SDELENI Z PRAXE

CYSTICKA FIBROZA, KTERA NEBYLA ASTMATEM, A CELIAKIE,
KTERA NEBYLA ALERGII NA KRAVSKE MLEKO

MUDr. Miluse Skramlikova
Soukroma pediatricka ordinace, Litvinov

Néktera onemocnéni probihaji dlouho nepoznana. Stanoveni spravné diagnozy se muze zpozdit o Fadu let. VétSinou jde
0 onemocnéni méné casta, probihajici méné zavaznym zpusobem, bez typickych znamek, které jsou tak krasné popsané
v ucebnicich, a pri patrani po priciné potizi na né hned od pocatku nemyslime.

Predkladam kazuistiky dvou takovych nemoci, jak probihaly v mé praxi - cysticka fibroza, ktera nebyla astmatem a celiakie,
ktera nebyla alergii na kravské mléko. Mozna nékomu pomohou najit cestu k diagnoze pacienta, jehoz potize zrovna resi.

KAZUISTIKA 1. - CYSTICKA FIBROZA

U Sestiletého ditéte (rocnik 1993) bylo pomysleno na ast-
ma bronchiale, vdechnuté cizi téleso eventualné tumor.
Teprve bronchiektazie na rtg po bronchopneumonii, po-
¢itaCova tomografie (CT) plic a potni test vedly k diagnoé-
ze cysticka fibréza.

Rodinna anamnéza
U babicky chlapce se vyskytl karcinom prsu. Starsi bratr
se narodil v roce 1992 a je zdrav, rodiCe jsou také zdravi.

Osobni anamnéza

Perinatalné byl bez komplikaci, porodni hmotnost
3500 g, 53 cm, kojen 6 tydnti, Feminar zvracel, Sunar
snasSel dobre, prospival do 6 mésicli. V 6 mésicich se ob-
jevilo nechutenstvi, nasledovaly vahové ubytky, dystrofi-
zace, obstipace. Byl hospitalizovan, vySetifen krevni ob-
raz, diferencialni rozpocet leukocytd, moc¢ a sediment,
Astrup, thyreogram - v normé¢, glykémie 2,5 mmol/I, byl
proveden oralni glukozovy toleranéni test - v normé, téz
kongenitalni porucha glycidového metabolizmu nepotvr-
zena. Na CT centralniho nervového systému (CNS) byla
popsana lehka atrofie mozku. Bylo vysloveno podezieni
na kraniostenozu, kterou ale nasledné antropometrické
vySetfeni nepotvrdilo.

Do 5 let se obstipace neopakovala, prospival, ojediné-
le respiracni infekty, vyskou 17.-35. percentil, vahou 2.-17.
percentil.

NynéjSi onemocnéni

Od 4 let se objevoval po dobu topné sezony ranni pal-
hodinovy zachvat suchého kasle, pres den ani v noci pak
viibec nekaslal. V bieznu roku 1998 bylo dité€ pro tyto po-
tiZe vysetieno v ordinaci, dychani bylo sklipkové, Cisté, hr-
dlo klidné. Po odstranéni pérového polStafe a nasazeni ce-
tirizinu (Zyrtec) kasel ustoupil.

V roce 1998 se v topné sezoné potiZe opakovaly, obje-
vil se kasel v chladu a po fyzické zatézi. Fyzikalni vyset-
feni bylo opét s fyziologickym nalezem, pfi monitorova-
ni peakflowmetrem hodnoty PEF kolem 100-nizsi, den-
ni variabilita byla 5-36 %, uvazovala jsem o moZném ast-
hma bronchiale.

Vysetfen byl krevni obraz: normalni nalez - bez eosi-
nofilie, IgE 2,6 IU/ml, spirometrie se zatézi bez znamek
obstrukce, ORL vysetfeni adenoidni vegetaci neprokaza-

lo. Pfedpokladana alergie na prach, roztoCe a pefi neby-
la naslednym alergologickym vySetienim potvrzena. Kasel
v bfeznu roku 1999 spontann€ ustoupil.

