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Kongenitalni hypotyreoza (KH) ma dvé formy. Endemicka KH s riizné tézkymi stupni nevratného poskozeni vyvoje mozku
u novorozence je nasledek jodového deficitu (ID) matky a plodu béhem téhotenstvi. Celosvétova eliminace ID, jako sano-
vatelné pFiciny mentalni retardace celych populaci, patfi mezi prioritni programy WHO a UNICEF. V Ceské republice (CR)
bylo jodového dostatku docileno od roku 2000 u 6 az 65letych obyvatel, u novorozenecké populace avSak az od roku 2003.
Sporadickd KH permanentni souvisi nejéastéji s anatomickymi a situaénimi poruchami pfi vyvoji §titné zlazy (SZ) nebo
s poruchami syntézy tyreoidalnich hormon( (TH). Poruchy vyssich etazi a hormonalni rezistence se vyskytuji vzacné. Pri-
€iny primarni KH jsou multifaktorialni. V poslednich 15 letech jsou postupné odhalovany (t. €. u 1-5% KH) mutace gend,
uplatiiujicich se v anatomickém vyvoji i hormonogenezi SZ. Zavadéni novorozeneckého plodného laboratorniho screeningu
KH od 80 let minulého stoleti umoznilo véasnou diagnézu a lécbu. U pozitivnich pfipadi ze screeningu KH jsou u 60%
pitomny poruchy SZ anatomické a situaéni, u 30-35% poruchy hormonogeneze, kdy je SZ v normalni pozici, éasto s neo-
natélni strumou. Lécba I-thyroxinem se zahajovaci davkou 10-15 pg/den ma zacit nejdéle do 14 dnli po porodu. Progndza
u véas lééenych KH je vyborna s normalnimi Zivotnimi vyhlidkami. Screening KH, stanovovanim TSH, je také vyuzivan
k monitorovani jodové dodavky v novorozenecké populaci. Pfi screeningu KH se zachyti i pfechodné formy poruch v ob-
lasti SZ, které je tieba kompletné vySetiit, pfi hypotyreoze substituovat a dloudodobé sledovat. Béhem longitudinalniho
sledovani KH ze screeningu v CR (od r. 1985 >1000000 vy$etfenych novorozencil) je stanovena dlouhodobad incidence 1:
4230 zivé narozenych, s 2x GastéjSim postizenim dévcatek. Jen u 1% (ze 193 vySetienych KH v r. 2002) byla prokazana jako
pficina geneticka mutace. Nékteré dalsi vrozené vady se u déti s KH vyskytovaly ¢astéji nez u zbyvajici populace. Byly to
10x Castéji srdeéni vady, 3x ¢astéji m. Down a 20x castéji vady sluchu. PFi uzivani celkového tyroxinu jako screeningové
metody (1985-1996) byl stanoven také vyskyt kongenitélniho defektu tvorby tyroxin-véazajiciho globulinu v poméru 1:2900
zivé narozenych novorozencti (v 70 % chlapci) jako laboratorni uchylky s eutyreézou.

Kli¢ova slova: kongenitalni hypotyreoza endemicka, sporadicka, novorozenecky screening, pfi€iny, Ilé¢ba, prognéza.

