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Syndrom kaudalni regrese (CRS) je vzacné onemocnéni distélnich patefnich segment( postihujici vyvoj michy s doprovodny-
mi dUsledky. Prezentujeme tfimésicni pacientku, ktera byla preloZzena do nasi nemocnice k vysetieni pro opakované infekce
mocovych cest. Cystouretrografie prokazala neurogenni mocovy méchyt a oboustranny vezikoureteralni reflux s levostrannym
megaureterem. Pfi vysetieni byla pacientka bez dalsi neurologické symptomatologie. Vy3etifeni pomoci magnetické rezonance
prokazalo dysgenezi kosti kiizové.
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Caudal regression syndrome (CRS) is a rare disorder of distal spinal segments affecting the development of the spinal cord with
attendant sequelae. We report a case of 3-month-old girl who was referred to our hospital for repeated urinary tract infections.
Cystourethrography revealed neuropathic bladder and bilateral vesicoureteral reflux with left side megaureter. At examination,
she presented no neurological symptoms. MRI scanning demonstrated dysgenesis of the sacral bone.

Key words: caudal regression syndrome, neuropathic bladder, bilateral vesicoureteral reflux, sacral bone dysgenesis, suckling.

Syndrom kaudalnfregrese je vzacna vrozend
anomadlie charakterizovdna kaudaini agenezi
nebo dysgenezi obratll, ¢asto v kombinaci
s malformaci michy, s odhadovanou incidenci
asi 1:60000 porod (s prevahou divek v poméru
2,7:1) (1). Pacienti s CRS jsou nejcastéji vysetio-
vani pro neurologické, ortopedické nebo urolo-
gické potize. Obvykle je neurogenni nebo orto-
pedické dysfunkce naznacujici CRS zjisténa dfiv
nez urologickd dysfunkce, protoZe tato zjevna
poskozenijsou lékafem snadnéji identifikovéna.
Jestlize pacienti maji nepoznané morfologické
abnormality nebo infekce mocovych cest, mize
postupné dojit az k poskozeni ledvin.

U nadeho tfimési¢niho kojence vedly opaku-
jici se infekce mocovych cest k neodkladnému
vysetieni uropoetického traktu a posléze i pate-
fe, které nakonec potvrdilo diagnézu kaudalni
dysgeneze.

Dité se narodilo z Il. fyziologické gravidity
bez jakychkoliv komplikaci, matka neméla dia-
betes mellitus a byla zdrdva, neméla v minulosti
7adny potrat. Rovnéz prenatdlni ultrazvukové
vysetfeni nedetekovalo zddnou abnormalitu.
Porod v terminu probéhl spontanné zahlavim,
porodni hmotnost ¢inila 3250 g a porodni délka
49 cm. KfiSena nebyla, poporodni adaptace byla

bez potiZi, pfechodny novorozenecky ikterus ne-
vyZadoval zahdjeni fototerapie. Kojena doposud,
ockovéna dle kalendéare, psychomotoricky vyvoj
byl pfiméreny. Matka zdrava, otec se |é¢f pro
atopicky ekzém, bratr zdravy. Otec matky je po
transplantaci ledviny (chronické pyelonefritida).

Prvni potize se objevily ve véku dvou mé-
sicl, kdy byla hospitalizovana na détském od-
déleni okresni nemocnice (v misté bydlisté)
pro dvé ataky akutni pyelonefritidy. V prvnim
pfipadé se jednalo o infekci Escherichia coli,
kterd byla lé¢ena cefuroximem, ve druhém pfi-
padé byl plvodcem Enterococcus faecalis, |é¢-
ba amoxicilinem/klavulanatem. Ultrazvukové
vysetfeni uropoetického traktu ukdzalo obraz
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megaureteru vlevo, pfi némz byl proximaln{
ureter sife 10 mm a mocovy méchyr bez detek-
ce patologickych zmén. Pacientka byla ve véku
tfech mésicl odesldna k vysetfeni do nasi dét-
ské nefrologické ordinace. Zde byla provedena
mikeni cystouretrografie, pfi niz byl prokazan
pasivni vezikoureteralni reflux IV.-V. stupné vle-
vo a ll. stupné vpravo a byly popsany nerovné
kontury mocového méchyfe bez dalsi pato-
logie (obr. 1). Nalez byl uzavien jako refluxni
megaureter vlevo pfi oboustranném pasivnim
vezikoureteralnim refluxu (VUR). Nasledné byla
ve veku 4 mésicl provedena cystoskopie, pfi
niz byl patrny atypicky tvar mocového méchyre
s protédhlym vertexem a s hrubsf trabekulizaci
na sliznici zadni stény a vertexu. Byla zahdje-
na terapie s cilem zlepseni dysfunkéni mikce
(Mictonetten, Kornam). Dale byla doplnéna
dynamicka scintigrafie ledvin, kterd prokaza-
la hypofunkci levé ledviny, kterd se podilela
na celkové renaini funkci 37 %. Pacientka byla
po celou dobu ponechédna v péci urologické
a nefrologické ambulance. Byla bez perzis-
tujiciho Uniku moce, mikéni porce byly vétsi
a pohybovaly se v rozmezi 90-200 ml, stolice
bez obrazu inkontinence obvykle dennég, vy-
jimecné jednou za 2-3 dny. Objektivni ndlez
bez dysrafizmu v lumbo-sakralni oblasti, zvykla
konfigurace anu a genitalu, normalni ndlez na
dolnich koncetindch bez poruchy hybnosti.