V zaii 1999 byl chlapec vySetien pro tfi dny trvajici
febrilie kolem 39 ° C, bolest hlavy, opary rtil, zivé zarud-
ly granulovany farynx. Byl nasazen phenoxymethylpeni-
cilin (V-Penicilin). Nasledny den byl pacient jiz afebril-
ni, ale po tydnu se objevil kasel, poslechové byly zachyce-
ny krepitace pii bazi vpravo, pfi hlub§im prodychnuti by-
ly slySitelné vrzoty a piskoty. Na rtg plic: vyrazné kataral-
ni plice se dvéma teckovitymi loZisky zastinéni v pravém
dolnim a stfednim poli vpravo. Horni mediastinum na
obou stranach polokulovité rozs§ifeno (thymus? tumor?
vrozena srdecni vada?). Byl nasazen spiramycin (Rova-
mycine), carbocistein (Fenorin).

Po osmi dnech 1é¢by byl klinicky stav upraven. Chla-
pec pokaslaval, poslechovy nalez byl zcela Cisty. Na kont-
rolnim rtg plic byla popisovana mirné kataralni plice - vy-
razny ustup zmén, drobny prouzkovity stin v pravém stied-
nim poli jdouci napfi¢ cévni kresbé. Vpravo bazalné na-
znak vostinovité kresby - bronchiektaticky terén v pravém
stfednim plicnim poli a bazalné - vice vpravo? Rozsifeni
mediastina jiz nebylo zachyceno.

FW 8 mm/hod., krevni obraz (KO)+diferencial Hb
136 g/1, HTK 0,45, leukocyty 7,5%10°1, Segmenty 49 %,
tyCky 2 %, eosinofily 1%, monocyty 4 %, lymfocyty 44 %,
trombocyty 297x10°1.

Kardiologické vySetfeni v fijnu 1999 vrozenou srdec¢ni
vadu neprokazuje.

Dalsi vySetfeni jsem domluvila telefonicky s détskym
pneumologem, ktery jeSt€ doporucil 24hodinovou pHmet-
rii. Ta byla provedena v listopadu 1999: jen velmi lehky gast-
roezofagealni reflux do 2 hod. po jidle.

V listopadu az prosinci 1999 byl pacient opakované vySet-
fen détskym pneumologem - prechodné zastiZzeny drobné ra-
chitky vpravo a zji§téna zhorSena nosni priichodnost. Na rtg
paranazalnich dutin (PND) bylo jemné homogenni zastfeni
obou maxilarnich PND. Na scintigrafii lehce nehomogenni
perfuze oboustranné na hranici normy, ventilace normalni.
V krevnich odbérech normalni hodnoty C-reaktivniho pro-
teinu, C3, alfa-1-antitrypsinu, IgE. Na top-screenu inhalac-
ni vnéjsi i vnitini antigeny negativni. Spirometrie prokaza-
la v klidu mirnou obstrukci, oboustranné hyperinflaci, body-
pletysmografie se susp. pritomnosti vzduchu, ktery nekomu-
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Obréazek 1.

nikuje s dychacimi cestami. Byl proveden bronchoprovokac-
ni test (BPT) - vyrazna bronchialni hyperreaktivita s dobrou
odpovédi na betamimetikum.

Byla nasazena terapie: ipratropium bromid (Atrovent),
fluticason propionas (Flixonase), budesonid 3*2000 g
(Pulmicort turb.).

Dne 17. 1. 2000 bylo provedeno objednané CT plic. Popi-
suje difuzné v obou plicnich kfidlech mirné rozSifeni bron-
cht se zesilenim stén a kondenzaci plicni tkané v okoli bron-
cht pii chronickych zanétlivych zménach (peribronchialni
fibroza v kombinaci s ojedin€lymi noduly a velkymi bronchi-
ektaziemi)(obrazek 1).

Dne 17. 1. 2000 byly vysetfeny chloridy v potu - 83,83
mmol/1! (normalni koncentrace chloridli v potu byva 10-
30 mmol/1, u CF jsou hodnoty nad 60 mmol/1).