CONGENITAL HYPOTHYROIDISM

Congenital hypothyroidism (CH) appears in two forms. Endemic CH with various degrees of irreversible impairments of brain
development in newborns is a consequence of mother and child iodine deficiency (ID) during pregnancy. The elimination of
ID in the whole world belongs to priority programs of WHO and UNICEF, as an unnecessary cause of mental retardation of
whole populations. In the Czech Republic (CR) iodine sufficiency has been attained since the year 2000 in 6 to 65-year-old
population. However, not until 2003 in neonates. Sporadic permanent CH is connected with developmental and situational
impairments of the thyroid gland (TG) or thyroid hormonal (TH) synthesis. The causes of primary CH are multifactorial. In
the past 15 years mutations of genes which are acting during development and hormonogenesis of TG are being gradually
revealed in 1-5% of CH. Neonatal laboratory screening from mid - eighties of last century was essential for early diagnosis
and treatment of primary CH. In positive cases from screening are 60% of CH with anatomical and localization impairments
and 30-35 % of patients with dyshormonogenesis have the TG in normal position, often with neonatal goiter. Treatment with
levo-thyroxine, initial dose 10-15 mcg/day should be introduced not later than on the 14t day after birth. The prognosis in
early treated CH is excellent, with normal life expentances. Screening of CH using TSH screening method is also a useful
tool for monitoring of iodine supply in newborns at a population level. In CH screening results occur also transient impair-
ments. A complete TG examination, in hypothyroidism substitutional treatment and a careful following up of these children
is esssential. Longitudinal following of results on mass screening of CH in CR (>1000000 screened newborns) revealed the
stable incidence of primary permanent CH 1:4230 live born neonates, twice more frequent in girls. In 193 of molecular gene-
tic examined CH patients from the screening had gene mutation only in 1% of cases. Other inborn impairments were more
frequent in CH patients in comparison with remaining population and included cardiac impairments - 10x more frequently,
m. Down-3x more frequently and hearing impairments 20x more frequently. During the period of total thyroxine screening
method (1985-1996) the incidence of congenital defects of thyroxine-binding-globulin in the Czech neonates was established
as 1:2900 live born neonates.

Key words: congenital hypothyroidism endemic form, sporadic form, newborn mass screening, etiology, treatment, prognosis.

Vyznam tyreoidalnich hormond (TH) v ener-
getickém, vyzivovém a iontovém metabolizmu
se u déti nelii od dospélych. TH ovliviuji témeéf
vSechny télové burky stimulaénim ucinkem,
kdy hormon trijodtyronin (T3), vdzany na mito-
chondridini receptory, je hormonem vykonnym.
Navic TH u déti vyznamné ovliviiuji diferenciaci
tkani a rlst celkovy — béhem obdobi postna-
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tdlniho a rlst centrdiniho nervového systému
(CNS) — béhem kritického obdobi“ (12), které
zagina s vyvojem plodu v déloze a trva do 8.
mésice po porodu (p. p.), s Sirsi hranici do 3 let.
Béhem tohoto obdobi je uloha TH nezastupitel-
nd. Dle stupné nedostatku TH jsou pak rlzné
téZka postizeni mentalniho vyvoje. TH stimuluji
rust a vyvoj riznych tkani, véetné kostniho sys-
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tému, coz je zprostiedkovano modulaci produkce
a ¢innosti ristovych faktord. Nicméné fetalni so-
maticky rist, az do relativné pozdnich fazi, neni
na hladinch TH pfimo zavisly. Déti s KH maji pfi
narozeni normalni délku i hmotnost.
Kongenitalni hypotyreoza, tj. nedosta-
tecna tvorba hormonl plodové §titné Zlazy, se
vyskytuje ve dvou formach. Forma endemicka
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pfichazi v oblastech s jodovym deficitem. P¥i téz-
kém jodovém deficitu matky a potazmo plodu
béhem téhotenstvi byva spojovana s pojmem
Lkretenizmu“ a nevratné mentdini poruchy u no-
vorozence. Na naSem Uzemi byly pfipady krete-
nizmu popsany jesté za¢atkem minulého stoleti.
Koncem XX. stoleti vSak bylo dokumentovano,
ze i miméjsi jodovy nedostatek matky béhem
téhotenstvi mlze mit za nésledek plodovou tran-
zientni hypotyreozu €i tranzientni hypertyrotropi-
deficitem, coz donedavna byla i Ceska republika,
je pak nésledkem snizeni mentalni kapacity, kte-
ré se projevi u Skolnich déti jako tzv. kognitivni
endemické dysfunkce. Skolni vysledky téchto
déti jsou horsi ve srovnani s détmi, které mély
béhem nitrodélozniho Zivota jodovy dostatek (6).
U KH permanentni sporadické jde o anatomic-
ky defekt tvorby a/nebo sestupu &titné Zlazy &i
0 poruchu syntézy TH, kterd v téchto pfipadech
byvé do znacné miry béhem téhotenstvi suplo-
véna matefskym tyroxinem (T4) a pfi véasné
a dostate¢né substituéni hormonalni 16¢bé po
narozeni Ize docilit u postizenych déti mentéini
vyvoj v normalnich mezich.

