GASTROENTERITIDA U PACIENTKY S HARLEQUIN ICHTYOZOU
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Dédic¢né ichtydzy patii ke vzacnym onemocnénim. Jde o velmi heterogenni skupinu onemocnéni projevujici se suchou, hru-
bou a deskvamujici kdizi. U vsech forem ichtydz je v rlizném rozsahu porusena kozni bariéra. Vrozené ichtydzy jsou zplisobeny
mutacemi riznych genu. Klinické projevy jednotlivych typu ichtyéz se v priibéhu véku pacienta méni. Jednim z nejzavaznéjsich
typU ichtyoz je Harlequin ichtyéza. Autoti popisuji ne¢ekané komplikace vzniklé po alimentarni chybé, které nakonec vedly az
k tézké hepatopatii, ktera vyzadovala Iécbu ve specializovaném centru.
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Hereditary ichthyoses are among rare diseases. They are a very heterogeneous group of diseases manifested by dry, rough, and
scaly skin. In all forms of ichthyoses, there is an impairment of the skin barrier to a varying degree. Congenital ichthyoses are
caused by various gene mutations. Clinical manifestations of the individual types of ichthyoses change with the patient’s age.
Harlequin ichthyosis is one of the most severe types of the disease. The authors describe unexpected complications resulting

from an alimentary error that ultimately led to severe hepatopathy which required treatment in a specialized centre.
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Dédi¢né ichtydzy jsou velmi heterogenni
skupinou onemocnéni projevujici se suchou,
hrubou a deskvamujici kdzi. U vech forem ich-
tydz je v rlizném rozsahu porusena kozni bariéra.
Vrozené ichtydzy jsou zpUsobeny mutacemi
rbznych gend. Klinické projevy jednotlivych typd
ichtydz se v prabéhu véku pacienta méni.

Harlequin ichthyosis (HI) je velmi zavaznou,
vystupnovanou formu lameldrmiichtyézy.

Vznikd na zékladé recesivné ziskané muta-
ce genu pro enzym ABCA 12 (ATP-binding ca-
ssette transporter 12). Tento enzym je dleZity
pro transport lipidd a je kédovan na chromo-

zoému 2qg34. V ddsledku této mutace dochazi
k poruse transportu nové syntetizovaného
glucosylceramidu, namisto do lamelarnich
télisek do intersticidlnich prostor stratum cor-
neum, coz vede k vyraznému snizeni bariérové
funkce kaze (1).

Déti se rodf vétsinou predcasné s kazi, kterd
pfipomind oblek saska Harlekyna z ,Commedia
dell'arte”. Supiny jsou velké, silné a s ¢etnymi
hlubokymi ragddami. Je silné vyjadfeno ecla-
bium, ectropium a k hlavé pfirostlé boltce. Rty
majf tvar O a pfipominaji rybf Usta. Vzhledem ke
koznimu nélezu se rozviji ohybové kontraktury,
deformity boltcU. Prsty rukou a nohou splyvaji

pod ndnosem Supin. Pohyblivost celého télicka
je vzhledem k ndnostim az pancérovitych supin
omezena (2, 3, 4).

Onemocnéni véak nenf asociovano s jiny-
mi internimi ¢i neurologickymi onemocnénimi.
Oproti difve uvadénym udajdm je pozdéjsi zivot
ditéte relativné normalni a i neonatéini mortalita
poklesla z dfivéjsich témér 100 % na nynéjsich
cca 10 %. Vzhledem k pfed¢asnému narozenf
a koznimu ndlezu jsou déti hlavné ohroZeny
vznikem infekci, hypertermif a sekundarnimi
poruchami elektrolytové rovnovéhy. Supiny se
béhem prvnich nékolika tydnl odloudi a vyvijf
se tézkd forma lameldrniichtydzy (5, 6, 7).
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Pacienti jsou ihned po narozeni transfero-
vani na neonatologické JIP, optimainé do ne-
mocnic s détskym dermatologickym centrem.
Péce se koncentruje na stabilizovani télesné
teploty, elektrolytové rovnovéhy a na hydrataci.
PouZivajf se externa s obsahem 5-10 % glycerolu,
doporucujf se dezinfekéni koupele. Pro okluzivnf
charakter se nedoporucuji vazelinové zaklady.