Nasledné€ byl pacient hospitalizovan k dovySetfeni a za-
hajeni 16Eby cystické fibrozy (CF).

Poslechové chriipky vpravo parasternalné slySitelné jen
vsedé v predklonu.

Chloridy v potu pacienta 87,47 mmol/l, matky
18,67 mmol /1, u otce 67,45 mmol/1!, bratra 27,37 mmol/1.

Pro opakovany nalez Staphylococcus pyogenes ve spu-
tu dan i. v. amoxicillin-clavulanat (Augmentin), po aler-
gickém vysevu doléCen gentamicinem i. m., v inhala¢ni
terapii - deoxyribonukleaza (Pulmozyme), mesna (Mi-
stabrom), zahajena dechova rehabilitace, vitaminoterapie,
nasazena substituce amylazy, lipazy a proteazy (Kreon).
Byla odebrana krev ke genetickému vySetfeni a byl objed-
nan k vySetieni v Centru pro CF v Motole.

PCR diagnostika (molekularné geneticka diagnosti-
ka) mutaci CFTR genu (mutace v genu CF) potvrdila dia-
gnozu: pacient slozeny heterozygot pro mutace delta F508
a druhou zatim neznamou mutaci. Mutaci delta F508 zdé-
dil pacient od svého otce, ktery je zdravym nosiCem této
mutace. Neznamou mutaci zdédil od své matky, ktera je
zdravou nosi¢kou neznamé mutace.

V kvétnu 2000 byl chlapec vySetien v Centru pro CF: va-
hou - 8,54 percentil, vySkou - 29,22 percentil, obvod paze -
15,72 percentil, deficit podkozniho tuku, palicky naznaceny,
dychani Cisté, bricho s normalnim fyzikalnim nalezem.

Ve sputu Staphylococcus aureus, spirometrie prokazala
mirnou obstrukci perifernich dychacich cest.

Pulzni oximetrie: saturace 97 %, pulz 78 / min, chlori-
dy v potu 93 mmol/1.

Ca, P, Fe, Zn, AST, ALT, ALP, GMT, LD, urea, krea-
tinin, bilirubin celkovy i pfimy, CRP, celkova bilkovina,
ELFO Ig, vitamin A, vitamin E v normé¢, niz§i hodnota
beta-karotenu 0,69.

Imunologie: IgG, IgM v normé, jen IgA niZsi - 1,81 g/1,
ANA, ANCA, Endomysium IgA negativni.

Zavér

Cysticka fibroza, susp. insuficience zevni sekrece pan-
kreatu.

Byla upravena terapie: inhalace deoxyribonukleazou
(Pulmozyme) a mesnou (Mistabrom), roztokem Amilori-
du, Kreon, Pregnavit, Erevit, pfidana p.o. plnohodnotna
vysokomolekularni bezezbytkova vyziva Fresubin.

Nutna soustavna rehabilitace - podrobna edukace, za-
cviceni fyzioterapeutem.

Diskuze

Ne vzdy probiha onemocnéni podle klinického obrazu
popisovaného v ucebnici - mekoniovy ileus, prolaps rekta,
recidivujici respiracni infekty s produktivnim kaslem, ,,sla-
ny polibek ¢ela®.

U neprospivajich déti, zejména pfi obstipaci, je tieba
do spektra planovanych vySetfeni zaradit téZ potni test. Re-
cidivujici zachvatovity kaSel (byt nedokaze vykaslat vazké
hleny), chronicka sinusitida, obstrukce dychacich cest, per-
zistujici kolonizace patogeny (Staph. aureus, Haemophilus
infl., pozdé&ji Pseudomonas aerug. nebo B. cepacia) a hlav-
né bronchiektazie u déti patii ke klinickému obrazu cystic-
ké fibrozy. Nezapominejme na CF v diferencialni diagno-
ze u kaslajiciho ditéte. V¢asna diagnodza a intenzivni 1écba
je rozhodujici pro prognozu a kvalitu dal§iho Zivota paci-
enta s cystickou fibrozou.

