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Achalazie je vzacné funkéni onemocnéni jicnu, manifestujici se potizemi, plynoucimi z poruchy jeho evakuace. Onemocnéni nastupuje
pozvolna, takZe pocate¢nim ptiznakiim fada nemocnych a jejich rodica nepfiklada zadny vyznam. Déti se klinicky prezentuji postupné
narustajici dysfagii, regurgitaci, zvracenim a neprospivanim. Achalazii diagnostikujeme kontrastnim rentgenovym vysetienim jicnu
a potvrdit ji mlizeme manometrii jicnu. Prezentujeme kazuistiku jinak zdravého 16letého chlapce s pulro¢ni anamnézou poruchy po-
lykéni nejprve pro tuhou stravu, progredujici az k intoleranci tekutin. Pacient podstoupil laparoskopickou Hellerovu myotomii, ktera
vedla k vymizeni vsech klinickych pfiznaka.
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Esophageal achalasia from a pediatrician’s viewpoint - case report

Achalasia is a rare esophageal motility disorder presenting with clinical symptoms resulting from his evacuation. Children usually present
with progressive dysphagia, vomiting, and weight loss. Achalasia is diagnosed with a barium swallow study and may by confirmed with
esophageal manometry. We report the case of an otherwise healthy 16-year-old boy having a six months history of progressive dysfagia
of sollid food followed later by dysfagia of liquids too. Esophagogram demonstrated delayed passage at the gastroesophageal junction
with esophageal body dilatation. Diagnosis of primary achalasia was confirmed with esohageal manometric measurement. The patient
underwent laparoscopic Heller myotomy with complete clinical improvement.
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Uvod

Achalézie je u déti vzacné neurodegene-
rativni onemocnénf (1, 2, 3). Jesté vzacnéjsf je
toto onemocnén{ u déti mladsich nez 5 let.
Incidence achaldzie je 0,11/100000 déti roc¢-
né. Souhrnné se udava, Zze jenom méné nez
5% pacientl se s pfiznaky achaldzie prezen-
tuje do véku 15 let (4). Onemocnéni je castéjsi
u chlapcl a obvykle je idiopatické. Achalazie
mUze v détstvi doprovazet trizomii 21. chromo-
zomu, kongenitaini hypoventila¢nf syndrom,
eozinofilni ezofagitidu a syndrom achaldzie,
alakrimie a necitlivosti na ACTH (AAA syn-
drom) (5, 6). Nemoc byla pojmenovéna sirem
Thomasem Willisem jiz v roce 1674, ale dodnes
jeji pficina zGstava nezndma (2). Morfologickym
podkladem achaldzie je absence ¢i alterace
inhibi¢nich gangliovych bunék myenterického
Auerbachova plexu. Disledkem toho je pre-
vaha excitacnich neurond, zpGsobujicich ne-
schopnost relaxace dolniho jicnového svérace
(LES) a alteraci peristaltiky jicnu. Diagnostickou
metodou volby je kontrastnf rentgenoveé vyset-
feni polykaciho aktu, manometrie jicnu a en-
doskopické vysetreni. Typickym radiologickym
nélezem je obraz ,ptaciho zobdku" gastroezo-
fagealniho spojent s atonif a dilataci jicnu, které
pozorujeme po polknuti baryové suspenze.
Manometrie jicnu je stale standardnim dia-

gnostickym testem achaldzie. Zakladnf dia-
gnosticka kritéria zahrnuji absenci relaxace LES
a absence peristaltiky v téle jicnu. Endoskopické
vysetieni je nezbytné k odliseni primarni acha-
lazie od sekundarni formy.

U déti se achaldzie klinicky prezentuje
s postupneé naradstajici dysfagii, zvracenim
a ztrdtou na vaze - v pripadé, ze je dlouho
nepoznana. Franklin a kol. (5) provedli vycer-
pavajicl pfehled nemociv détském véku a pro-
kazali, Ze prdmérna délka klinickych pfiznakd
do diagndzy byla 2,8 roku. Mladsi déti a ko-
jenci se mohou prezentovat atypicky opaku-
jicim se zanétem plic, no¢nim kaslem, aspiraci,
chrapotem nebo poruchou krmeni. Achaldzie
u déti je ¢asto mylné diagnostikovana jako
gastroezofagedlni reflux. Déti se ¢astéji mo-
hou prezentovat poruchou rdstu, poruchou
pfijmu potravy, eozinofilni ezofagitidou, ne-
bo asthma bronchiale, které pak mohou vést
ke zpozdéni spravné diagnostiky i 0 6-10 let
(5). Vzhledem k tomu, Ze u adolescentl je vy-
skyt v détském veku nejvyssi, neméli bychom
na achalazii zapomenout u divek s poruchou
pfijmu potravy. Pred definitivni diagndézou
achaldzie je az 50 % détilé¢eno antacidy nebo
prokinetiky.