Sporadickd permanentni KH pfed scree-
ningem byvala nejobavanéjsi détskou tyreopatif
s rlizné tézkymi poruchami somatického a men-
talniho vyvoje, v ndvaznosti na tizi postizeni.
Mentalni poruchy byly pfi pozdni diagndze a lé¢-
bé nevratné. Klinickd symptomatologie v novoro-
zeneckém a ¢asném kojeneckém obdobi je nevy-
raznd. Nej¢astéji jde o prolongovanou novoroze-
neckou Zloutenku a pfitomnost je$té neuzaviené
zadni fontanely (u donoencl >5 mm v priméru)
jako zndmku opozdéné kostni zralosti (7). Pi
substituéni 16¢bé dochazi zahy k normalizaci.

Pred zahéjenim plosného laboratorniho
screeningu KH nebylo stanoveni diagnézy v 97 %
mozné v¢as, tj. v obdobi novorozeneckém.
U 30-40% KH byla diagnéza stanovena mezi
tfetim a Sestym mésicem po narozeni a vétsinou
pozdéji, kdy byly tyto déti poslany k vySetfeni pro
opozdény vyvoj ossifikace kycelnich kloubd, pro
men$i ristové prirlstky, opozdény psychomoto-
ricky vyvoj, malokdy pro typickou facies hypothy-
reoidea s makroglosii nebo poruchy vyprazdho-
vaci. Zéchyt ve 100% byl u KH udévan az ve 3
letech Zivota. Tézké pfipady konéivaly v Ustavech
socialni péce a ostatni byly celoZivotni z4tézi ve
svych rodinéch.

Moznost v€asného, tj. novorozeneckého
screeningu KH se stala redlnou az v osmdesatych
letech minulého stoleti, spolu s rozvojem metod
ke stanoveni nepatrného mnozstvi hormonu ze
suché krevni kapky na filtranim papife, odebra-
né ze vpichu do paticky novorozence. Nejcastéjsi
screeningovou metodou bylo radioimunologické
(ria) stanoveni tyreoideu-stimulujiciho hormonu
(TSH) nebo ojedinéle stanoveni celkového T4
a zcela mimofadné soucasné obé stanoveni.

Tabulka 1. Casovy vyvoj symptomii u nelééené primarni kongenitalni hypotyreozy (n = 30)

Po porodu

prolongovany novorozenecky ikterus 50
perzistujici zadni fontanela 45
makroglosie

prosaknuti podkozi
porucha pfijmu potravy
umbilikaIni hernie
zécpa

letargie

svalova hypotonie
porucha ristu

porucha kostniho zrani
porucha zubni zralosti
chraptivy hlas

Screening KH byl navazovén na jiz existujici in-
frastrukturu screeningu fenylketonurie. Prvné byl
zajistén a publikovan Dussaultem a spol. v roce
1975 z kanadského Quebecku (4). U novorozen-
cli z byvalého Ceskoslovenska byl screening KH
celoplodné zahajen od roku 1985 (8). Do roku
1996 bylo uzivano ria stanoveni celkového T4
v suché krevni kapce novorozence 5.-7. den po
narozeni. Od roku 1996 byla screeningova meto-
da vyménéna za stanoveni TSH metodou fluoro-
imunoanalyzy (fia). Jde o screeningovou metodu
s vysokou senzitivitou i specificitou pro primarni
hypotyreozu. V soutasné dobé je celosvétové
vyuzivana v 70% v laboratornim screeningu KH.
Je nutné pfipomenout, Ze KH s poruchou ve vys-
Sich etazich (hypofyza, hypotalamus) se pfi této
metodé nezachyti. Nicméné sekundarni i terciar-
ni KH se vyskytuje zfidka (cca 1:100000 novoro-
zencU) a v pfevazné vétsiné nevede k mentalnim
postizenim pfi pozdéji zapocaté Ié¢hé. Optimalini
dobou pro novorozenecky screening je t. €. 3.-5.
den po porodu, kdy neonatdini TSH vina uz ode-
znéla. V pfipadé nutnosti ¢asného screeningu
KH (napf. pfed transfuzi krve, exsanguinaéni
transfuzi, u sourozence ditéte s dyshormono-
genezou apod.) Ize pouzit odbér z pupeénikové
krve. Vyznam plodného novorozeneckého scre-
eningu KH je dolozen longitudindlnimi studiemi,
které dokazuji, Ze v€asnd postnataini diagndza
s naslednou dostate¢nou systematickou Ié¢bou
levo-tyroxinem nejdéle do 14 dn0 po narozeni
jsou pfedpokladem pro docileni normainiho
mentalniho i somatického vyvoje postizenych
déti (9).

