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Odborny program

STVRTOK 25. jun 2020

7.30
Registracia

8.30-9.00
Otvorenie konferencie

9.00-10.15

Vitamin D trochu inak

Predsednictvo: Sagat T, Ticha L.

1. Sagat T, Urbanové S., Budacova J., Riedel R., Pevalové I, Nedomovad B., Kdppl J.:
Uloha D vitaminu v pediatrickej intenzivnej medicine

2. Podracka L', Ticha L'.: Rachitida — diagnostika a liecha

3. Ticha L., Sejnova D, Cierna I., Dallos T., Cagalové A., Karlové K., Podracka .:
Ochorenia asociované s osteopordzou

4. Cagalova A, Tiché L., Podrack4 L.: Vitamin D a mentélna anorexia

5. Krivo$ikovd K., Prochotska K., Kovacs L., Krivosikova Z.: Status vitaminu D
u obéznych deti a jeho vztah k tlaku krvi

10.15-10.25
Prestavka

10.25-12.00

Fetalna diagnostika vrodenych vyvojovych chyb
Predsednictvo: Zahumensky J., Pevalova L.

6. Zahumensky J., PSenkovd P Vplyv sposobu porodu na celoZivotné zdravie
novorodenca

7. Ferianec V.: Prenatalna diagnostika a intrauterinny manazment kongenitalnych
bronchopulmonalnych dysplazii

8. Hricova M., Omanik P.: Postnatalny manazment pacientov s kongenitalnymi
malformaciami plic

. Pevalova I', Urbanova S., Barlokovd D., Béder P, Babala J.: Diafragmatické hernie

10. Kaldardrova M., Tittel P, Olejnik P, MaSura J.: Prenatalna diagnostika vrodenych

chyb srdca na Slovensku
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Odborny program

12.00 - 13.00

Neurofibromatoza
Predsednictvo: Hlavata A., Bolcekova A.

11. Hlavatd A., Novaresio Z., MiSunova K.: Neurofibromatéza — monitorovanie
pacientov v Specializovanej ambulancii

12. BolCekovd A., Hlavatd A.: Komplikacie neurofibromatézy typ 1

13. KuS$ikova K., Skalicka K., Laccone F., Weis D.: Nové moznosti v diagnostike
RASopatii

13.00 - 14.00
Prestavka

14.00 - 14.45
Odborny blok podporeny spolo¢nostou NUTRICIA

14. Jendrisdkova M.: Vyhlasenie ocenenych ambasadorov iniciativy 1 000 dni

15. El-Lababidi N. (Praha, CR): ,Honba za zlatym gralem, aneb oligosacharidy
matefského mléka, prebiotika a postbiotika v mléénych formulich”

16. Cierna |, Stanikova D. Enteralna vyZiva v ambulantnej praxi

14.45-16.00

Choroby hypofyzy

Predsednictvo: Kostalova L., Pribilincova Z.

17. Kostélova L., Pribilincové Z., VitariuSova E.: Poruchy vyvoja hypofyzy a ich klinicky
vyznam z pohladu pediatra

18. Vitariusova E., Pribilincova Z., Kostélova .. Septoopticka dysplazia -
hypopitutarizmus, ktory prekvapi

19. BuSanyovd B., Kostolna B., Tomcikova D.: 0¢né priznaky a diagnostika vrodenych
ochoreni hypofyzy a supraselarnych tumorov u deti

20. Pribilincova Z., Jakesové S., Pavlovicovd Z., Kostélové L., Stefio J., Chrenko R.:
Ziskané choroby hypofyzy a ich rieSenie

21. Rudinsky B., Chrenko R.: Quo vadis detska neurochirurgia?

16.00 - 16.15
Prestavka
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Odborny program

16.15-17.15

Neuroldgia a psychiatria detského veku

Predsednictvo: Kolnikova M., Trebatickd J.

22. SurgoSova J.: Sclerosis multiplex u deti - diagnostika a liecha

23. Payerova J.: Kongenitalna myasténia - uskalia diagnostiky

24. Trebatickd J., Surovcové A., Suba J.: Bipolarna afektivna porucha v detstve
25. Suba J., Bohmer F., Surovcové A.: Tourettov syndréom - diagnostika a liecha

PIATOK 26. jun 2020

8.00
Registracia

8.30-9.45

Nové moznosti diagnostiky a liecby dedi¢nych

metabolickych poruch

Partner odborného bloku Zlata rybka, n. o.

Predsednictvo: Bzduch V., Hlavata A.

26. Ostrozlikova M., Gérova R., Podolcovd V., Pridavok M., Sebova K., Brennerova K.,
Bzduch V., Hlavatd A., Skoknové M., Saligova J.: Preéo sme zaviedli vySetrenie
acylkarnitinov?

27. Hlavata A,, Jurickova K.: Novinky v diagnostike a lieche lyzozémovych chordb

28. Bzduch V., Brennerovd K., Sebovéa C.: Novinky v lie€be porich cyklu mocoviny

29. Brennerové K., Sebové C., Jajcaiova N., Sharashidze A, Simek M., Kusikova K.,
Bzduch V., Hlavata A.: Nie je homocystiniria ako homocystiniria

9.45-10.45

Kovacsova memorialna prednaska

Predsednictvo: Podrackd L., Sebekova K.

30. Sebekové K., Gurecké R., Podracké L'.: Kardiometabolické riziko u mladistvych
s asymptomatickou hyperurikémiou

31. Ticha L., Sebekova K., Regecové V., Podracké L_.: Prevalencia obezity u 7-roénych
deti na Slovensku - WHO COSI studia

10.45-11.00
Prestavka
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Odborny program

11.00 - 12.00

Pediater alebo odborny lekar?
Predsednictvo: Cierna |, Ciznér P

32. Cierna I., Székyova D., Kosnacova J., Hornové J.: Kedy odoslat pacienta ku
gastroenterologovi

33. Ciznér P, Kukové Z.: Kedy odoslat pacienta k imuno-alergolégovi

34. Dallos T.: Kedy odoslat pacienta k reumatolégovi

35. Stanik J., VitariuSova E., Pribilincové Z., Ticha L., KoStélova L.: Kedy odoslat dieta
na vySetrenie detskému endokrinolégovi

12.00 - 12.30
Atopicka dermatitida

36. Holobrada M.: Emoliencia a atopicka dermatitida
Prednaska podporend spolo¢nostou GALENODERM

37. Sorséakova Trnovska K.: Manazment detského pacienta s atopickou dermatitidou
Prednéska podporend spolocnostou 'OREAL

12.30 - 13.00
Prestavka

13.00 - 14.00

Zavazné infekcie

Predsednictvo: Ciznar P, Spalekové M.

38. Spalekové M., Kotrbancové M., Fulové M.: Epidemioldgia vakcinami
preventabilnych ochoreni na Slovensku

39. Urbanova D., Krivosikova K., Kysel 0., Valentin B., Krbata J., Sebové C., Mikova E.,
Podrackd L.: Purulentna meningitida u oékovaného dietata

40. Trochanova I, Libai-Véghova L., Kukova Z., Dallos T., Bodova I., Hordkova J.,
Ciznar P: Osteomyelitida ako prejav vrodenej poruchy imunity

47. Dickd E., Krdlik R., Kunzo S., Pavlovicova Z., Stanik J.: Cervikalna aktinomykodza
u 3,5-roéného dietata
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Odborny program

14.00 - 15.00
Standardné postupy

Predsednictvo: Dallos T., Stanik J.

42. Porubska M., Hricové M., Ciznar P: Diagnosticky a lieebny postup pri akiitnej
bronchiolitide

43. Balaziova B., Dallos T.: Diagnosticky a liecebny postup pri bolestiach
bedrového kibu

44. Thomkova B., Podracka L. Diagnosticky a liecebny postup pri infekciach
mocovych ciest

45. Jasenkové M.: Paliativna starostlivost o deti s komplexnou symptomatolégiou

15.00

Zaver konferencie
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Za obsahovti a formalnu stranku
abstraktov zodpovedaji autori.

Abstrakty

Vitamin D trochu inak

Uloha D vitaminu v pediatrickej
intenzivnej medicine
Sagat T., Urbanova S., Budacova J.,
Riedel R., Pevalova L., Nedomova B.,
Koppl J.
DKAIM LF SZU, LF UK a NUDCH,
Bratislava

Vitamin D je esencidlna substan-
cia naSej vyzivy. V pediatrii sa dlhodobo
venuje pozornost nedostatku vitaminu
D predovSetkym v savislosti s kost-
nym metabolizmom a metabolizmom
vapnika (craniotabes, rachitida), ¢o sa
premietlo do jeho preventivneho poda-
vania u novorodencov a dojc¢iat. Zname
su v8ak aj jeho extra-skeletalne Gc¢inky
na kardiovaskularny systém, imunitu
a dalSie metabolické procesy. Preukazali
sa jeho proti infek¢né G¢inky priamou
regulaciou tvorby endogénnych bielkovin
s protimikrobialnymi t¢inkami.

Ostatné roky priniesli dostatok
dokazov, zZe nedostatok vitaminu D je
Casty u deti aj dospelych a Ze deficit
D vitaminu mdze ovplyvriovat prie-
beh zavaznych ochoreni (sepsa a pod.).
Hranicou pre deficit s hodnoty 25(OH)
D < 50 nmol/1 (20 ng/ml). Stadie u do-
spelych doérazne upozornili na spojenie
medzi nedostatkom vitaminu D a zlou
prognoézou kriticky chorych pacientov
vratane zvySenia mortality hlavne pri
sepse. Naopak, ostatné klinické Sttdie so
suplementaciou D vitaminu u dospelych
priniesli slubné vysledky.

