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Obr. 1. Vyhlazeni nad 4. metakarpofalangedinimi klouby obou rukou na podladé zkrdceni

4. metakarpt

Ctyflety chlapec sledovany v endokrinolo-
gické ambulanci pro deficit rlstového hormo-
nu, small for gestational age (SGA) a primarni
hypotyredzu, v alergologické ambulanci pro
astma bronchiale a v neurologické ambulanci
pro opozdéni vyvoje feci byl pfijat k hospi-
talizaci pro hypokalcémii nové zjisténou pfi
posledni kontrole na endokrinologii. Chlapec

mél trvalou farmakoterapii Omitrope, Euthyrox,
Flixotide, Singulair, Vigantol. Pfi vstupnim vy-
Setfeni nebyly pfitomny zadné klinické zndm-
ky hypokalcémie, ndlez na EKG byl normalnf.
Ve vstupni laboratofi byla pfitomna vyrazna
hypokalcémie 1,37 mmol/I (Ca** 0,72 mmol/l)
a hyperfosfatémie 2,47 mmol/I; sérové koncen-
trace ostatnich elektrolytd, alkalické fosfatdzy,
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Obr. 2. Rtg levé ruky, Archibaldovo znamenf
(vysvétleni v textu)

albuminu a 250H vitaminu D byly v normalnim
rozmezi, bez odchylek byly také hodnoty aci-
dobazické rovnovahy. Hladina parathormonu
(PTH) ze dvou rlznych méfeni byla vyrazné
zvysena (22,4 resp. 27,0; [normalni hodnota
1,6-6 pmol/I]).

Z vysledkl provedenych vysetieni bylo
vysloveno podezieni na pseudohypoparaty-
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redzu (PHP) a Ié¢ba byla zahdjena podavanim
vapniku a kalcitriolu. Pfi této medikaci doslo
k poklesu hladiny PTH a postupné normali-
zaci kalcémie a fosfatémie. K definitivnimu
stanoveni diagnézy bylo provedeno vysetfeni
genu GNAST, ktery kéduje stimula¢ni alfa-pod-
jednotku G proteinu (Gs alfa) asociovaného
s hormonalnimi receptory. U probanda by-
la nalezena intronovad mutace c.3124+5G>A;
jde o inaktiva¢ni mutaci, ktera jiz dfive byla
literdrné uvedena.

PHP je heterogenni skupina poruch, pro
které je spolecna rezistence cilovych organt
na PTH a soucasné doprovodny biochemicky
nalez hypoparatyredzy (normo/hypo-kalcémie
a hyperfosfatémie). Prevalence PHP se udava
0,79 na 100 tisic obyvatel. Dle rozdilné patoge-
neze a fenotypu se PHP rozdéluje do 4 klinickych
jednotek — PHP I3, Ib, Ic a Il.

Nas pacient mél PHP typ la. Pro tyto jedin-
ce je typicky fenotyp nazyvany Albrightova
hereditarni osteodystrofie (AHO): rlizny stupen
mentalni retardace, mald postava s kratkym
krkem, centrdlni obezita, kulaty oblicej a pod-
koznf osifikace. Nejcastéjsim klinickym nélezem
u PHP la je tzv. Archibaldovo znameni (AZ),
coz je popisny nazev pro zkradceni ¢tvrtého
a pfipadné také patého prstu, které se klinicky
projevi vyhlazenim nad metakarpofalangedl-
nimi klouby pfislusnych prstd na ruce zaviené
v pést (obr. 1). Literdrné byva AZ promiskue
oznacovano také jako Archibaldovo metakar-
palni znameni/pozitivni metakapralni znameni/
metakarpalni znament.

Metakarpalni znameni poprvé popsali
Archibald, Finby a De Vito v roce 1959. Zavisi
na relativni délce laterdlnich tff metakarpalnich
kostf. Te¢na spojujici hlavicku patého a ctvrtého
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metakarpu prochazi za normalnich okolnostf dis-
talné od hlavicky tfetiho metakarpu (negativni
metakarpalni znament). U nékterych jedinct se
tato te¢na dotyka rovnéz hlavicky tfettho meta-
karpu (hrani¢ni metakarpalni znameni). Pokud
tato myslend ¢ara protina tfeti metakarpus, jedna
se 0 pozitivni metakarpalni znameni (obr. 2).
Jedinci s timto nadlezem majf obvykle opozdény
odpovidalo kostnimu véku. Kromé PHP je AZ
mozno nalézt u jedincl s gonadalni dysgenezi,
brachydaktilii a ojedinéle také s homocystinurif
a také priblizné u 2-4 % zdravé populace.

Pro Uplnost uvadime jesté termin pseudop-
seudohypoparatyreéza (PPHP), coZ je oznaceni
pro pacienty s izolovanymi projevy AHO, ale
s normalnim metabolizmem kalcia a normalni
hodnotou PTH.
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