Ve véku jednoho roku byla pacientka hospi-
talizovana ke kontrolnf cystoskopii, jejiz nalez byl
ve srovnan{ s pfedchozim vysetfenim zhorsen.
Mocovy méchyr byl vertikalizovany s vyraznou
trabekulizaci a s pseudodivertikly.

Doplnéno bylo neurologické vysetfeni's pfi-
méfenym neurologickym ndlezem a ve véku
15 mésicl magnetickd rezonance mocového
méchyfte, lumbalni a sakraini patefe a michy,
pfi niZ byla zjisténa parcialni ageneze os sac-
rum a ageneze kostrce (v kfizové oblasti byly
patrny pouze obratle S1-3, pfitom obratle S2-3
byly drobné a atypického tvaru, kostr¢ nebyla
vytvofena vibec), conus medullaris byl aty-
pického tvaru a zakon¢eny rovné v urovni
Th12 (obr. 2-4). Na zakladé provedeného vyset-
feni byla stanovena diagndza syndrom kauddini
regrese s parcidlni agenezi os sacrum, agenezf
kostrce a hypoplazif distalni ¢asti michy. Na zékla-
dé stanovené diagndzy byl zahdjen rezim cisté
intermitentni katetrizace 5x denné. U pacient-
ky ponechéna profylakticka antibioticka lé¢ba,
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medikace propiverin (Mictonetten). Vzhledem
k véku ditéte v dobé stanoveni diagndzy nebylo
mozné provést plné vytézné urodynamické vy-

Setfeni, to bude doplnéno v budoucnu.

Prvni popis sirenomélie pochdzi ze 16. sto-
letf od Rocheusa a Polfyra. Série malformaci se
skldda z rizného stupné fuze dolni koncetiny,
kterd tim ziskdvad podobu mofské panny ze
staré fecké mytologie — sirenomelia. Mohou
byt pfitomny kritické malformace gastrointes-
tindInfho (¢asto anorektdlnf anomalie), kardio-
vaskularniho a muskuloskeletdlniho systému.
Sirinomélie je nejzédvaznéjsi forma CRS a nenf
jejfm synonymem. Syndrom kaudaini regrese
popsal jiz v roce 1961 Duhamel jako disledek
abnormalniho vyvoje struktur odvozenych
z kaudalniho mezodermu embrya pfed 4. tyd-
nem gestace (2). Tato anomalie nenf povazo-
véna za dédi¢nou a opakované riziko je velmi
malé, i kdyZ vétsf vyskyt je pozorovan u détf
matek s inzulin-dependentnim diabetem (3).
Mnoho pripadd CRS je sporadickych. Presna
etiologie a patogeneticky mechanizmus je za-
tim nezndmy, ale asociace s inzulin-dependent-
nim diabetem matky (az 200x vyssi incidence),
genetické predispozice a cévni hypoperfuze
jiz byly navrhovény. Recentni studie prokézaly
zmény genu HLXB9 ve vyskytu nékterych typU
CRS (4). Jedinym prokdzanym etiologickym
agens asociovanym s CRS je expozice matek
k organickym tukovym rozpoustédidm v pra-
béhu prvnich mésicd jejich téhotenstvi (5).
Kromé téchto teratogen(, napfiiklad i expozice
k retinoid@im, inzulinu, embryonalnim trazim,
nahlym vykyvim teploty, nedostatku vitamind,
soli lithia, radiaci, stresu, alkoholu, amfetami-
nu byly zahrnuty jako mozné pficiny kaudalnf
ageneze (4).

Antenatdlni ultrazvukové vysetreni je pro
diagnozu fetéIniho CRS dllezité. Diagnostickym
znakem CRS je sakralni nebo lumbosakralni age-
neze s ndpadnou hypoplazii dolnich koncetin.
Bylo potvrzeno, Zze méfenim temenokostréni
délky (vzdalenost mezi temenem a kostréi plo-
du) CRS plodl v prvnim trimestru potvrdime
jeji zkraceni v porovnani s normalnimi plody
(6). Pfed 19. tydnem téhotenstvf je diagndza
sakrdIni ageneze pomoci ultrazvuku tézka, pro-
toze os sacrum nenf dostatecné osifikovano.