Problematikou deficitu D vitaminu
u kriticky chorych deti sa zaoberalo mno-

ho stadii, napr. v 52 s celkovym pocétom
7 434 deti hospitalizovanych v kritickom
stave, 3 473 (47 %) malo deficit D vitaminu
(<50 nmol/1). V podskupine so sepsou - 889
deti, malo deficit D vitaminu 565 (63,5 %),
v podskupine deti s infekciami respira¢ného
systému - 2 699 deti, malo deficit vitaminu
D 1076 (39,9 %). Zo §tudii vyplynula velmi
dolezita skutocénost, Ze deficit D vitaminu
u akutne a kriticky chorych deti je vyso-
ky a Ze sa podobne ako u dospelych spaja
s vys§Sou mortalitou. NedorieSenou otazkou
zostavaju davky suplementacie, pretoze
cielom je rychla Gprava deficitu (2 - 3 dni),
¢o vyzaduje vysoké davky D vitaminu (moz-
no az 10 000 mj/kg) s rizikom neZiaducich
ucinkov az intoxikacie. Odpoved na vysku
doplnujicej davky a ¢as Gpravy deficitu vy-
zaduje dalSie $ttdie v dostatocne velkych
a homogénnych stiboroch.

Na zaklade uvedeného autori pri-
pravuyja L. etapu Stadie s primarnym cie-
lom zistit prevalenciu deficitu vitaminu
D u deti hospitalizovanych na Detskej
klinike intenzivnej mediciny NUDCH
a sekundarnym cielom korelovat tieto
vysledky s klinickym priebehom, vy-
sledkami lie¢by a pod. na zaklade me-
dzinarodne odporucanych bodovacich
systémov (PRISM skore, pSOFA skore a i.).

Rachitida - diagnostika a liecha
Podracka L., Ticha L.
Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

Linearny rast a mineralizacia ske-
letu vyzadujui adekvatny prijem vapnika
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Abstrakty

a fosforu, ktoré tvoria hlavné substra-
ty krystalickej komponenty osteoidu.
Nedostato¢na mineralizacia kostry vedie
k rachitide a/alebo osteomalacii, ktoré
ida ,ruka v ruke“ u deti s otvorenymi
rastovymi Strbinami. Kym rachitida od-
zrkadluje nedostato¢n(i mineralizaciu
a naruSenu Struktiru rastovej platnicky,
osteomalacia odraza defektnti minera-
lizaciu kostnej matrix. Krivica sa klasi-
fikuje podla predominantného deficitu
mineralov - kalcipenicka, resp. fosfope-
nicka. Pric¢inou kalcipenickej rachitidy
je nedostatok vapnika a/alebo vitaminu
D, ktory moze byt spdsobeny poruchami
resorpcie v Creve, ich nedostato¢nym
privodom ¢i niZ8ou expoziciou slne¢ného
ziarenia. V zriedkavych pripadoch je
pric¢inou geneticky defekt metabolizmu,
resp. t€inku vitaminu D, ktory vedie
k jeho rezistencii. Fosfopenickeé rachitidy
vznikaju pri enormnych renalnych stra-
tach fosfatov, ktoré st1izolované alebo su
sucastou Fanconiho syndromu. Vysoka
exkréciu fosforu oblickami méze induko-
vat nadmerna tvorba FGF-23 (X-viazana
dominantnd hypofosfatemicka rachitida),
pri inych typoch vzacnych rachitid je
fosfatiria nezavisla od FGF23. Zriedkavo
su fosfopenické rachitidy vyvolané nedo-
stato¢nym prijmom, resp. vstrebavanim
fosforu z ¢reva.

Skeletalne prejavy kalcipenic-
kej a fosfopenickej rachitidy st podob-
né a zahfnaja oneskoreny uzaver velkej
fontanely, prominenciu parientalnych
a frontalnych hrbolov, rachiticky ruze-
nec, rozsirené zapistie a lateralne za-
krivenie femuru a tibie. K charakteris-

tickym radiologickym nalezom patria
poharikovité metafyzy, rozsirené epi-
fyzalne chrupavky, strata zény provi-
zorneho vapenatenia na hranici epifyzy
ametafyzy, progredujica dezorganizacia
rastovej platni¢ky s poharikmi a tvorbou
kortikalnych vybezkov. Tieto zmeny s
najmarkatnejsie na distalnej ¢asti ul-
ny a metafyzach pod, resp. nad kole-
nom. Alkalické fosfatazy st zvySene pri
obidvoch typoch rachitidy a st dobrym
markerom aktivity ochorenia. Ostatné
laboratorne nalezy zahifaji hypokal-
ciémiu a hypofosfatémiu, no ich hodnoty
variruja podla typu a stupiia zavaznosti
krivice. Meranie sérovych koncentracii
PTH a fosforu pomoéze rozlisit kalcipe-
nické a fosfopenické rachitidy. PTH je
elevovany pri nutri¢nej, avSak nie pri
fosfopenickej rachitide. U deti s kalci-
penickou krivicou koncentracia 25-hyd-
roxyvitaminu D pomdZze odlisit nutri¢nt
rachitidu z nedostatku vitaminu D od
ostatnych foriem kalcipenickej rachitidy.
Pre diagnostiku fosfopenickej rachitidy
je klG¢ové vySetrenie renalnej exkrécie
fosforu (tubularna reabsorpcia fosforu
TRP alebo pomer maximalnej TRP/GFR).
Pri¢inu renalnych strat odlisi sérova
koncentracia 1,25 dihydroxy-vitaminu
D a bezZné vySetrenie mocu (ph, glukéza
a vyluovanie vapnika).

V prednaske prezentujeme ra-
cionalny diferencialne diagnosticky algo-
ritmus rachitid a aktualne odporacania
pre podavanie vitaminu D u deti.

Praca bola podporend gran-
tom VEGA V-17-016-00 a MZ SR
2018/36-LFUK-10.

Pediatria pre prax - Suplement 1 | 2020;21(S1) | www.solen.sk



Abstrakty

Ochorenia asociované
s osteopordzou
Ticha L., Sejnové D.2, Cierna I},
Dallos T.', Cagalové A", Karfova K.,
Podracka L.
"Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava
2Klinika detskej hematoldgie
a onkoldgie LF UK a NUDCH, Bratislava

Osteopordza je systémové meta-
bolické ochorenie skeletu charakterizo-
vané poruchou mechanickej odolnosti
kosti, ktoré vedie k zvySeniu rizika zlo-
menin. Kym u dospelych diagnostiku-
jeme osteoporoézu pri poklese denzity
kostného mineralu v porovnani so zdra-
vymi mladymi dospelymi pod minus 2
(T skore < -2,0), u deti je osteoporoza
definovana ako pokles denzity kostného
mineralu pod minus 2 (Z-skére < -2,0)
adjustované na vek, pohlavie a vysku
a zaroven pritomnost klinicky vyznam-
nych 2 fraktar dlhych kosti do 10 rokov
alebo 3 frakttr dlhych kosti do 19 rokov,
alebo pritomnost kompresivnych frak-
tary stavcov.

Stanovit diagnézu osteoporozy
v detskom veku je teda mozné na zaklade
anamnézy a denzitometrického vySetre-
nia dietata. Denzitometrické vySetrenie
je indikované v rizikovych skupinach deti
s primarnym kostnym ochorenim, ale aj
u deti so sekundarnymi pri¢inami meta-
bolickej osteopatie (bolesti chrbta s ront-
genologicky potvrdenou atraumatickou
zlomeninou stavcov, opakované zlome-
niny, dlhodoba kortikoterapia, ochorenia
asociované s osteoporozou, chronické
uzivanie liekov s toxickym vplyvom na

kostny metabolizmus - antikoagulan-
cia, antiepileptika, tyreoidalne hormony,
imunosupresiva, cytostatika).

Cielom prace bolo zistit vyskyt
osteopordzy u chronicky chorych deti
a zabezpecit jej adekvatnu lieCbu.

Pacienti a metody: Od septembra
2016 sme na DK LF UK a NUDCH vysetrili
u 1019 deti denzitu kostného mineralu
(BMD) pomocou DXA, merant v oblasti
lumbalnej chrbtice, proximalneho femu-
ru a v celotelovej oblasti.

Vysledky vySetreni: AZ 21 % deti
malo BMD < -2, a to aspoil v jednej mera-
nej oblasti. NajrizikovejSou bola skupiny
deti s osteogenesis imperfecta (63 %), deti
so zapalovymi ochoreniami ¢reva (53 %)
adeti s onkologickymi ochoreniami (43 %).
20 % deti s opakovanymi zlomeninami
malo diagnostikovanu osteoporo6zu.

Zaver: Na stanovenie diagnozy
osteopordzy u deti je nevyhnutné den-
zitometrické vySetrenie. Exaktné stano-
venie primarneho kostného ochorenia,
ev. sekundarnej osteopor6zy umozni jej
adekvatnu liecbu.

Prdaca bola podporena gran-
tom VEGA V-17-016-00 a MZ SR
2018/36-LFUK-10.