KAZUISTIKA 2. - CELIAKIE

Popisuji pfipad chlapce narozeného v roce 1985. Dia-
gnobza celiakie byla stanovena az ve véku 15 let. Onemoc-
néni nezpusobilo poruchu rastu.

Na bezlepkové dieté byly gastrointestinalni potize upra-
veny, ale nutno dale sledovat a o¢ekavat autoimunitni po-
stizeni dalSich organd (Stitné Zlazy, pankreatu, ledvin).

Rodinna anamnéza
Sestra - hypochromni anémie, u matky otce se vysky-
tl karcinom prsu.

Osobni anamnéza
Perinatalné byl bez komplikaci, porodni hmotnost
4200¢g, 53 cm, protrahovany icterus bez fototerapie. Ko-
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jen byl tfi mésice, poté byl pfeveden na Sunar a zelenino-
vy pfikrm. Umélou stravu snasel dobie, v Sesti mésicich
vazil 10650 g. Rovnéz po zavedeni lepku do stravy od Ses-
ti mésicti matka Zadné potiZe neuvedla, prospival dobre,
v roce vazil 12850 g. Do roka rehabilitace pro centralni
hypotonicky syndrom. Od dvou let mél ob¢asny respirac-
ni infekt - bronchitis, angina, v bfeznu a listopadu 1998
bronchopneumonie. Chlapec byl sledovan détskym psy-
chiatrem pro neurozu, lehka mozkova dyfunkce pfi nad-
primérném intelektu.

V roce 1994 kury Praedynem pro testes migrans 1. sin.

NynéjSi onemocnéni

Od raného détstvi mél potiZe s urgentni fidkou stolici
nékolikrat denné, prakticky neznal formovanou stolici. Po-
tiZe udaval poprvé az v roce 1997, po podavani substituce
zevni sekrece pankreatu - aspergillasa, pancreatinum, ky-
selina taurova (Combizym) stolice na dva mésice prechod-
né upraveny.

V bieznu roku 1999 se vyskytla akutni abdominalgie
v levém podbfisku - §ifici se doprava a dale nauzea, nemo-
hl mocit. Chlapec byl odeslan k hospitalizaci, ale jiz na pfi-
jmu bolesti bficha spontanné ustoupily. FW, krevni obraz,
diferencialni rozpocCet leukocytd, jaterni testy (JT), urea,
kreatinin, mineraly, mo¢, moCovy sediment, bakteriurie,
lepex, stolice na parazity - fyziologické nalezy.

V dubnu 2000 byl vySetfen pro akutni bolest pravé-
ho podbfisku, ktera se Sifila do levého podbfisku, a nau-
zeu. Objektivné: palpacni citlivost v misté McBurneyho,
Plumberg+, Rovsing+, odeslan k hospitalizaci na chi-
rurgii - opé€t spontanné upraveno. KO+diferencial, JT,
mo¢ +sediment s normalnimi hodnotami, zvySené amy-
lazy - 13,02 pkat/I.

V kvétnu 2000 si stézoval na opakované bolesti biicha
v noci. Bolesti spontann€ ustupuji po stlaceni bficha, pra-
jmovitou urgentni stolici udaval 4-5x denné.

Objektivné: astenicky - vySka 191 cm (99. percentil),
vaha 64 kg - udaval, Ze ji hodné (alespon 5% denn€), ble-
dy, unaveny, biicho mékkeé, prohmatné, lehka palpacni cit-
livost vpravo od pupku, jatra ani slezina nezvétSeny.

Udaval palpitace - EKG vSak bez dysrytmie. Z krev-
nich odbért zanétlivé markery negativni (FW, KO, CRP),
v JT zvySeni ALT 0,86+ ukat /I, AST 0,85+ pkat /1, amyla-
za 3,8+ ukat/l, cholesterol sniZen -3,0 mmol /1,

TSH 2,5 mIU/1, FT4 9,4 nmol/1 (norma 10-25 nmol/1).

