V poslednich letech ziskdvaji na popularité semindre, na kterych jsou prezentovany kazuistické pfipady. Jejich obliba spocivd v tom, Ze
je popisovan konkrétni pfipad, ktery se skutecné udal a ktery se miZe pfihodit v kterékoliv ordinaci, v kterékoliv nemocnici. V rubrice ,Jaka
je Vase diagndza* bychom radi demonstrovali zajimavé pfipady z praxe. Souc¢asné bychom chtéli, aby si kaZdy ctendf mohl vyzkouset ,stat
u lizka"“ a sam fesit naznaceny problém. V odpovédich na poloZené otdzky se potom pokusime komentovat diagnosticky a terapeuticky
postup.

V pfipadé, Ze nékdo z Vds fesil ve své praxi, at jiZ na liZzkovém oddéleni nebo v ordinaci, zajimavy pfipad a chtél by se s nim podélit i
s ostatnimi, radi Vase pfispévky uvitdme.
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Rodinnd anamnéza

V rdmci komplexni analyzy poruchy re-
produkce byli rodi¢e demonstrovaného ditéte
podrobné vySetfeni. U matky nebyla prokdzana
zadnd zévazna abnormita, jeji karyotyp je 46,
XX. Otec byl pro oboustrannou agenezi testis
geneticky vySetien, detekovéana byla chromozo-
malni aberace gonosom( odpovidajici mozaice
Klinefelterova syndromu — 4 % bunék s karyoty-
pem 47, XXY, 96 % bunék s karyotypem 46, XY;
mikrodelece v lokusu Yq11.23 (DAZ gen, oblast
AZF 1 a 2) u otce nebyla nalezena. Rodice
ditéte nejsou pfibuznymi, maji normalni inte-
lekt a v jejich rodindch se nevyskytuje zadné

geneticky determinovanych.

Osobni anamnéza

Chlapec se narodil z prvni nekomplikova-
né gravidity, ktera byla realizovana metodou
in vitro fertilizace, darce muzskych gamet byl
anonymni. Pro nepostupujici porod bylo nutno
téhotenstvi operativné ukoncit ve 41. tydnu.
Dité ihned po narozeni bylo v dobrém stavu
(Apgarové skére 7, 9, 9 bod(, PH 42009/
55cm) a jako zdravé bylo propusténo 6. den
po porodu. V dal§im obdobi byl chlapciv vyvoj
dusevni a motoricky hodnocen jako normalni,
nebyval ¢asto nemocen, bez komplikaci absol-
voval v8echna ockovani.

Nynéjsi onemocnéni

Ve stafi 8 mésicl byl kojenec pro afeb-
rilni infekci mo€ovych cest (IMC), kultivaéné
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Tabulka 1. Abnormalni biochemické nalezy

Parametr (sérum)

ALT 6,47 pkat/|
AST 8,3 pkat/l
CK celkova 285,4 pkat/|
CK-MB 8,62 pkat/l
CK-MB/CK 3,02%
LDH celkova 44,70 pkat/l
LDH1 24,20%
LDH2 52%

LDH3 19,30%
LDH4 2,60%
LDH5 1,90%

prokazana E. coli>10° CFU/ml, 10 dn(i Ié¢en
u svého PLDD Furantoinem. Nalez v moéi se
po této terapii upravil. V biochemickych ana-
lyzach provedenych na pocétku 1é¢by IMC,
ale i po jejim ukonceni dominovaly zvySené
sérové hodnoty aminotransferdz ALT a AST.
Dité bylo proto pfechodné hospitalizovano na
infekéni klinice, kde byly vylou¢eny nejcastéjsi
hepatotropni infekce. Vzhledem k tomu, sou-
¢asné v8ak pro zvySenou aktivitu sérové krea-
tinkinazy (CK) byl chlapec déle vySetfovan na
nasi klinice.

Stav pri prijeti

Objektivni klinické vySetfeni eutrofické-
ho kojence (hmotnost 96909, délka 72cm,
srdecni/dechova frekvence 115/34 min,
T 36,5°C) neprokdzalo zadnou abnormitu.
Psychomotoricky vyvoj odpovidal véku ditéte
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Normaini hodnoty
0,05-0,90 pkat/I
0,05-1,00 pkat/l
0-3,00 pkat/I
0-0,42 pkat/|
0-10,0%
2,50-12,00 pkat/I
17-31%
32-45%
18-30%

5-11%

2,5-10%

(pfiméfend aktivni spontanni hybnost, tonus
svalovy normalni, pevny sed, v poloze na
bfiSe ihned pfechézel do polohy na vSech
4 koncetindch a rychle lezl, s pomoci se
snazil stavét na dolni koncetiny, Cile si hrél
s hrackou).

Abnormélini hodnoty laboratornich vy3et-
feni uvadi tabulka 1.

Otazky:

1. Lze urcit strukturu/tkan, z niz je uvolfiova-
na vysoka aktivita sérové CK?

2. Pokud ano, jaky dal$i diagnosticky po-
stup navrhujete ke stanoveni kone¢né
diagndzy?

Odpovédi na otdzky ,,Jakd je vase
diagndza?“ najdete na str. 46
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