Vitamin D a mentalna anorexia
Cagalova A., Tiché L., Podracka L.
Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

Mentalna anorexia je psychoso-
matické ochorenie s prevalenciou 0,5 -
0,7 % medzi adolescentkami a mladymi
Zenami. Dlhodobé hladovanie a drama-
ticky pokles hmotnosti veda k celkovej

www.solen.sk | 2020;21(S1) | Pediatria pre prax - Suplement 1
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Abstrakty

alteracii organizmu a spésobuji zavazné
az zivot ohrozujuce zdravotné komplika-
cie. Vo viacerych z nich zohrava vitamin
D délezita tlohu.

V dosledku zniZeného prisunu
nutrientov v strave a nedostatoénej ex-
pozicie slne¢nému Ziareniu sa u pacien-
tov s mentalnou anorexiou ¢asto pozo-
ruja znizené koncentracie vitaminu D.
Deficit vitaminu D sa podiela na naru-
Seni mineralizacie a §truktary kosti, ¢im
sa znizuje denzita kostného mineralu.
Nedosiahnutie maxima kostnej hmoty
v adolescencii zvySuje riziko vzniku os-
teopordzy a frakttr vo vyS§Som veku.

Av8ak vitamin D neposobi len
na kost, dolezity je tiez extraskeletalny
efekt. Predpoklada sa jeho protektiv-
na Gloha pri poruchach nalady a rozvoji
depresie, ktora je ¢astym sprievodnym
znakom mentalnej anorexie. Medzi dal-
Sie symptomy spojené s nedostato¢nymi
koncentraciami vitaminu D patria sla-
bost, podrazdenost, tazkosti so spankom
a poruchy koncentracie.

Autori v prezentacii priblizuja
tlohu vitaminu D v patomechanizmoch
jednotlivych sprievodnych znakov men-
talnej anorexie. Zaroven analyzuj sibor
65 dievCat s mentalnou anorexiou hos-
pitalizovanych na Detskej klinike LF UK
aNUDCH a prezentujt status vitaminu D
v sledovanej kohorte a jeho vztah k den-
zite kostného mineralu.

Status vitaminu D u obéznych deti
a jeho vztah k tlaku krvi
KrivoSikova K.', Prochotska K.,
Kovacs L.", KrivoSikova Z.2

"Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava
20ddelenie klinickej
a experimentalnej farmakoterapie,
LF SZU, Bratislava

Uvod: Obezita a hypertenzia
predstavujil zavazny problém, ktory
postihuje aj detskt populaciu, ich pre-
valencia neustale narasta. Pribudaji
stale nové dokazy o vyzname vitaminu
D v regulacii krvného tlaku. Deficit vita-
minu D preto méze zohravat vyznamni
ulohu v patomechanizme hypertenzie
u deti s obezitou. Cielom prace bolo zistit
status vitaminu D v sledovanej kohorte
deti s normalnou hmotnostou a obezitou,
zistit prevalenciu hypertenzie a hladat
vztah medzi hypovitamin6zou D, obezi-
tou a hypertenziou.

Pacienti a metody: Do Sttudie bo-
lo zaradenych 91 deti s obezitou a 36
deti s normalnou hmotnostou vo veku
5 az 18 rokov. U sledovanych deti sme
hodnotili antropometrické tdaje, BMI,
systolicky a diastolicky tlak krvi, sérové
koncentracie vitaminu D. V podskupine
obéznych deti sme vySetrovali tieZ pa-
rametre lipidového spektra, glykémiu
ainzulin a vypoc¢itali sme index HOMA.
Dieta bolo hodnotené ako obézne, ak
jeho BMI bolo nad 97. percentil pre da-
ny vek a pohlavie. Vitamin D status sa
posudzoval nasledovne: normalna kon-
centracia 25(0OH)D je 30 - 50 ng/ml,
mierny deficit je 20 - 30 ng/ml, stredny
deficit je 10 - 20 ng/ml a tazky deficit
je menej ako 10 ng/ml. Na Statistické
vyhodnotenie sme pouzili Statisticky
softvér IBM SPSS, verzia 23.
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Vysledky a zaver: V skupine
obéznych deti sme zistili sme vysoku
prevalenciu deficitu vitaminu D (55,8 %)
v porovnani so zdravymi detmi (14,2 %).
ZvySeny a vysoky tlak krvi mali len
obézne deti, pricom vyskyt hypertenzie
u chlapcov je Statisticky vyznamne vySsi
ako u dievcat (p < 0,0001). U chlapcov
s obezitou sme zistili 9,21-nasobne vyssie
riziko vzniku hypertenzie ako u dievéat
s obezitou. U obéznych deti sme tiez
potvrdili vyznamné korelacie medzi
vybranymi kardiometabolickymi para-
metrami, vitaminom D a krvnym tlakom.
LepSie pochopenie vplyvu vitaminu D
na patomechanizmus vzniku obezity

a hypertenzie vyZaduje podrobnejsi vy-
skum.

Prdaca bola stucastou projektu
Granty mladych UK No.UK/337/2017
LVyznam serotoninu v patofyzioldgit
obezity a hypertenzie u deti s deficitom
vitaminu D“ a stucastou projektu VEGA
No.1/0202/17 ,Humordlne, rendlne
a psychologické faktory vzniku obezity
a hypertenzie u deti“. Tdato praca bola
vytvorend realizdciou projektu ,Centrum
excelentnosti environmentdlneho zdra-
via“, ITMS ¢. 26240120033, na zaklade
podpory operacného programu Vyskum
a vyvoj, financovaného z Eurdépskeho fon-
du regiondlneho rozvoja.
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Fetalna diagnostika vrodenych

vyvojovych chyb

Vplyv sposobu porodu na
celozivotné zdravie novorodenca
Zahumensky J., PSenkova P.
. gynekologicko-pérodnicka klinika
LF UK a UNB, Bratislava

Autori vo svojej prehladovej
prednaske analyzuji rozne prenatalne
a perinatalne faktory, ktoré mézu mat
vplyv na celoZivotné zdravie jedinca.
Materska obezita, narast hmotnosti
pocas tehotnosti, fyzicka aktivita, ale aj
placentarna insuficiencia a planovany
cisarsky rez ovplyviiuju prostrednictvom
epigenetického programovania riziko
vzniku zavaznych chronickych ochoreni
v dalSom Zivote Cloveka. Rozoberaju aj
otazku vplyvu materského mikrobiomu
a sposobu jeho prenosu na novorodenca,
spolu s ovplyvnenim vzniku zavaznych
atopickych ochoreni a obezity.

Postnatalny manazment pacientov
s kongenitalnymi malformaciami plic
Hricova M., Omanik P.
NUDCH, Bratislava

Uvod: Kongenitalne malformacie
pltc patria medzi zriedkavé vyvinové
chyby, ktoré zahfnaja spektrum diagnoz
s nie jednotnou klinickou manifestaciou.
Cysticka adenomatoidna plticna malfor-
macia a plicna sekvestracia st naj¢astejsie
nozologické jednotky. S progresom v ob-
lasti prenatalnej diagnostiky (ultrasono-
grafia, magneticka rezonancia) kontinu-
alne stapa i zachyt pacientov s asympto-

matickymi vrodenymi placnymi léziami.
Optimalny manazment tejto skupiny
chor6b zostava stale predmetom diskusii.

Metodika: Retrospektivna ana-
lyza stiboru pacientov hospitalizova-
nych v NUDCH s diagnézou vrodenej
malformacie plic za obdobie rokov 2014
- 2019. Hodnotenymi parametrami boli
in utero priebeh, perinatalne obdobie,
postnatalna symptomatoldgia, vek v Case
operacie, rozsah a typ opera¢ného vy-
konu, pripadné komplikacie a korelacia
prenatalne a postnatalne realizovanych
zobrazovacich vySetreni s opera¢nym
nalezom a histopatologickym zaverom.

Vysledky: V sledovanom obdobi
bolo hospitalizovanych 15 pacientov, u 14
z nich bola diagnoéza kongenitalnej mal-
formacie pltc verifikovana prenatalne,
priemerne v 24. tyZdni gravidity. 12
asymptomatickych pacientov bolo elektiv-
ne operovanych priemerne v 14 mesiacoch
Zivota. 3 pacienti s postnatalnou klinickou
symptomatolégiou podstutpili neodkladni
operaciu. Opera¢ny nalez nekoreSpon-
doval s opisovanym zaverom prenatalne
realizovaného MRI a postnatalne realizo-
vaného CT vySetrenia aZ v 1/3 pripadov.
Anatomicka lobektoémia bola realizovana
u 7 pacientov, v 1 pripade iSlo o resek-
ciu extralobarneho pltcneho sekvestra.
Neanatomickt resekciu podsttpilo 6
pacientov. U 1 pacienta po neanatomickej
resekcii bola pre neskoré komplikacie
nutna reoperacia — lobektdémia.
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Zaver: U pacientov s asymp-
tomatickymi kongenitalnymi plucnymi
léziami sa elektivny operacny vykon vo
veku okolo 1roku zivota javi ako bezpec-
ny z chirurgického, ako aj anestéziologic-
kého hladiska s nizkym rizikom kompli-
kacii. V pripade klinickej symptomatold-
gie v postnatalnom obdobi je nevyhnutny
neodkladny operac¢ny vykon. Autori na
zaver prezentuju diagnosticko-terapeu-
ticky algoritmus, ktory reflektuje zavery
recentnych medzinarodnych §tadii.