V Cervnu 2000 vysadil ze stravy mléko, poté stolice ka-
Sovita 2 x denné, neni jiZ urgentni. Normalizovaly se i hod-
noty transamindz (AST 0,54 pkat/l, ALT 0,39 pkat/1)
a amylazy (3,3 ukat/1).

Pro susp. malabsorpéni syndrom, alergii na kravské
mléko (KM) nebo syndrom drazdivého tra¢niku byl ob-
jednan ke gastroenterologickému vySetfeni.

V cervenci 2000 bylo provedeno vysetfeni gastroentero-
logické (GER) poradny: Objektivné fyzikalni nalez a sono-
grafie bficha normalni, glykémie 6,7 mmol/1, ANA 1:320+
(hruba zrnita fluorescence), EMA pozitivni!, ATG (IgA-
-tkanova transglutaminaza) 68.8! U/ml (norma je do 10 U/
ml), AGA IgA (antigliadinové protilatky) 43 IU/I (norma je
2,5-3,5), AGA IgG 150 IU/I (norma je 4-5 IU/1), KM IgA
1,34+ (norma je 0,9-1,1), KM IgG 1,94+ (norma 0,9-1,1).
IgA, IgM, IgG, ceruloplazmin, alfa-1-antitrypsin s fyziolo-
gickymi hodnotami, specifické IgE celer +, rajce +, jinak ne-
gativni, ELFO - hypertransferinémie, jinak normalni, Heli-
cobacter pylori neprokazan.

V zari 2000 enterobiopsie pfi fibroskopii - parcialni
atrofie klkti a mirn€ intenzivni kulatobunécna infiltrace
sliznice. Nalez odpovidal parcialni atrofii sliznice tenké-
ho stfeva.

Byla potvrzena diagnéza celiakie a zahajena bezlepko-
va dieta.

Pii kontrole v GER poradné v dubnu 2001 se jiz bo-
lesti bficha neobjevuji, stolice je pravidelna, formovana,
chlapec dodrzuje bezlepkovou dietu. Nadale EMA pozi-
tivni!, AGA negativni, ATG 7,99 U/ml, ale ANA 1280!
(hruba zrnita fluorescence).

Pro vysoké hodnoty ANA bylo provedeno i vySetie-
ni imunologické a pro nasledné zjisténé odpady bilkovi-
ny 1,58 g/24 hod a albuminu 470 mg/24 hod byla nefrolo-
gem indikovana biopsie ledvin. Ta prokazala jen malé ab-
normity glomerulu.

Pii kontrole v GER poradné v dubnu 2002 byl chlapec
nadale bez potizi, vaha 74 kg, vySka 195 cm, sono bficha
s fyziologickym nalezem. AGA, EMA i ATG negativni,
ANA 1:160 (hruba zrnita fluorescence).

Diskuze

Celiakie je onemocnéni, jehoz projevy jsou vyvolané
autoimunitnimi mechanizmy. Je spusténo prolaminy, pre-
devsim gliadinem (lepek). K typickym projevim patfi pro-
trahované priijmy s malabsorpci a napadné velkym bris-
kem u déti. Nékdy se vSak manifestuje pouze neprospiva-
nim a anorexii. Atypickymi projevy manifestace mtize byt
i anémie, trombocytoza, artralgie, artritidy, retardace ris-
tu, zvySené ALT, AST, deficit IgA, rekurentni bolesti bfi-
cha, recidivujici stomatitis, poruchy skloviny, zacpa aj.

Prevalence celiakie v populaci se udava 1:200-300.
Kdo z praktickych 1ékaiti pro déti a dorost ma ve své pé-
¢i 3-6 pacientt s celiakii? Pfi vySetfeni recidivujicich bo-
lesti bricha, prijmu a neprospivani v diferencialni diagno-
ze mysleme i na toto onemocnéni (vySetieni IgA protila-
tek proti tkanove transglutaminaze je pomérné levné a spo-
lehlivé).
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