Vlastni kazuistika

Nasi pacientkou byla v dobé onemocnéni
3,5letd holcicka. Narodila se z 1. fyziologické
gravidity zdravych rodicd, v 36. tydnu gravidity,
spontanné koncem panevnim.

lhned po porodu dominoval v klinickém
obraze nalez collodion baby, respektive jeho vy-
stupniované formy Harlequin ichtydzy (Obr. 1).
Pacientka byla po porodu kfisena a vzhledem ke
koznimu nélezu transferovana z okresni nemoc-
nice, na pracovisté vyssiho typu do Fakultni ne-
mocnice v Hradci Kralové. Zde byla stabilizovana
a pro vyrazny koznf nalez pravidelné osetfovana
tzv. OGA masti (slozeni Ol. helianthi, Glycerini
aneoAquasorbi). Jednd se 0 mast s obsahem gly-
cerolu, ktery se u nasi pacientky s mnohocetnymi
ragadami silné vstiebdaval, a proto doslo v kratké
dobé k rozvoji pseudohypertriacylglycerolemie
s metabolickou acidézou a zvysenym vyluco-
vanim triacylglycerol(. Z tohoto dlvodu byla
pacientka ve dvou tydnech véku transferovana na
novorozeneckou JIP Pediatrické kliniky FN Brno,
kde zevni terapii, i vysetfeni k urceni typu ichtydzy,
fidil détsky dermatolog. Ten pravidelné s kozni
sestrou na oddélenf dochézel.

Na JIP doslo ke stabilizaci vnitiniho prostredi,
k opakovani pseudohypertriacylglycerolemie
jiz nedoslo. Kdze byla pravidelné osetfovana
prevazné individualné pripravovanymi zaklady
typu olej ve vodé, a proto doslo rychle k Upravé
stavu, kiize se postupné odlupovala a hojila.
Prvnityden bylo dité v inkubdtoru s 75% vihkostf,
pak bylo prelozeno na standardni se lazko.

Vysledek DNA molekuldrni analyzy potvr-
dil recesivni mutaci genu pro enzym ABCA
12, kterd se k HI véze. Dité bylo propusténo
po tfech tydnech domd, dispenzarizovdno na
Détském koznim oddéleni Pediatrické kliniky
FN Brno (DKO PEK FN Brno). V nésledujicich
letech pacientka prospivala bez potizi, kiize
byla pravidelné osetfovana rodici, ale vzdy,
vzhledem k anamnestickym Udajdm, preparaty
bez obsahu glycerolu. Psychomotoricky vy-
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Obr. 1. Obraz collodion baby po porodu

voj byl v normé, ve tiech letech nastoupila do
matefské skoly, kde je pravidelné doprovézena
asistentem pedagoga. Dispenzarizace na DKO
PEK trvd, ambulanci vsak navstévuji cca jen
jedenkrat ro¢né.

U pacientky s Hl nadéle pretrvévala vyrazna
ectropia, nanosy hyperkeratéz a Supin generali-
zované na zarudlé spodiné, s vyraznéjsi infiltrac
v oblasti zapérek (Obr. 2).

Jak bylo jiz uvedeno na zacatku, v dobé one-
mocnéni, byla pacientka 3,5letd. Maminka anam-
nesticky udavala, Ze spolu s ostatnimi ¢leny rodi-
ny snédla domaci, neuvafenou uzeninu. Kromé

toho maminka uvedla oetfovani malych ploch
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na krku nové preparatem s obsahem glycerolu.
Zpocatku davali rodice aplikaci glycerolového
preparatu do souvislosti s klinickym stavem,
ale nasledné se vyvinuly klinické pfiznaky gast-
roenteritidy i u ostatnich rodinnych pfislusnikd.