Diafragmatické hernie

Pevalova L., Urbanovd S., Barlokova
D., Béder |, Babala J.

Klinika detskej chirurgie LF UK

a NUDCH, Bratislava

Detska klinika anestéziol6gie

a intenzivnej mediciny SZU a LF UK,
NUDCH, Bratislava

Vrodena diafragmaticka her-
nia (CDH) je zriedkavy vyvojovy defekt
branice, ktory sa vyznacuje herniaciou
organov dutiny brusnej do dutiny hrud-
nej a vedie k réznym stupriom plicnej
hypoplazie a plicnej hypertenzie (PH).
Priblizne jedna tretina deti s CDH ma
dalSie vrodené malformacie, dominujt
vrodené chyby srdca. Moze byt sucas-
tou syndrémov alebo chromozomalnych
aberacii. Plicna hypoplazia a PH st dva
urcujuce faktory vysokej imrtnosti
a chorobnosti.

Za poslednych 20 rokov sa vy-
znamne zlepsila prenatalna diagnostika
tejto VVCH a stanovenie prognozy dieta-
ta. Prenatalne diagnostikovat ochorenie
je mozné v 2. trimestri pomocou fetalnej

USG a fetalnej echokardiografie, NMR
vySetrenim a amniocentézou. Tieto vy-
Setrenia dokazu zistit pritomnost, lokali-
zaciu, velkost defektu a pritomnost inych
anomalii, ktoré sa vyskytuji v 30 - 50 %,
ale stCasne na zaklade merania obje-
mu velkosti antenatalnych pltc a O/E
LHR (hlava-plica) pomeru vedia ur¢it
prognoézu a $ance na postnatalne prezitie
avysledok liecby. Prenatalna diagnostika
je potrebna informacia pre rodicov, aby
boli pravdivo informovani o moznych na-
sledkoch ochorenia. Prenatalne je v si-
Casnosti diagnostikovanych cca 60 %
deti s CDH.

Najkritickej$im obdobim pre dieta
je postnatalne obdobie. Deti od narode-
nia vykazuja priznaky respira¢nej tiesne
a kardialnej dysfunkcie a vyzaduja re-
suscitacnu a intenzivnu vysokoodbornt
starostlivost a primerané pristrojové vy-
bavenie (UVP, HFOV, ECMO, iNO, moni-
tory a iné). Postupy zahimaja Specificky
pristup od momentu pérodu, ktory vedie
k stabilizacii dietata a umozneni chirur-
gickej napravy defektu.

Postnatalne prispievaju k zlepSo-
vaniu vysledkov deti s CDH protokolizac-
né pristupy k plicnej Setrnej ochrannej
ventilacii pltc, vyzive, prevencii infekcie
a vCasnej agresivnejliecbe PH. Protokoly
v chapani pridruzenej hypoplazie lavej
komory a dysfuncie myokardu u deti
s tazkou formou CDH umoznili optima-
lizaciu hemodynamiky a zvladnutie PH.

Chirurgicka intervencia sa indi-
kuje az po stabilizacii dietata, najskor
0 24 — 48 hodin, ¢astokrat i niekol'ko dni
po narodeni.
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Napriek zlepSenym vysledkom zo-
stava amrtnost vysoka, dosahuje 20 - 30 %
i na najvyspelejsich pracoviskach. Na
druhej strane narasta pocet prezivajucich
deti s CDH, ktoré nest bremeno zvySe-
nej chorobnosti. Prezivajica populacia
deti s tazkou formou CDH sa vyznacuje
dlhodobou chorobnostou, ktora zahfria
chronickt plicnu dysfunkciu, pretrva-
vajucu PH, zaostavanie v raste a psy-
chomotorickom vyvoji, byvaji pritomné
poruchy sluchu a poruchy vyzivy. Ide
o skupinu deti s velkymi defektmi a age-
nézami branice rieSenymi nahradnymi
materialmi, deti, ktoré si pri stabilizacii
vyzadovali agresivne ventilacné rezimy,
ev. ECMO, deti s PPHN, poopera¢nymi
komplikaciami a pridruzenymi ochore-
niami. Nasledna a dlhodoba starostlivost
ma byt zabezpecovana multidisciplinar-
nym timom odbornikov v pravidelnych
¢asovych usekoch, idealne v jednom
zdravotnickom zariadeni a v tom istom
case, s odporucenim postupov sledovania
a navrhom lie¢by obvodnym pediatrom.
Napriek spominanym dlhodobym prob-
lémom chorobnosti je vela deti, ktoré st
zdravé a bezproblémové.

V sticasnosti je celosvetovo tlak
odbornych CDH skupin na vytvorenie
centier CDH na poskytnutie akutnej
i dlhodobej multidisciplinarnej starost-
livosti.

V zavere uvadzame subor deti
a vysledky liecby za roky 2015 - 2019.
V NUDCH bolo lie¢enych 21 deti, pre-
natalna diagnostika bola u 52 %, pre-
vazovali lavostranné CDH. Prezilo 71 %
pacientov.

Prenatalna diagnostika vrodenych
chyb srdca na Slovensku
Kaldararova M., Tittel P., Olejnik P.,
Masura J.
NUSCH, a. s. - Detské
kardiocentrum, Bratislava

Uvod: Prenatalna diagnos-
tika vrodenych chyb srdca (VCC) na
Specializovanom pracovisku nadvézuje
na gynekologicky skrining v druhom
alebo tretom trimestri gravidity.

Pacienti a met6dy: Autori
prezentuju vysledky prenatalnej dia-
gnostiky v NUSCH, a. s. - Detskom kar-
diocentre (DKC) v obdobi 2016 - 2019.
V retrospektivnej $tadii analyzuja:
I. 2 278 pacientok/2 683 prenatalnych
echokardiografickych vySetreni; II. 329
deti s vybranymi zavaznymi VCC, ktoré
boli vySetrené v DKC do 3 mesiacov veku
dietata, s vyhodnotenim ich prenatal-
nej diagnostiky. Porovnavaju jednotlivé
VCC, ktoré sa daji echokardiograficky
zistit pouzitim iba 4-dutinovej projekcie
(4CH), dalej s potrebnym zobrazenim vy-
tokovych traktov z komor alebo aj hod-
notenim aortalneho obltuka.

Vysledky:

I. Pri prenatalnom vySetreni v DKC
bolo zaznamenanych 337 plodov
s VCC a 88 s arytmiou. V 213 (63,2 %)
pripadov bola pritomna VCC
diagnostikovatelna uz z 4CH, u 108
(32,1 %) pomocou zobrazenia vy-
tokovych traktov a u 26 (7,7 %)
plodov bolo na potvrdenie diagnozy
potrebné aj zobrazenie aortalneho
obltka. Pri hodnoteni prenatalnych
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arytmii bola u 56 plodov (63,5 %)
zaznamenana prechodna benigna
extrasystolia, u 16 (18,3 %) zavazna
tachykardia a u 11 (12,5 %) zavazna
bradykardia.

I. Prianalyze deti malo VCC prenatalne
stanovenu 35,3 % pacientov. V pri-
pade s anomalnou 4CH bola VCC
prenatalne diagnostikovana u 37,6 %,
pri VCC s nutnostou zobrazenia vy-
tokovych traktov u 29 % a pri chy-
bach aortalneho obltka iba u 20 %
pacientov.

Zaver: Prenatalna diagnos-
tika VCC je dolezitd pre optimalny

manazment gravidity, pripravu pérodu
a spravnu perinatalnu starostlivost.
VySetrenie na $pecializovanom praco-
visku stanovi podrobnosti o anatémii
a hemodynamike konkrétneho pacienta
a naplanuje dal$i najvhodnejsi postup.
Najvacsi vyznam pre diagnostiku VCC
ma kvalitny celoplo$ny gynekologicky
skrining. V stc¢asnosti v§ak prenatalny
zachyt VCC na Slovensku stale vyrazne
zaostava za inymi vyspelymi krajinami.
Echokardiografické hodnotenie srdca
plodu iba zo 4-dutinovej projekcie je
nedostato¢né, pretoze takto sa pre-
hliadnu mnohé zavazné VCC.
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Neurofibromatodza

Neurofibromatéza - monitorovanie
pacientov v Specializovanej
ambulancii
Hlavata A., Novaresio Z., MiStnova K.
Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

Neurofibromatoza 1. typu (NF1) je
geneticky podmienené ochorenie s au-
tozémovo-dominantnou dedi¢nostou.
Len polovica pacientov zdedi ochorenie
od jedného z rodic¢ov, u ostatnych je NF1
spdsobena de novo mutaciou a riziko
jej rekurencie v rodine v tomto pripade
neprevysuje 1 %. Incidencia 1: 2 500 -
3500 0s0b, nezavisle od rasy a pohlavia,
ho zaraduje medzi najcastejSie mono-
génové ochorenia zasahujiice nervovy
systém.Ide o prekancer6zu predilekéne
postihujacu koZu a centralnu i periférnu
nervovu sastavu. Moze vSak zasiahnut
kazdy organovy systém. Typickym kli-
nickym prejavom NF1 st §kvrny farby
bielej kavy na koZi a neurofibromy, ne-
zhubné tumory vychadzajiice z obalov
periférnych nervov, ktoré mézu byt loka-
lizované kdekolvek v organizme. Napriek
100-percentnej penetrancii ochorenia
je jeho priebeh a vyskyt nepredikova-
telny a extrémne variabilny nielen v za-
siahnutej populacii, ale aj medzi ¢lenmi
jednej rodiny s rovnakou zarodo¢nou
mutaciou. NF1je progresivne ochorenie
a jeho klinicky obraz i sprievodné kom-
plikacie sa menia aj v priebehu Zivota
konkrétneho jedinca. Priemerna dizka
zivota ludi s NF1 je skratena priblizne
o 15 rokov a je vyznamne ovplyvnena

vyskytom zavaznych komplikacii. Tie sa

objavia asi u tretiny pacientov, kym pri-

blizne polovica postihnutych ma mierny
priebeh ochorenia. V roku 1990 bol iden-

tifikovany NF1 gén na dlhom ramienku 17.