Achaldzie jicnu bylo doneddvna neléci-
telné onemocneéni, takze veskerd terapie fesf
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pouze jeji dUsledky, tedy zvyseny tonus dol-
niho jicnového svérace (4, 7, 8). Az v roce 2014
Boeckxstaens a kol. studovali kauzalni lé¢bu
achaldzie pomoci transplantace kmenovych
bunék (9). Pro Ié¢bu achaldzie u déti neexis-
tuje optimaln{ lécebny algoritmus. Stale chy-
bi dostatek dat k porovnani nechirurgického
(pneumaticka dilatace) a chirurgického fese-
ni (laparoskopickd myotomie nebo perorainf
endoskopickd myotomie). Vzhledem k nizké
incidenci achalazie u déti, postrddame kvalitni
randomizované kontrolované studie s dlouho-
dobym sledovanim, které by stanovily idedIni
|écebny algoritmus. Dnes v literatufe pfevazuje
nézor, ze u détf je odpovéd na pneumatickou
dilataci horsi neZ u dospélych pacientt (10, 5,
11). Pocéatecni vina entuziazmu lé¢it achalazii
aplikaci botulotoxinu do LES postupné opadla,
i kdyz u achaldzie déti byly publikovény pouze
ojedinélé kazuistiky.

Popis klinického pripadu

Prospivajici Sestnactilety pacient (vyska
146 cm (28. percentil coz odpovida -0,59 SDS),
hmotnost 35kg (26. percentil, odpovidé -0,64
SDS), BMI 16,4 kg/m? (30. percentil, odpovida
-0,53 SDS) se Sestimésicni anamnézou dysfagie
(pocitem uviznuti sousta v jicnu) s obcasnou
regurgitaci bez zvracent, byl pfi prvotnich po-



tizich vysetfen v misté bydlisté pro podezfeni
na gastroezofagealinf reflux (GER). Vysetieni
GER neprokazalo (béhem piti postupova-
la tekutina do jicnu volné a k jeji regurgitaci
do distéIniho jicnu béhem piti nedochazelo).
PotiZe se stupriovaly, chlapec si opakované sté-
Zoval na bolest za sternem, mél pocit uviznutf
sousta, napfed jen tuhého, nasledné i teku-
tiny. Obc¢asné subjektivni potiZze jednou za 2
dny se pozdéji vyskytovaly po kazdém soustu
i douscich tekutiny.

Chlapce jsme proto s podezfenim
na achaldzii pfijali k doplnujicimu vysetfen(
(rtg jicnu baryovou suspenzi): polykaci akt
probihal fyziologicky, jicen byl v celé délce
rozsiteny na asi 2,5cm, jeho obsah byl neho-
mogenni (patrné zbytky potravy), kardie byla
zUZena na 3mm. Evakuace jicnu byla zpo-
malena. Zalude¢ni bublina nebyla pfitomna
(obrdzky 1 a 2). Nalez byl uzavien jako achala-
zie. Ezofagogastroduodenoskopie prokazala
ndlevkovity vstup do jicnu, jeho pribéh byl
mirné zvinény, ale bez stendzy, prostupny pro
endoskop, pfiméfeny byl ndlez na zaludku
aduodenu. Byla stanovena diagnéza achaldzie
jicnu, a pfed pldnovanym chirurgickym feSenim
byl objednan k vysetfenf jicnové manometrie
na spolupracujici pracovisté. Byla prokdzana
aperistaltika (100% simultanni kontrakce) jicnu,
bez relaxace v oblasti dolniho jicnového svéra-
Ce. Nalez odpovidal achaldzii jicnu.

Obrdzek 1. Rtg vysetienijicnu baryovou suspenzi.
AP pramét. Jicen je rozsiteny, obsah ma nehomo-
genni, patrné zbytky potravy, kardie je zUzena
a evakuace jicnu byla zpomalena. Zaludec¢ni bublina
nepfitomna. Nélez byl uzavien jako achaldzie.
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Chlapec byl po pfipravé operovan. V celkové
narkdze byla provedena laparoskopické ezofago-
kardiomyotomie bez poruseni sliznice, v délce
asi 4-5cm na jicen a 2cm pres kardii k fundu.
Poté byla tato oblast prostupna pro insuflovany
vzduch sondou, kterd také volné prochazela. PFi
revizi dutiny bfisni byla nalezena cysta ve slezing,
kterd byla harmonickym skalpelem oteviena
a marsupializovana, byl z ni odsat jemné zkaleny
obsah a vnitfek cysty byl koagulovén a osetfen
surgicelem. Profylakticky byly celkové podéany
aminopeniciliny.