Priciny KH jsou multifaktoridini, tak jako
u jinych vrozenych vad. Diky klinickym studiim
u postizenych déti z novorozeneckého screenin-
gu a rozvoji metod molekularné genetickych se
nade znalosti této nosologické jednotky rozsifuiji.
Pfi prevalenci 1:3500-4000 Zivé rozenych no-
vorozencl jde u 70% o dysgenezu — vadu ana-
tomického vyvoje &titné Zlazy (ageneze 20%,
hypoplazie 40%) ¢i jejiho sestupu (40%). U 2/3
se najde néjaka rezidualni tkan &titné zlazy. Je 2x
Castéjsi u dévcatek. Asi u 2% pfipadl bylo v po-
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1-14 dni (%)

2-6 mésicli (%)  7-12 mésict (%)

60 90
50 80
50 35
50 70
60 80
60 70
70 70
80 100
80 100
80 100
30 20

sledni dobé popséno familidrni postizeni — mu-
tace v homeoboxu gen( transkripénich faktord,
které se Ucastni vyvoje a sestupu §titné Zlazy.
Jsou to zejména transkripéni tyreoidalni fakto-
ry TTF-1,2 a PAX-8. Déle bylo dokumentovéno,
Ze kromé $titné Zlazy se tyto faktory exprimuji
i v jinych tkanich, jako v ledvinach, plicich, CNS
apod. (13). Do této skupiny patfi také mutace pro
TSH receptor, ktery zprostfedkuje Ucinek TSH
na $titnou Zlazu. Dochdzi pak k ¢astetné nebo
UpIné rezistenci na TSH, kterd ma klinicky obraz
pestry, od asymptomatické hypertyrotropinemie
s normalnim vyvinem §titnice az po rizné stupné
hypoplazie s vyznamnou klinickou hypotyreozou.
Dal$i genové mutace jesté Cekaji na odhaleni.
U tyreoidalni dyshormonogeneze (vyskyt u 20—
30% KH) se $titnou zldzou v normalni lokalizaci,
normalniho objemu nebo &astéji se strumou, by-
vaji postizeny jednotlivé kroky syntézy TH, méné
Casto cely proces. Jde o poruchu transportu jédu
s mutaci genu transmembranozniho natrium-jo-
didového symportéru (NIS). Druhym pfenasecem
pro jéd a chlor je pendrin, ktery se exprimuje také
ve vnitfnim uchu, event. ledvinach a mozku. Mu-
tace genu pro pendrin je pfi¢inou davno zndmého
Pendredova syndromu (struma, sensorineuralni
hluchota, pozitivni perchloratovy test) s ndlezem
malformace membranozniho labyrintu. Poruchy
organifikace jédu maji nejCastéji mutaci genu
pro tyreoidalni peroxydazu (TPO), event. tyreoi-
dalni oxydazy 1,2 (THOX-1,2). Poruchy syntézy
tyreoglobulinu nebyly dosud prokazany u vétsiho
poctu pacientd.

Hypotalamohypofyzari KH se vyskytuje
nejCastéji v ramci jinych postizeni CNS, jako je
anencefalie, septo-optickd dysplazie, medialni
facialni dysmorficky syndrom, hypofyzarni hy-
poplazie/aplazie. Patogeneza u vétSiny téchto
vad neni zcela objasnéna. Dosud byly popsany
genetické mutace homeoboxu HESX-1 u septo-
optické dysplazie se souCasnymi defekty tkani
stfedni mozkové &ary a hypofyzarni hypoplazii.
V souvislosti s vyvojem hypotalamu byly uvadé-
ny genetické mutace SF-1, LHX-3,4. Geny Prop-1
a Pit-1 pfedstavuji termindini faktory v homeo-
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Tabulka 2. Substituce hypotyreozy L-T4 dle véku

Vék

novorozenci
kojenci

predskolni (1-61.)
Skoldci (6-121.)
adolescenti (>121.)

L-T4 (ug/kg/den)
10-15
8-10
5-8
3-4
2=3

Dlouhodobé je nutno docilit TSH a fT4 v mezich normalnich hodnot.