chromozoému. V kazdejbunke organizmu

postihnutého jedinca je pritomna mu-
tacia NF1 génu v heterozygotnom stave,
teda jedna funkc¢na a jedna mutovana
alela. Produktom tohto génu je protein
neurofibromin, ktory ma tumorsupreso-
rovt funkciu, teda reguluje bunkov( pro-
liferaciu a diferenciaciu. Porucha funkcie
tohto génu vysvetluje predispoziciu na
tvorbu benignych a malignych tumorov

u postihnutého pacienta. Klinické diag-

nostické kritéria pre neurofibromatézu

1. typu boli schvalené v roku 1987 a v prie-

behu ¢asu sa preukazala ich spolahlivost

pri stanoveni diagnézy. Na potvrdenie
ochorenia je potrebna pritomnost asporn
dvoch z nasledujtcich klinickych znakov:

* 6 a viac Skvfn typu café-au-lait
(> 0,5 cm pred pubertou a >1,5 cm po
puberte),

* 2 aviac koznych alebo podkoznych
neurofibrémov alebo 1 plexiformny
neurofibrom,

* pehy v axilach a inguinach,

* gliom zrakového nervu,

* 2aviac Lischovych uzlikov na dithovke,

* typicka kostna dysplazia: vrode-
né ohnutie dlhych kosti bez alebo
s pseudoartrozou, dysplazia kridla
sfenoidalne;j kosti,

* prvostupnovy pribuzny s neurofibro-
matoézou 1. typu.
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Tieto kritérid maji vysokd senzi-
tivitu a Specificitu u dospelych pacientov
s NF1. V detskej populacii moze byt spo-
lahlivé stanovenie diagno6zy problematic-
ké. V pripade, Ze st deti prvymi nositelmi
ochorenia v rodine, len asi polovica z nich
splni diagnostické kritéria v 1 roku Zivota.
Vacsina postihnutych deti vo veku 8 ro-
kov uz ma jednoznac¢né klinické znamky
NF1, ¢o je spdsobené pribidanim prejavov
ochorenia spolu s vekom. Vekovo zavisly
vyskyt klinickych znakov a komplikacii NF1
staZuje v itlom veku stanovenie diagnozy.
Dlhodobé sledovanie pacientov s NF1 je
zamerané na véasni detekciu a sympto-
maticka lie¢bu vzniknutych komplika-
cii. Vzhladom na multiorganovy vyskyt
prejavov ochorenia je potrebna spolupraca
mnohych odbornikov a koordinacia tejto
lekarskej starostlivosti v $pecializovanom
centre. Od roku 1990 sa zacalo formovat
takéto centrum pre slovenské deti naj-
skor na 2. detskej klinike LF UK a DFNsP
v Bratislave. Dnes je Specializovana
ambulancia pre deti s neurofibromatézou
sacastou Detskejkliniky LF UK a NUDCH.
Podla najnovsich medicinskych poznatkov
sa stale modifikuje algoritmus, ktorym
je sledovanych a lie¢enych do dvesto
pacientov.

Komplikacie neurofibromatézy typ 1
Boléekova A.', Hlavatd A.?
'0Oddelenie lekarskej genetiky, FNsP
Zilina
2NUDCH, Bratislava

Diagnostické znaky neurofibroma-
tozy typ 1 s dobre zname. Toto ochore-
nie sa prejavuje aj mnohymi druhotnymi

znakmi a komplikaciami s réznym stupriom
zavaznosti a frekvenciou vyskytu, ktoré
modifikuj celkovy obraz ochorenia u jed-
notlivych pacientov a vyzaduju individualny
pristup. K skupine znamejsich minoritnych
znakov, ako st napr. juvenilné xantogra-
nulémy, zmieSané vaskularne hamartomy,
hypochréomne makuly a hyperpigmenta-
cie, nedavno pribudli taktiez choroidane
hamartémy, cerebrovaskularna dysplazia
amoyamoya. Malignity zostavaju skupinou
komplikacii, ktorej sa rovnako v poslednom
obdobi venuje vyssia pozornost.

V sti¢asnosti je na detskej klinike
sledovanych 193 pacientov s neurofibro-
matdzou. Medzi pacientov so zavaznej§im
klinickym obrazom patria jednoznac¢ne
pacienti s gliomom zrakového nervu,
ktory ma v stcasnosti 63 z nich, z toho
je 11 progredujacich a vyZadujtcich cy-
tostaticku lie¢bu, a taktieZ 19 pacienti
s plexiformnym neurofibrémom.

Autori prezentuja sacasny po-
hlad na molekuovo-geneticku charak-
teristiku, diagnostiku a liecbu gliomov
zrakového nervu, malignych tumorov
z periférnych nervovych obalov (MPNST),
ako aj aktualizovany prehlad znamych
i novozistenych minoritnych znakov
a komplikacii so st¢asnymi moznostami
diagnostiky a trendy v ich liecbe.

Nové moznosti v diagnostike
RASopatii

Kusikova K.", Skalicka K.2, Laccone F.3,
Weis D."#

'Detskd klinika LF UK a NUDCH

v Bratislave, Slovensko
2Laboratdrium klinickej a molekulovej
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genetiky DK LF UK a NUDCH
v Bratislave, Slovensko
3Centrum pre patobiochémiu
a genetiku, Medicinska univerzita
Vieden, Rakisko
*Institat lekarskej genetiky,
Univerzita Jana Keplera, Linz,
Rakusko

RASopatie predstavuja hetero-
génnu skupinu syndrémov s autozémo-
vo dominantnym typom dedi¢nosti, do
ktorej zaradujeme: neurofibromatézu
typ 1, Noonanovej syndrom, neurofib-
romaté6zu typ 1-Noonanovej syndrém,
Noonanovej syndrom s mnohopocet-
nym lentigom, tzv. LEOPARD syndrém,
Noonanovej syndromu podobni poruchu
so stratou vlasov, Costellov syndrém,
Legiusov syndrom, kardiofaciokutanny
syndrém, syndréom kapilarnych a arte-
riovendznych malformacii. Spolo¢nym
menovatelom RASopatii je porucha v sig-
nalnej drahe RAS/MAPK (mitogénom
aktivované proteinkinazy) v dosledku
zarodoc¢nej mutacie v niektorom z aso-
ciovanych génov. Mutacie podmienuji
rozvoj fenotypovych znakov, ktoré st pre
tato skupinu ochoreni spolo¢né (nizky
vzrast, postihnutie kardiovaskularneho
systému a typicka facialna dysmorfia),
ako aj znakov, ktoré st1 odli$né (mentalna
retardacia, oneskorovanie v psychomoto-

rickom vyvine, koZné hyperpigemntacie,
vznik nadorového ochorenia a i.).

Vzhladom na genetickt heteroge-
nity, variabiln penetranciu znakov a fe-
notypové prelinanie medzi syndromami
sa pri genetickej diagnostike RASopati
uprednostnuji metddy sekvenova-
nia novej generacie NGS (z angl. Next
Generation Sequencing) a sekvenovania
celého exomu WES (z angl. Whole Exome
Sequencing), ktoré umoziuju analyzu
viacerych, resp. v§etkych doposial zna-
mych génov asociovanych s RASopatiami
pri jednom vySetreni.

V prispevku uvadzame struc¢ny
prehlad jednotlivych syndrémov a pre-
zentujeme dve kazuistiky RASopatii
diagnostikovanych metédou WES. V pr-
vom pripade ide o dospelého pacienta
s mierne oneskorenym rastom, s nevy-
raznou facialnou dysmorfiou, sledované-
ho od detského veku pre plticnu stenézu,
s potvrdenou familiarnou heterozygot-
nou mutaciou c.4061+1G>A v géne A2ML1
v asociacii s de novo variantom v géne
IGFIR. V druhom pripade prezentujeme
kazuistiku pacientky s typickou fenoty-
povou manifestaciou Noonanovej syn-
dromu, avsak s autozomovo recesivnym
typom dedic¢nosti na podklade nového
homozygotného variantu ¢.350C>T v gé-
ne LZTRL.
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Odborny blok podporeny
spolocnostou NUTRICIA

»Honba za zlatym gralem, aneb
oligosacharidy materského mléka,
prebiotika a postbiotika v mlécnych
formulich”

El-Lababidi N.