Pacienti s CRS jsou nejcastgji vysetfovani pro

Mikénf cystografie (ve véku trech mésicd).
Pasivni VUR IV-V. st. vlevo, 1. st. vpravo, popsdny
nerovné kontury mocového méchyre jako pocingjici
zmény pli neurogennim mocovém méchyfi
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MR LS pdtefe a pdnve, STIR sekvence, sa-
gitdini zobrazeni (ve véku 15 mésicd). Je zachycena
dysgeneze kosti kiizoVvé, jsou pfitomné pouze S1-S3,
zbytek kosti kiiZzové ani kostrc nejsou pfitomné, moty-
lovity obratel Th 11, wedge-shaped” ukonceni michy.
Mocovy méchyr je zvétseny, protdhlého tvaru
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Stejné vysetreni, T2 sekvence korondiné.
Zvétseny, neurogenni mocovy méchyr s nerovnymi
konturami

neurologické, ortopedické nebo urologické po-
tize (7,8,9,10, 11, 12).

Lécba CRS je vzdy zavisld na rozsahu po-
stizenf a je vyzvou nejenom pro osetfujiciho
lékare, ale i pro rodice. Kognitivni funkce jsou
vzdy bez alterace a i proto péce o dité s CRS
vzdy vyzaduje multidisciplindrni pfistup pediat-
ra, détského chirurga, ortopeda, fyzioterapeuta,
ale i socidlniho pracovnika. Protoze primarni
patologie je ireverzibilni, |é¢ba je pouze pod-
plrna s cilem dosdhnout co nejoptimalnéjsiho
feseni. Insuficience vyprazdnovani mocového
méchyre je u pacientl s CRS spojena s posko-
zenim renalnich funkci, proto véasné zlepsenti
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Stejné vysetreni, T2 korondini zobrazeni,

Jsou zachycené ledviny s dilatovanym dutym systé-

mem a motylovity obratel Thi1
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funkce mocového méchyre (Cistd intermitentni
katetrizace a podani Iéku s antimuskarinovym
Ucinkem) vede k zachovéni reziduaini funkce
ledvin.

U naseho pacienta nebyla potvrzena
v anamnéze matky pfitomnost diabetu nebo
expozice k teratogennf ltce v prabéhu gestace.
Otec matky je po transplantaci ledvin pro jejich
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ve véku dvou mésicl. Po cilené antibiotické 1é¢-
bé cefalosporiny druhé generace se pyelonef-
ritida opakovala v kratkém casovém intervalu
od ukoncenf |é¢by prvniataky a byla odeslana
k vySetieni détskym urologem jiz ve véku tfech

5. Lynch SA, Bond PM, Copp AJ, et al. A gene for autosomal
dominant sacral genesis maps to the holoprosencephaly re-
gion at 7g36. Nat Genet 1996; 11: 93-95.

6. Currarino G, Coin D, Votteler T. Triad of anorectal, sacral,
and presacral anomalies. AJR 1981; 137: 395-398.

7.Sharma S, Sharma V, Awasthi B, et al. Sacral agenesis with
neurogenic bladder dysfunction — a case report and review
of the literature. J Clin Diagn Res 2015; 9(6): RD08-9.

8. Singh SK, Singh RD, Sharma A. Caudal regression syndro-
me-a case report and review of literature. Pediatr Surg Int
2005; 21: 578-581.

9. Deusterhoeft SM, Ernst LM, Siebert JR, et al. Five ca-
ses of caudal regression with an aberrant abdominal um-

PEDIATRIE PRO PRAXI / Pediatr. praxi. 2016; 17(3): 186-188 /

mésicU. Ultrazvukové vysetfeni uropoetického
traktu ukdzalo obraz megaureteru vlevo, na
mikéni cystouretrografii byl potvrzen pasivni
vezikoureteralni reflux IV.-V. stupné vlevo a |l.
stupneé vpravo. Byly popsény nerovné kontury
mocového méchyfe, jako pocinajici zmény pfi
neurogennim mocovém méchyfi. DlleZitym
ndlezem pro diagnézu CRS byla parcidlni
ageneze os sacrum a ageneze kostrce, ale
i conus medullaris atypického tvaru s jeho
zakoncenim v drovni Th12 (,wedge-shaped”
ukonceni michy).

1. Syndrom kaudalniregrese je vzacna vrozena
anomalie charakterizovana kaudalni agenezi
nebo dysgenezi obratld, ¢asto v kombinaci
s malformaci michy.

2. Klékafise dostanou pacienti s CRS pro neuro-
logické, ortopedické nebo urologické potize.

3. Obvykle je neurogenni nebo ortopedicka
dysfunkce naznacujici CRS zjisténa dfive nez
urologicka dysfunkce, protoze jsou lékafem
snadnéji identifikovany.

4. Opakované infekce mocovych cest v dusledku
vezikoureteralniho refluxu na podkladé neu-
rogenniho mocového méchyre by mély byt
dtvodem urologického vysetfeni za Ucelem
vyloucit vzacnou dysgenezi kosti kiizové.

5. Antenatdlnf ultrazvukové vysetfeni je pro
diagndzu fetdlniho CRS dulezité. Bylo pot-
vrzeno, ze temenokostréni délka CRS plod
je v prvnim trimestru v porovnani s normal-
nimi plody kratsi.
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