Pooperacni priibéh byl zcela bez komplika-
ci, chlapec byl trvale afebrilni, velmi pozvolna
realimentovan (5 dni po operaci dostaval jen
tekutiny, dale byla strava kasovitd). Opakované
byl kontrolovan détskym chirurgem. Tyden
po operaci bylo provedeno kontrolni rtg vyset-
fenijicnu a zaludku: jicen byl lehce prostornéjsi,
pasaz byla volng, zaludec¢ni bublina byla velka.
V Trendeleburgové poloze bez pfitomnosti GER
(obrézek 3). Na kontrolnim ultrazvuku bficha byla
slezina mirné protahlého tvaru a v jeji dorzalnf
Casti byl ovélny hyperechogennf okrsek — rezidu-
um cysty (sténa?) a v jejim okolf drobné vyrazné
hyperechogenity — patrné surgicel. V pfiznivém
klinickém stavu byl propustén do ambulantni
péce, s doporucenim kontroly v ordinaci chi-
rurga za mésic.

Z osobnich anamnestickych udajd: ve véku
péti let byl pro opakované bolesti hlavy vysetfen

Obrdzek 2. Totéz vysetieni jako na obrazku 1,
bocni projekce
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v neurologické détské ordinaci s nédlezem vazo-
motorické migrény, nebyla doporucena zadna
medikace a stav se postupné upravil. Nebyval
nemocny, nemeél zadny Uraz. Matka ditéte se léci
s alergif, otec a mladsi sestra jsou bez potiZi.

Diskuze

Achalazie je vzacné funkéni onemocnéni
jicnu, které je spojeno se zéludnym a progre-
dujicim prlbéhem s nékolika fyzikalnimi, be-
haviordlnimi a psychosocialnimi znaky velmi
podobnymi s poruchami pfijmu potravy (men-
talnf anorexie a bulimie). V¢asné rozpoznani
onemocnéni je mnohdy nelehké i z ddvodu
bagatelizace pfiznakd ze strany ditéte/ado-
lescenta nebo jeho rodice (12). Diagnostika
achaldzie je dnes snadna (rentgenogram jicnu
nebo manometrie), ale jelikoz klinické pfiznaky
mohou delsi dobu pfipominat ¢astéjsi nemoci
v tomto véku (GER, asthma bronchiale), dité
se na tato vysetfeni dostava casto pozdé, coz
je pricinou oddéleni pfislusné lécby (13). K nej-
Castéjsi zameéné achaldzie dochézi v souvislosti
s GER a poruchami pfijmu potravy u pacientl
v pubertalnim véku (14). Reas a kol. v letech
1980-2013 identifikovali v publikovanych pri-
padech az 36 pfipadl achaldzie z 11 zemi,
které byly mylné diagnostikovany jako poru-
chy pifjmu potravy a mylné byly i Iéceny (10).
U naseho Sestnactiletého pacienta netrvalo
obdobi od prvnich pfiznakl az do definitivni

Obrdzek 3. Rtg vysetienijicnu po operaci achaldzie
jicnu. Jicen je pfiméfené Siroky, kardie prichodnd,
Zaludecni bublina vytvorena
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diagndézy dlouho (pouze 6 mésicd). V pocatku
onemocnéni, kdy pfiznaky nebyly zdaleka tak
prikazné, vedly prvni diferencidlné-diagnos-
tické kroky spravné k vylouceni GER. Vzhledem
k tomu, Ze jeho dysfagie velmi rychle narlstala,
byl dalsi diagnosticky i léCebny postup snadny.

Stoji za zapamatovani:

1. Souhrnné se udava, ze jenom méné nez 5%
pacientl se s pfiznaky achaldzie prezentuje
do véku 15 let — vzécnd nemoc prevazuje
u adolescentii.

2. Z diferencidlné-diagnostického hlediska je
dudlezité vcas rozlisit GER od achaldzie.

3. Achaldzie je vzacné funkeni onemocnéni
jicnu, které je spojeno se zaludnym a pro-
gredujicim prdbéhem s nékolika fyzikalnimi,
behaviordlnimi a psychosocialnimi znaky
velmi podobnymi s poruchami pFijmu
potravy (mentélni anorexie a bulimie).

4. Umladsich déti a kojenctii (velmi vzacné)
se achaldzie maze prezentovat atypicky —
opakujicim se zénétem plic, no¢nim kaslem,
aspiraci, chrapotem nebo poruchou krmeni.

Tato prdce byla podpofena Ministerstvem
skolstvi, middeZe a télovychovy Ceské republiky
(LOT304).
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