Centrum détské gastroenterologie,
hepatologie a vyzivy KDDL VFN

a 1. LF UK, Praha

Uvod: Idealni vyZivou novorozen-
ce akojence v pribehu prvnich 6ti mésicit
Zivota je kojeni. V nékterych pripadech
neni plné kojeni mozné a pouzivaji se
umélé nahrady - mlécné formule.
Matetské mléko (MM) je komplexni
substanci, ktera plni nutri¢ni i imunitni
funkci a ovliviiuje osidleni streva ditéte
fyziologickou mikrobiotou. M1é¢né for-
mule se v procesu vyroby snazi priblizit
co nejvice slozeni MM, a jsou obohaco-
vané o oligosachraidy MM (HMOs) a pre-
biotika nebo se pouziva proces fermen-
tace k tvorbé postbiotk.

Vlastni sdéleni: HMOs tvori ti'e-
ti nej¢etnéjsi slozku zralého MM. Bylo
identifikovano pres 200 rtiznych HMOs.
Pomahaji ve zdravé kolonizaci stfeva,
pusobi antiadhezivné a antimikrobialné,
snizuji riziko infekci, moduluji receptory
imunitnich bun€k, sniZuji excesivni infil-
traci sliznic leukocyty a dodavaji sialic-
kou kyselinu, které je dilezita pro rozvoj
mozku. V klinické praxi se nejcastéji po-
uziva 2‘-fuccosyllaktoza (2‘-FL), ktera se
povaZzuje za bezpecnou, dobre tolerova-
nou a nema negativni efekt na prospivani

ditéte nebo na charakter a frekvenci sto-
lic. Pridavek 2'-FL do formuli priblizuje
strevni mikrobiotu jejimu sloZeni u plné
kojenich déti. Dale se pouziva 3‘-gala-
ctosyllaktoza (3'-GL) s prokazanym pro-
tizanétlivym efektem.

Prebiotika jsou substratem,
ktery je selektivné vyuzivan mikrobi-
tou s pozitivnim zdravotnim efektem
na gastrointestinalni trakt (GIT),
kardiovaskularni systém, kosti, mentalni
zdravi a jiné. Z neoligosacharidovych
umeéle syntetizovanych prebiotik je nej-
vice zkuSenosti se smési scGOS/1cFOS
(short chain galactooligosaccharides/
long chain fructooligosaccharides) v po-
meéru 9 : 1. Smes scGOS/IcFOS se veli-
kosti, vazbami a prebiotickymi funkce-
mi nejvice pribliZuje HMOs. Tato smés
priblizuje konzistenci stolice uméle Zi-
venych déti konzistenci plné kojenych.
Snizuje incidenci infantilnich kolik, ma
pozitivni vliv na rozvoj fyziologické mik-
rofléry batolat zvySenim mnozstvi bifi-
dobakterii a na zvifecich modelech ma
ochranny G¢inek proti rotavirtm.

Postbiotika jsou funk¢ni bioak-
tivni komponentou, vytvorenou fer-
mentaci. Je to Siroky pojem zahrnujici
mastné kyseliny s kratkym retézcem,
frakce mikrobialnich bunék, funkéni
proteiny, extracelularni polysacharidy,
bunécné lyzaty a jiné. Postbiotika mo-
hou mit antimikrobialni, antioxida¢ni,
imunomodulacni, anti-obezogenni, an-
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tihypertenzivni, hypocholesterolemic-
ky, antiprolifera¢ni a antioxidac¢ni efekt.
Postbiotika mohou ulevovat od zaZiva-
cich obtiZi. Fermentované formule s ob-
sahem postbiotik jsou bezpe¢na a nemaji
negativni vliv na rast kojenct.

Zavér: MM zlistava nedostiznym
zlatym gralem ve vyZivé novorozencu
a kojenct. Pokrok ve vyvoji formuli po-
kracuje nadale a v dne$ni dobé se formule

priblizuji sloZeni MM vice nez kdy driv.
I pres veskerou snahu vSak formule nadale
nejsou plnohodnotnou nahradou za MM.

Shrnuti pro praxi: MM zlstava
nedostiznym zlatym gralem ve vyzivé
novorozenci a kojenct. V pripadech, kdy
neni kojeni mozné by se méli pouzivat
formule, které se svou skladbou nejvi-
ce priblizuji MM, at uz obsahem HMOs,
prebiotik nebo postbiotik.
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Choroby hypofyzy

Poruchy vyvoja hypofyzy a ich
klinicky vyznam z pohladu pediatra
Kostalova L., Pribilincova Z.,
Vitariusova E.
Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

Vyvoj hypofyzy sa spaja s vyvojom
stredociarovych Struktar mozgu, zra-
kovych nervov a o&i. Casto na zaklade
zmien zistenych na tvari dietata, nale-
zoch pri o¢nom vySetreni a MRI mozgu
ocakavame poruchu tvorby hypotala-
mickych a hypofyzarnych horménov.
Poruchy morfogenézy hypofyzy nacha-
dzame pri anencefalii, holoprosencefalii
a syndrome anoftalmie. Klasicky nalez
poruchy tvorby hypofyzarnych hormo-
nov je pri septooptickej dysplazii (SOD),
s hypoplaziou az aplaziou optickych
nervov, agenézou septi pellucidi, age-
nézou alebo hypoplaziou corporis cal-
losi. Znizena produkcia hypofyzarnych
hormoénov nastava pri SOD postupne,
preto by mali byt deti so SOD dlhodobo
sledované v endokrinologickych ambu-
lanciach. Pri poruchach diferenciacie
hypofyzy dochadza podla typu poruchy
k vypadku tvorby jednotlivych hormé-
nov - rastového hormoénu, TSH, ACTH,
LH/FSH a prolaktinu. Neraz pricinou
je defekt génov - PROP1, POUIF1 (PIT1),
ktoré kéduja transkripéné faktory PROP1
a POUIF1. Pri defekte PROPI dochadza
k hyperplazii hypofyzy, ktora na MRI
mozgu vyzera ako adeném. Toto zvic-
Senie hypofyzy je benigne a nevyZaduje
neurochirurgicky zakrok a s vekom po-

stupne regreduje. Tak ako pri SOD, vSetci
pacienti s nedostatkom hypofyzarnych
hormonov vyZaduji pravidelné sledova-
nie. Pacient mdZe mat deficit rastového
horménu, ale postupne sa moze objavit
nedostatok dal§ich hormoénov véitane
antidiuretického hormoénu s klinickymi
prejavmi diabetes insipidus.

Septoopticka dysplazia -
hypopitutarizmus, ktory prekvapi
VitaruSova E., Pribilincova, Z.,
Kostalova, L.
Detskd klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

Uvod: Septoopticka dysplazia je
raritné ochorenie, charakteristické mor-
fologickymi anomaliami o¢nych nervov
a poruchami zraku, ktoré st zakladnou
podmienkou diagnézy, zmenami cen-
tralnej nervovej stistavy, predovSetkym
jej stredocCiarovych Struktar, a postup-
nym vyvojom portch hypofyzarnych
funkcii. Hormonalny deficit sa vyvija
postupne, klinické priznaky st hete-
rogénne. Napriek tomu, Ze genetickym
podkladom st poruchy génov, ktoré su
zodpovedné za vyvoj stredociarovych
Strukttr centralnej nervovej sustavy, tie-
to dokazujeme len v malom pocte pripa-
dov. Diagnoéza sa stanovuje na zaklade
klinickych priznakov. V nasledujucom
prispevku ilustrujeme dva klinické pri-
pady s roznorodymi endokrinologickymi
prejavmi.

Kazuistiky: Prvy pripad doku-
mentuje osud chlapca, ktory prvych 10
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rokov Zivota navStevoval viaceré odborné
ambulancie pre nepoznany deficit hypo-
talamo-hypofyzarnych funkcii. Pacient
mal typické priznaky portach zraku, dia-
betes insipidus, centralnej hypotyreozy
a hypokorticizmu. V 10. roku Zivota sme
mu na naSom pracovisku potvrdili tie-
to anomalie, napriek tomu, Ze rast bol
v prediktivhom pasme, stimula¢nymi
testami sme mu potvrdili aj deficit ras-
tového horménu. Uvedeny jav si vysvet-
lujeme nedostatkom glukokortikoidov.
Na substituc¢nej lie¢cbe hydrokortizo6-
nom, L tyroxinom, rastovym hormo-
nom a adiuretinom sa jeho klinicky stav
stabilizoval, puberta u neho prebehla
spontanne. V druhom pripade sme sa
stretli so spletitejSou klinickou situaciou.
Dievca bolo v ranom doj¢enskom veku
odoslané oftalmolégom pre obojstrannt
hypoplaziu zrakovych nervov. V tom ¢ase
sa u nej potvrdila centralna hypotyre6za
a hypokorticizmus. AZ do 3. roku Zivota
boli uvedené deficity klinicky aj labora-
torne dostato¢ne kompenzované. V tom
Case sa u dievc¢ata prejavilo vaginalne
krvacanie sprevadzané laboratérnych
nalezom predcasnej centralnej puberty.
Na MRI mozgu sa potvrdila periventriku-
larna nodularna heterotopia sivej hmoty
a stacionarny hamartém tuber cinere-
um, ktoré, predpokladame, boli d6vodom
predc¢asnej pravej puberty. V stiCasnosti
je puberta uspokojivo blokovana LH RH
agonistami, od 11. roku zivota ma dieta
substituovany verifikovany deficit ras-
tového hormoénu.

