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Rodinnd anamnéza nasi pacientky je bez
pozoruhodnosti, jeji otec je Cech, matka po-
chézi z Indonésie. Divka se narodila v terminu,
bez jakékoli perinatélni komplikace, jeji porodni
hmotnost byla 35009 a délka 50cm. V dalsim
obdobi se divka vyvijela zcela harmonicky.
Profylaxe kfivice vit. D byla u ni zahdjena po
2. tydnu Zivota. ReZim podévani vitaminu D
vsak nebyl takovy, jaky je bézné doporuco-
van v nasich podminkéch - rodina v prabéhu
1,5 roku po narozenf ditéte travila svUj Zivot
stiidave v CR a Indonésii; v CR tak dité dostavalo
obvyklé davky vitaminu D, v Indonésii uzivala
produkty s obsahem rybiho oleje. Koncem
2.roku zivota rodi¢e zaznamenali, Ze divka md
nohy do tvaru pismeno O a ,divhou” chizi.
V té dobé byla rodina opét v CR a PLDD ode-
slal dité k vysetfeni. Pfi pfijeti na kliniku v ob-
jektivnim vysetfeni dominovala témér uplna
alopecie, nebolestivé mékké zduteni obou
zapésti, vardzni postaveni dolnich koncetin,
kolébava chlize a zndmky rdstového opozdéni
(télesnd hmotnost 10,5 kg /10. perc./, télesna
vyska 86.cm /35. perc./, pomér hmotnost : vys-
ka 8,3 perc.). Z laboratornich vysetfeni byly
abnormalni tyto sérové koncentrace (v zavor-
ce uvedena normdlni hodnota): celkové Ca
1,98 mmol/I (2,2-2,7), ALP 18,92 pkat/I (1,35-7,5),
PTH 50,3 pmol/I (0,8-7,8), 1,25(0H)2D3 196 ng/I
(199-67). Koncentrace 25-hydroxyvitaminu D

byla 10,9ng/ml (8,9-46,7). Pohled zaméfeny na
mozkovou ¢ast lebky uvadi obrazek 1. Inicidlni
rtg zépésti a dolnich koncetin je na obr. 2 a 3.
Predpokladali jsme, Ze dité ma nékterou z vro-
zenych forem kfivice rezistentni na vitamin D,
a proto bylo zahdjeno per os podavani kalcit-
riolu a vapniku. Soucasné jsme na zahrani¢n{
pracovisté k DNA analyze odeslali biologic-
ky materidl (krev, kGize) ditéte a jeho rodicd.
Vysledky tohoto vysetfeni u ditéte jednoznacné
prokdzaly onemocnénf oznacované heredi-
tarnf vitamin D rezistentni rachitida s alopecif
(HVDRR).

HVDRR je extrémné vzacnd forma kfivice,
kterd je podminéna mutaci genu pro recep-
tor vit. D (VDR), gen je na chromozomu 12q,
dédi¢nost je autosomalné recesivni. Mutace
mUZe byt zna¢né heterogennf a jejim ddsled-
kem je bud chybéjici, nebo snizend afinita VDR
vU¢i kalcitriolu nebo se mize jednat o po-
ruchu jaderné translokace komplexu kalcit-
riol-VDR nebo o snizenou vazbu komplexu
kalcitriol-VDR na DNA. Molekuldrni mecha-
nizmy souvisejici s poruchou VDR jsou velmi
sloZité, ale umoznuji pochopit, pro¢ u nékte-
rych nemocnych s HVDRR mize dochéazet
k lécebnému efektu po podévani kalcitriolu
aCaaujinych ne. Z praktického hlediska je po-
trebné na HVDRR pomyslet vzdy, kdyz u ditéte
s profylaxi vitaminu D dochazi ke klinickym
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pfiznakdm krivice a v biochemickém vysetieni
krve zaznamendme: hypokalcémii (i mirnou),
hypofosfatémii (nemusi byt vzdy), zvysené

hodnoty alkalické fosfatazy, parathormonu
a 1,25(0H)2D3. Alopecie je pravodnim pfizna-
kem asi 2/3 nemocnych s HVDRR a mize byt
doprovazena také chybénim oboci a oc¢nich
fas; néktefi pacienti mohou mit i oligodoncii.
Zé&kladem lécby HVDRR je podavani kalcit-
riolu a vysokych déavek vapniku. Optimaini
je déledobé podavani vapniku formou i.v.
infuzi, coz maze byt z praktického hlediska
znac¢né komplikované. Rodi¢e nasi nemocné
parenteralni aplikaci kalcia odmitli. Pfesto vsak
u divky pfi zavedené lécbé doslo k urcitému
zlepseni rtg nalezu na dolnich koncetindch
(obrazek 4, vék ditéte 6 r). Rodice pacientky
byli informovani, ze konec¢na télesnd vyska
ditéte bude nizsi nez u zdravych déti a pfip.
bude nezbytnd pozdéjsi ortopedickd korekce
postaveni dolnich koncetin.
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