Tabulka 3. Modifikace doporuc¢eni WHO, UNICEF, ICCIDD z r. 2001

Vék Doporuceny pfijem jodu (ug I/den) Doporuceny vydej jodu (ug I/l
moce)

téhotné a kojici matky 200 150

novorozenci 90 180-220

déti 6-36 més. 90 100-200

déti 6-12 rokd 120 100-200
adolescenti 150 100-200

dospéli 150 100-200

Tabulka 4. Hodnota neonatalniho TSH dle stupné jodového deficitu podle publ.: Indicators

for assesing iodine deficiency disorders. WHO, ICCIDD, UNICEF, 1994: 1-53

Jodové zasobeni
normalni jodové zésobeni
lehky jodovy nedostatek
stfedni jodovy nedostatek
tézky jodovy nedostatek

boxu genové kaskady, uplatiujici se pfi vyvoji
a funkci hypofyzarnich bunék, které produkuij
ristovy hormon, prolaktin, TSH-beta a spoustéci
hormon pro rdstovy hormon. Mutace gend tran-
skripénich faktord Prop-1, Pit-1,LHX- beta a LHX-
3 byly popsany u pacientl s familiarnim hypopitu-
itarizmem. Mutace genu TSH-beta podjednotky
jsou vzacné popisovany u pacientli s deficitem
TSH a tézkou hypotyreozou (3).

Diagnéza KH

Klinické znamky a symptomy jsou v novoro-
zeneckém obdobi nevyrazné a umoznuiji diagnd-
2u KH jen u asi 3% novorozencu. Castgji u no-
vorozencl s KH byva vyraznd hyperbilirubinemie
s prolongovanym novorozeneckym ikterem
a perzistujici zadni fontanela u donos$encd, u kte-
rych by méla byt uz uzavfena jako pfiznak opoz-
déné kostni maturace. U novorozenct s dyshor-
monogenezou je ¢asto pfitomna mala neonataini
struma, diagnostikovatelnd ultrazvukem, spise
nez jen palpatné. Ostatni pfiznaky a symptomy
se vyviji u nelécené KH postupné (tabulka 1), jak
uz bylo dfive zminéno.

Kontrolni vySetfeni pozitivnich zachytd KH
ze screeningu zahrnuji laboratorni stanoveni
TH ze Zilni krve (TSH, T4, tyreoglobulinu), jo-
durie a antityreoiddinich protilatek ditéte i matky,
ultrazvukové (UZ) vySetfeni §titné Zlazy, event.
scintigrafie v pfipadé, ze na UZ se §titna Zlaza
nezobrazi a hormonalni vysledky sv&déi pro
néjaky zbytek jeji funkce. VySetfeni gestacniho
kostniho véku u novorozence (rtg dolni partie
nozky) a echokardiografie pomUze pfi prognos-
tické Uvaze. Pfi retardaci gestacniho véku a pfi-
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s. TSH (5-20 mIU/I v % neonat. populace
<30
3,0-19,9
20,0-39,9
>40,0

tomnosti malého perikardialniho vypotku je tfeba
pocitat béhem dalsiho vyvoje se symptomatolo-
gii minimdlni mozkové dysfunkce, i kdyz v rdmci
mentalniho normalu. U téchto déti je tfeba zajistit
v€as rehabilitaéni péci Castéjsich poruch svalo-
vého tonu a event. péci logopedickou. Jejich vy-
chova je néro€néjsi, Casto i v pocate¢nim obdobi
Skolnim. U familidrni neonatdini hypotyreozy
je Stitnd zldza v normélini pozici, Casto se zvét-
Senym objemem. Dynamické testy k upfesnéni
diagnézy dyshormonogenezy u novorozenci
neprovadime, nebot je tfeba prerusit na nékolik
tydn substituéni 1é¢bu. V Givahu by pfichazelo az
obdobi po ukonéeni rlstu a vyvoje mozku, tj. po
tfetim roce Zivota.