Zaver: Napriek tomu, Ze septoop-
ticka dysplazia je typicka variabilitou kli-

nickych prejavov, zakladnym diagnostic-
kym rysom je porucha zrakovych nervov.
Kazdé dieta s touto potvrdenou anomaliou
a poruchami stredociarovych Struktr
mozgu patri do endokrinologického dis-
penzaru pre mozny postupny vyvoj pan-
hypopituitarizmu. Ak st postihnuté vyssie
centra CNS, ktoré sa neraz opisuju u pa-
cientov s tymto ochorenim, klinicky obraz
moze byt modifikovany centralnou puber-
tou. Endokrinologicky deficit, pripadne
iné zmeny, sa vyvijaju postupne, neraz
s prekvapivym rozvojom, preto pacienti
vyZzaduji dlhodobé odborné sledovanie.

0Ocné priznaky a diagnostika
vrodenych ochoreni hypofyzy
a supraselarnych tumorov u deti
Busanyova B., Kostolnd B.,
Tomcikova D.
Klinika detskej oftalmoldgie LF UK
a NUDCH, Bratislava

Ciel: Prezentovat hlavné o¢né pri-
znaky pri ochoreniach hypofyzy u de-
ti a strué¢ny prehlad oftalmologickych
diagnostickych metod v ich diagnostike.

Problematika: Vrodené ochorenia
hypofyzy a supraselarne tumory u deti
maju spolo¢né Siroké spektrum oénych
prejavov a Casto prave o¢na manifestacia
vedie k identifikacii ochorenia hypofyzy.

Medzi najcastejSie o¢né sympto-
my tychto ochoreni patria rozmazané
videnie, porucha farbocitu, dvojité vide-
nie, bolest o¢i, defekty zorného pola az
progresivna strata videnia monokularna
alebo binokularna. Méze byt pritomné
Sktlenie, okulomotorické poruchy, ab-
normalne pupilarne reakcie a anizokoria.
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U deti s vrodenymi abnormali-
tami o¢i sa odportca monitorovanie
hypofyzarnych hormoénov. U detskych
pacientov s hypopituitarizmom sa mézu
vyskytnat rozne vrodené o¢né abnor-
mality - kolobémy, retinitis pigmentosa,
dysplazia sietnice, vrodena katarakta,
amauroza, anoftalmia, mikroftalmia,
blefarofimoza, stafylom, atypicky terc
zrakového nervu. Hypoplazia zrako-
vého nervu (ONH) je charakterizovana
zniZenym poctom axoénov zrakového
nervu so znizenou zrakovou ostros-
tou, nystagmom a strabizmom, ter¢
je mensieho diametra. ONH moze byt
asociovana s vyvojovymi ochoreniami
CNS, je potrebné vylucit septooptic-
ka dysplaziu (de Morsierov syndrom)
s nepritomnostou septum pellucidum,
agézu corpus callosum a abnormality
hypofyzy s deficienciou hypofyzarnych
hormoénov, ¢o vyzaduje dalSie endokri-
nologické sledovanie.

Selarne a supraselarne nadory,
ktoré vychadzaji z tuberculum sellae,
planum sphenoidale a z diaphragma sel-
lae, ovplyviiuja zrakovt ostrost a zorné
pole. O¢né tazkosti st spésobené zvy-
Senym intrakranialnym tlakom, kom-
presiou chiazmy. Kompresiou hlavo-
vych nervov III, IV a VI v kavern6znom
sinuse vznikaji poruchy okulomotoriky.
Standardné oftalmologické vySetrenie
(zrakova ostrost, refrakcia, vnatrooc¢-
ny tlak, motorické vySetrenie oci, dia-
gnostika ptozy, fotoreakcia, vySetrenie
predného segmentu oka na Strbinovej
lampe, vySetrenie o¢ného pozadia) musi
byt doplnené o perimetrické vySetrenie.

Pri analyze zorného pola je najCastej-
§im nalezom bitemporalna hemianopsia,
hoci méZeme zaznamenat aj iné typy
defektov - homonymna hemianopsia,
supero-temporalne kvadrantové defekty
a atypické zmeny - periférna konstrik-
cia. VySetrenie je v§ak zna¢ne limitované
vekom dietata. Ddlezité je taktiez vzdy
posutdenie vzhladu ter¢a zrakového ner-
vu s vyhodnotenim jeho zmien v zmysle
edému alebo atrofie.

Opticka koherentna tomografia
(OCT) predstavuje v stcasnosti dole-
zith metoddu v neurooftalmologicke;j
diagnostike, kde moZeme in vivo kva-
litativne aj kvantitativne vyhodnotit
zmeny na arovni zrakového nervu
a prechiazmaticko-chiazmatickej ¢asti
zrakovej drahy. Zrakové evokované po-
tencialy (VEP) - zaznamenavaji odpo-
ved zrakovej mozgovej kory na zablesk
a moOzu odhalit poskodenia zrakovej
drahy.

Zaver: Vrodené ochorenia hy-
pofyzy a supraselarne tumory sa u de-
ti m6Zu prejavovat oftalmologickymi
priznakmi. Je dblezité rozpoznat tieto
neurooftalmologické syndromy, aby sa
dosiahla v¢asna diagnostika a liec¢ba
a aby sa zlepSila prognéza. Stucastou
neurooftalmologického vySetrenia je
v sticasnosti presna zobrazovacia me-
toda - opticka koherentna tomografia
(OCT), ktora umoznuje zhodnotit atrofiu
zrakového nervu v stvislosti s kompre-
siou prednej Casti zrakovej drahy. Tieto
merania st reprodukovatelné a st uzi-
tocné na diagnostické a prognostické
vyhodnotenie.
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Ziskané choroby hypofyzy a ich
rieSenie
Pribilincova Z.', JakeSova S.?,
Pavlovicova Z.2, Kostalova L',
Stero J.3, Chrenko R.*
"Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava
2Rédiologické oddelenie NUDCH,
Bratislava
SLekarska fakulta UK a Univerzitna
nemocnica, Bratislava
*Klinika detskej chirurgie LF UK
a NUDCH, Bratislava
Hypotalamohypofyzovy systém
je zakladom neurohumoralnej regulacie
mnohych vitalne ddlezitych funkcii or-
ganizmu. Jeho sekretoricka stimula¢na
funkcia je regulovana okrem exogénnych
vplyvov aj silnym systémom spatnych
vazieb. Preto kazdé poSkodenie tejto
ststavy ma dalekosiahle nasledky pre
cely organizmus. Poruchy mézu mat za
dosledok hypofunkciu, ale aj hyperfunk-
ciu hypofyzarnej osiv jednom alebo via-
cerych horménoch. Expanzivne procesy
v uvedenej oblasti mézu okrem hormo-
nalnych zmien sposobit ttlak na okolité
Struktury a spdsobit neurologickt (hyd-
rocefalus, ischémia, krvacanie) a oftal-
mologicku (tlak na chiazmu a optické
nervy) symptomatologiu. Pri¢iny portch
hypofyzy v detskom veku modZu byt
vrodené, ale vac¢siu Cast tvoria ziskané:
1. Tumory pituitarnej oblasti v detskom
veku tvoria prevaZzne kraniofaryngeomy,
menej ¢asto adenémy, ktoré mozu byt
funkéné alebo hormonalne neaktivne.
Z ostatnych nadorov CNS sa v hypotala-
mohypofyzarnej oblasti mézu nachadzat

germinomy, astrocytoémy, histiocytoza
a hamartomy. 2. Traumatické poskodenie
hypofyzy - prerusenie stopky, krvacanie,
ischémia - ktoré moze byt dosledkom
porodného traumatizmu, po tupom ara-
ze hlavy, po polytraumach kedykolvek
v detstve a adolescencii. 3. Zapalové
ochorenia - hypofyzitidy infek¢nej alebo
autoimuntnej etiolégie. 4. Postradiac¢né
zmeny - Ziarenie tumorov CNS, predi-
Zenej miechy. Zakladom diagnostiky je
magneticka rezonancia s kontrastom
cielene na uvedenu oblast, neurologic-
ké, o¢né a endokrinologické vySetrenie
upresiiuji obraz poskodenia hypofyzy.
Pri tumoroch je zakladna lie¢ba neu-
rochirurgicka, vynimkou stt hCG a AFP
pozitivne germinativne tumory citlivé
na chemoterapiu s naslednou resekciou
rezidua. Neurochirurg riesi aj pourazo-
vé stavy. Dilemou st akGitne autoimu-
nitné hypofyzitidy, ktoré casto imituju
intraselarnu tumordznu masu, nemaju
biochemicky marker a diagnostikuj sa
az histologicky. Pokial neutlacaji drahy
optickych nervov je ich lieCba konzerva-
tivna - kortikoidna. Radiolég hra klucova
ulohu v ich diagnostike, dynamika MRI
obrazu pod kortikoidnou lie¢bou s regre-
siou velkosti je dobry ukazovatel, moze
v8ak ojedinele zamaskovat nesecernujici
germin6ém. Substitu¢na liecba hormo-
nalnych deficitov uz v predoperacnej
priprave je nevyhnutnou podmienkou
uspesného neurochirurgického zakroku.
Uvadzame nase skisenosti s vyskytom
priznakov pri stanoveni diagnozy kranio-
faryngeomu a endokrinologické deficity
v poopera¢nom obdobi.
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Stbor: Za 20 rokov sme vyhodno-
tili 16 deti (7 diev¢at) s adamantinéznym
kraniofarynge6mom, ktoré boli mini-
malne 1 rok a maximalne 20 rokov po 1.
operacii vo veku 0,8 do 14,8 roka, median
6,1 roka.