Cca do 24 hodin se také u pacientky zacaly
rozvijet ptiznaky akutni gastroenteritidy. Stav pro-
gredoval, a proto byla hospitalizovana na Détském
oddéleni nemocnice Sternberk. Zde je$té néko-
likrdt zvracela, méla nékolik prdjmovitych stolic.
V laboratornich odbérech hladiny triacylglycerolt
zUstaly normalni, byla viak zjisténa tézka hepato-
patie, s hodnotami AST: 13 pkat/I, ALT 11 pkat/I
a LDH 8 pkat/I. Stolice na bakteriologii a virologii
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byly negativni. Zbylé hodnoty (osmolalita séra
aiontogram) byly zcela v normé. Hodnoty jaternich
enzymU do druhého dne jesté vzrostly, infekeni
hepatitis viak byla sérologicky také vyloucena,
proto byla pacientka pfelozena na JIP PEK FN Brno.

Pro podezieni na hepatopatii vzniklou
z pouzivani novych extern bylo kontaktovano
Toxikologické informacni stfedisko Vseobecné
fakultni nemocnice v Praze (VFN), které viak tuto
mozZnost vyloucilo.

Na JIP PEKFN Brno byla soucasné v péci dét-
ského dermatologa, ktery vyloucil souvislost gas-
troenteritidy se zékladni diagndézou. Vstupné byly
hodnoty jesté vyssi nez na plvodnim pracovisti,
konkrétné AST: 23 pkat/I, ALT: 13,5 pkat/I, LDH
9,53 pkat/I. Po zavedené rehydrata¢ni terapii se
stav postupné zlepsoval, laboratorni hodnoty se
snizovaly AST. 20,8 ukat/l, ALT. 7.7 pkat/l a LDH 8,47
pkat/I. Po 2 dnech parenteralni vyzivy se klinicky
stav pacientky upravil, pfijimala jiz stravu per os.

Klze byla pravidelné osetfovéna lehkymi
zdklady typu olej ve vodé, pfechodné doslo
k vétsi deskvamaci na trupu a v oblasti flexur. To
bylo zvladnuto dezinfekénimi obklady a externy.

Vzhledem k tomu, Ze otec je Iékaf, byla
pacientka po tfech dnech hospitalizace predcasné
propusténa do doméci péce. Kontrolni odbéry ces-
tou praktického lékafe za deset dni po hospitalizaci
byly jiz v normé, kozni ndlez stabilizovan (Obr. 3).

Diskuze a zaveér

Harlequin ichtydza je velmi vzacnym ty-
pem kongenitalni ichtydzy. V soucasné dobé
jsou v Ceské republice diagnostikovani pouze
2 pacienti s timto onemocnénim. V provedené
DNA molekuldrni analyze nebyla jedna mutace
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Nasi pacientce se dafi v soucasné dobé
velmi dobfe, pravidelné navstévuje matefskou
skolu. Kozni nélez je uspokojivy, je viak nutna
velmi pravidelna péce o kizi s pouzitim hyd-
rata¢nich emolientif typu olej ve vodé, ktera
nemaji okluzivni charakter (9).

Kromé lokalni terapie je moznd i celko-
va terapie retinoidy, isotretinoinem, v davce
0,5-1 mg/kg/den, kterou vsak rodice zatim od-
mitaji (10, 11, 12).

Nadéle je nutna dispenzarizace pacientky
na pracovisti Détské dermatologie a nutny
pravidelny monitoring hodnot jaternich test(,
ve star$im véku pak eventudlné jiz uvadéna
moznost celkové terapie, kterd by mohla vést
ke zlepseni kvality Zivota ditéte.
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