Lécba substituéni, hormonélini je u KH pedi-
atrickou emergenci, vzhledem k zna¢né vulnera-
bilité fetdlniho a neonatélniho mozku. Méla by byt
zahéjena co nejdfive po narozeni, nejdéle viak,
dle sou¢asnych doporuceni, do 14 dnii po naro-
zeni. Na pocatecni davku I-thyroxinu byly dlouho
nejednotné nazory. Dle poslednich doporuceni
Evropskeé spole¢nosti pediatrické endokrinologie
(ESPE) z roku 1999 (5) by méla inicialni davka
[-thyroxinu byt mezi 10-15 pg/den. Jak ukézaly
multicentrické studie z 90 let minulého stoleti,
byla tato pomémé vysokéa pocateéni davka nej-
vyhodnéjsi pro dosazeni nejvy$siho primémého
mentalniho skdre, pfi vySetfovani déti pred vstu-
pem do $koly. V pocateénim obdobi po zahajeni
|éEby je nutné pedlivé laboratorni i klinické mo-
nitorovani. Stanovuje se STSH, fT4 a T3 s kont-
rolami, které zajisti sérové hladiny fT4 pfi horni
hranici normy a sTSH <4 mU/L. Pfi trvale vy$sich
hladindch TSH pfi normdinim fT4 a T3 muze jit
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o0 nedostate¢nou substituéni davku a/nebo o vaz-
nouci spoluprdci matky (nedostate¢na complian-
ce). Malokdy, nejspi$e u nedonosencu, jde o ne-
zralost hypofyzarni senzitivity a negativni zpétné
vazby, ktera dozrava pozdéji. Davky T4 na kg/den
jsou zdvislé na stupni postizeni funkce §titné ZI&-
zy a klesaji s vékem ditéte (TAB.2). | pravidelné
sledovani télesného prospivani — télesného ris-
tu a hmotnosti, je klinickym korelatem spravného
davkovani. Vyznamnym Uéelem v€asné a dosta-
te€né substituéni hormonalini IéCby je nepochyb-
né prevence mentalni retardace. Tficetileté trvani
novorozeneckého screeningu KH spinéni tohoto
pozadavku dokumentuje v fadé studii s logitu-
dindinim sledovanim vysledkd lécby. Déti s dia-
gndzou KH dosahuji v prdméru stejné mentalni
Urovné jako jejich zdravi vrstevnici.

Vysledky novorozeneckého screeningu
KH v CR za 20 let trvani (vy$etfeno > 1000000
novorozencll) jsou zcela v kontextu mezindrod-
nich zkuSenosti. Dlouhodobad incidence primarni
permanentni KH je u nds v poméru 1:4230 zivé
rozenych déti (8), pomér chlapcl k divkdm 1:2.
Etiologicky byla stanovena diagndza dysgeneze
cca u dvou tfetin déti ze screeningu a dyshormo-
nogeneze u zbyvajici tfetiny se $titnou Zlazou
v normalni pozici, s normalnim a ¢astéji vétsim
objemem. Substituéni 1é¢ba byla v priméru za-
hajovéna 11. den po porodu. Pfi uzivani scree-
ningové ria T4 metody od roku 1985 do roku 1996
byl vys8i pocet falesné pozitivnich pfipadl (tzv.
recall-rate 7%) a 3 pfipady Uniku ze screeningu,
které byly diagnostikovany pozdéji na zékladé
Klinické symptomatologie. Slo o lehéi anatomic-
ké postizeni vyvoje §titné zlazy. Béhem tohoto
obdobi jsme mohli zjistit i incidenci vyskytu
kongenitalniho defektu u T4 véazajiciho globulinu
(TBG), hlavni nosiCové bilkoviny pro T4, ktera se
u novorozencll na ¢eském tzemi vyskytuje v po-
méru 1:2900 zivé rozenych déti, kdy jsou nizké
hladiny T4 (<30,0 mmol/L) a TBG, s normalnim
TSH a fT4, pfevazné u chlapcl. Stejné labo-
ratorni poméry jsme nasli u 70% jejich matek.
Predpokladany pfenos je vdzan na X chromo-
zom. V soucasné dobé se v této souvislosti v pi-
semnictvi uvadi rostouci fada chromozomalnich
mutaci (11). Zavedenim screeningové fia TSH
metody od roku 1996 se dramaticky snizil recall
rate (0,04 %) a nedoslo k Uniku ze screeningu.

Molekuldrnégenetické vySetfeni mohlo byt
jednorazové provedeno u 193 déti s KH diagnos-
tikovanou ze screeningu v roce 2002 (1). Byly na-
lezeny pouze mutace TPO genu u dvou déti s dy-
shormonogenezou. U dalSiho ditéte, které mélo
normalni vysledek screeningu KH a hypotyreoza
se rozvinula pozdéji béhem prvniho roku Zivota,
byla diagndza stanovena spiSe na zékladé ro-
dinné anamnézy nez z klinické symptomatologie.
Matka ditéte a babicka (matka matky) jsou lé&eny
pro hypotyreozu, kterd méla rovnéz az postnataini
nastup. Jde o heterozygotni nosice, u nichz byla
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detekovana stejnd nova mutace PAX-8 genu, kterd
dosud nebyla jinde popsana (1). Pfi dlouhodobém
sledovéni vyskytu dalSich sou¢asnych vrozenych
malformaci déti s KH byly 10x Castéji sou¢asné
vrozené vady srdecni, 3x ¢astéji m. Down a asi
20x Castéji vrozené poruchy sluchu.

Dle nejnovéjsich celoevropskych doporuceni
(5)jeiv CR zaveden sekundarmi screening KH od
z&fi 2002 v dobé mezi 10.—14. dnem po narozeni
u novorozenc, ktefi by mohli byt ohrozeni fales-
né negativnimi vysledky primarniho screeningu,
provadéného v dobé od 72-96 hod. po narozeni
spolu se screeningem hyperfenylalaninemie. Jde
0 novorozence s velmi nizkou porodni hmotnosti
(<1500 g), 0 novorozence kriticky nemocné (na
JIP apod.), novorozence s vysokou jodovou na-
lozi — sy. Wolffuv-Chaikoffiv (jodova dezinfekce
velké kozni plochy u matky, Amiodaron apod.),
pfi 16¢bé Dopaminem, ktery suprimuje centralné
vydej TSH. V postnatélni péci déti s prokdzanou
KH se od zafi 2002 doporucuje provadét ¢asny
elektronicky screening vrozenych poruch sluchu
metodou tranzientnich otoakustickych emisi, nej-
déle do 3 mésicli po narozeni. Lécbu vrozenych
poruch sluchu, zejména rehabilitacni, je tfeba
situace pro normaini rozvoj feci.

Pfi novorozeneckém screeningu KH se
zachyti i tranzientni poruchy ¢innosti $titné
Zlazy. V rdmci screeningové metody vySetfova-
ni celkového tyroxinu jsou to pfipady izolované
tranzientni  hypotyroxinemie, nejCastéji u déti
nedono$enych, kdy hladina TSH je v mezich
normalu a normalni je i odpovéd TSH k TRH.
Jde vétsinou o tzv. fyziologickou hypotyroxine-
mii nedonoSenych, v rdamci normalniho vyvoje
Stitné Zlazy, kdy hodnoty T4 se postupné zvysuji
k normé. NevyZaduje substituéni lé¢bu. Novo-
rozeneckd tranzientni hypotyreoza je vzécna.
Nejéastéji byvala spojena s vyraznym jodovym
deficitem matky a potazmo i plodu. Vzacné jde
o plodovou nadmérnou jodovou ndloz (sy. Wolff-
-Chaikoff) ¢i pfiCiny imunologické (matefské an-

tityreoidaln protilatky). Po dobu trvani hypotyre-
0zy je tfeba substituéni IéCbu zajistit. Tranzientni
hypertyrotropinemie s normalnimi hodnotami fT4
byvala ¢astéji popisovana v oblastech se stfed-
nim i mirnym jodovym nedostatkem, coz je tfeba
i v souCasnosti u nds brat v tvahu. Pfi dosta-
te€ném jodovém zdsobeni celkové populace je
u nejrizikovéjsich skupin, vzhledem k nasledkim
jodového deficitu, nutno permanentné zajistovat
vy88i dodavku téhotnym a kojicim maminkdm
(tabulka 3). Novorozenci a kojenci s izolovanou
hypertyrotropinemii musi byt podrobné vySetfe-
ni, véetné UZ §titné zlazy. Je vhodnd dlouhodoba
kontrola pediatrickymi endokrinology k vylouceni
postnatélni pozvolné atrofizace $titné zlazy pfi
event. vzécnych genetickych mutacich (1).
Zéavérem mlzeme potvrdit, Zze plosny neo-
natalni screening KH bezvyhradné spinil pfed-
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