Vysledky: Pri diagnéze malo ce-
faleu 14/16 pacientov, u dvoch sa sta-
novila diagnoéza pri vypadku perimetra,
ocné priznaky boli u 9/16, porucha rastu
viedla k vySetreniu u 3/16 deti a 1 pacient
mal anamnézu polydipsie. Po endokrino-
logickom vySetreni sme v tejto skupine
dokazali asporn jeden hypofyzarny de-
ficit pred operaciou az u polovice deti.

Poopera¢ne malo minimalne dva hor-
monalne deficity 15/16 deti.

Zaver: Klinické priznaky hypo-
fyzarnych zmien nemusia byt napad-
né, preto je nevyhnutné po nich aktivne
patrat pri znamej noxe - po traumach
hlavy a radioterapii CNS. Naopak tumory
a hypofyzitidy sa klinicky CastejSie pre-
javia neurologickymi a oftalmologickymi
priznakmi, po ich identifikacii je v§ak
nevyhnutné endokrinologické vySetrenie
a liecba deficitov pred a peri-, aj poope-
racne. Pacienti so ziskanymi chorobami
hypofyzy potrebuji multidisciplinarny
pristup.
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detského veku

Bipolarna afektivna porucha
v detstve
Trebatickd J., Surovcova A., Suba J.
Klinika detskej psychiatrie LF UK
a NUDCH, Bratislava

Bipolarna afektivna porucha
(BAP) je zavazna dusevna choroba. U deti
a adolescentov sa vyskytuje frekvento-
vanejSie, ako sa povodne predpokladalo.
Celkova prevalencia BAP u adolescen-
tov je pribliZne 1%, zatial Co prevalencia
u deti je 0,2 - 0,4 %. Porucha prinasa
znacné riziko dlhodobych nasledkov.
V porovnani s dospelou populaciou je
BAP u deti a adolescentov spojena so za-
vaznejSim priebehom ochorenia, va¢Sou
rezistenciou na lieCbu, zvySenym rizikom
zneuzivania navykovych latok, suicidali-
tou a dopadom na socialne fungovanie.

Identifikovat pociato¢né priznaky
BAP u deti a adolescentov ma mimoriadny
vyznam pre zabezpecenie v€asnej lieCby.
Diagnostika BAP u mladych pacientov je
vSak naro¢na. Symptémy u deti a ado-
lescentov st iné ako u dospelych a me-
nia sa s vekom a vyvojovym stupriom.
Problémom je, Ze oficialne prijaté diag-
nostickeé kritéria BAP pre dospelych a deti
st rovnaké, klinicky obraz je v§ak odliSny.
Preto napr. identifikacia manie u pediat-
rickych pacientov moéze byt zlozita. Vo
vSeobecnosti maji deti a dospievajuci
vyraznejsiu labilitu nalady ako dospeli.

Odportéania nalieCbu BAP v pe-
diatrickej populacii s velmi rozdielne

v eurdpskych a zdmorskych krajinach.
Farmakoterapia je zlozita, pretoze ida-
je z klinickych Stadii st obmedzené.
Pedopsychiatri maj v liecbe zviazané
ruky z dovodov vekovych a indikaénych
kritérii a ¢astokrat indikuja farmako-
terapiu ,off label“ na vlastna zodpo-
vednost.

Tourettov syndrom - diagnostika
a liecha
Suba J., Bohmer F., Surovcova A.
Klinika detskej psychiatrie LF UK
a NUDCH, Bratislava

Tourettov syndrom (TS) je najza-
vaznejSia forma tikovej poruchy s chro-
nickym priebehom, pri ktorej st alebo
boli pritomné viaceré podoby svalovych
tikov a jeden alebo viac zvukovych tikov,
pric¢om sa nemusia vzdy vyskytovat st-
casne. Celozivotny vyskyt TS je udavany
cca v 1%, s 10-krat vy$§im vyskytom
u muZov. Porucha sa objavuje zvycCajne
okolo 6. - 7. roku zivota. Prejavy TS sa
zhor$uja pocas dospievania a zvycajne
pretrvavaju do dospelosti. Vokalne tiky
maja Casto viaceré podoby s opakova-
nymi explozivne vyrazanymi zvukmi,
slovami, odkasliavanim, Somranim,
pripadne aj s pouzivanim obscénnych
slov alebo viet (koprolalia). Niekedy sa
pridruzuja fenomény, ako je echopraxia
(opakovanie odpozorovanych gest ale-
bo pohybov) a kopropraxia (ukazovanie
vulgarnych gest).
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Deti a dorastenci s TS trpia ¢asto
dalSou psychickou poruchou, naj¢astej-
Sie obsedantne-kompulzivnou poruchou,
hyperkinetickou poruchou (ADHD), po-
ruchami u¢enia a spanku.

Pri¢ina vzniku tikov nie je de-
tailne objasnena. Predpoklada sa kom-
plexné pdsobenie genetickych, neu-
robiologickych a environmentalnych
faktorov. Z negativnych vplyvov pro-
stredia sa uplatfiujli najma prenatal-
ne inzulty (stres matky v tehotenstve,
uZivanie niektorych liekov, alkohol,
fajcenie, hypoxia plodu), psychologic-
ké faktory (stresové udalosti v Zivote
dietata), traumatické poranenia (4razy
hlavy) a opakované infekcie vyvolané
streptokokmi. Prispevok sa zameriava
na komplexnu diagnostiku a stratégiu
liecby pacientov s TS.

Liec¢ba by mala byt individualna
na zaklade rozsahu poskodenia, s vyu-
zitim psychoterapie, edukacie a podpo-
ry zameranej na schopnost vyrovnat sa
s poruchou. Indikaciou na zacatie farma-
kologickejlie¢by tikov st psychosocialne
problémy (strata sebavedomia, poznam-
ky zo strany spoluZiakov, nadmerné oba-
vy z tikov a s nimi spojena snaha vyhybat
sa urc¢itym aktivitam), funkéné tazkosti,
rusivé spravanie v kole a fyzicka nepo-
hoda. Mézu byt pouzité rézne behavio-
ralne pristupy a kognitivne-behavioralna
terapia. Nedavne §tadie zdoraziuja vy-
znam celostného pristupu pri liecbe ti-
kov. V sti¢asnosti sa za primerant lie¢bu
povazuje lie¢cba novSimi neuroleptikami,
pri pridruzenych tizkostnych poruchach
v kombindcii s antidepresivami a pri pri-
druZenej ADHD atomoxetinom.
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Nové moznosti diagnostiky a liecby
dedicnych metabolickych porich
Partner odborného bloku Zlata rybka, n. o.

Preco sme zaviedli vySetrenie
acylkarnitinov?
Ostrozlikova M.", Gérova R.?,
Podolcova V., Pridavok M.", Sebovd K.,
Brennerova K.3, Bzduch V.3, Hlavata A.3,
Skokrovéa M.4, Saligova J.5
'Centrum dedi¢nych metabolickych
pordch Oddelenia laboratornej
mediciny, Narodny Ustav detskych
chorodb, Bratislava
2Experimentalne laboratdrium
metabolomickych analyz (ELMA),
Chemicky dstav Prirodovedeckej fakulty
Univerzity Komenského, Bratislava
3Centrum dedi¢nych metabolickych
portch Detskej kliniky Lekarskej
fakulty Univerzity Komenského
a Narodného ustavu detskych
chordb, Bratislava
*Neonatologicka klinika intenzivnej
mediciny Lekarskej fakulty Univerzity
Komenského a Narodného dstavu
detskych chordb, Bratislava
SKlinika deti a dorastu Lekarskej
fakulty Univerzity Pavla Jozefa
Saférika a Detskej fakultnej
nemocnice, KoSice

Uvod: Acylkarnitiny (ACC) st
estery karnitinu a mastnej, resp. orga-
nickej kyseliny. Vytvorenie ACC v or-
ganizme chrani pred stratami CoA, ku
ktorym by mohlo prist v priebehu CoA-
-dependentnych metabolickych proce-

sov. Od poznania prvej poruchy mito-
chondriovej oxidacie mastnych kyselin
v 70. rokoch minulého storocia bolo zrej-
mé, ze ACC st slubnymi metabolitmi ma
ich diagnostiku, ale az v 90. rokoch sa
roz§irila najvhodnejSia technolégia na
meranie koncentracii ACC - tandemova
hmotnostna spektrometria (MS/MS).
Acylkarnitiny ako diagnostické
analyty: Vac¢sina ACC v ludskom organiz-
me vznika z produktov oxidacie mastnych
kyselin, ale tiez z inych esterov koenzymu
A: ketolatok a degrada¢nych produktov
aminokyselin lyzinu, tryptofanu, vali-
nu, leucinu, izoleucinu a atébmov uhlika
glukdzy. Pri poruchach mitochondriovej
oxidacie mastnych kyselin a niektorych
organickych acidtriach sa molekuly pri-
slu§ného acyl-CoA hromadia v mitochon-
driovej matrix a mala molekula karnitinu
slizi na ich uvolnenie a vystup acylov
z mitochondrie vo forme prislu§ného
acylkarnitinu a poskytovanie volného
CoA. Zvysena koncentracia acylkarniti-
nu odraza kumulaciu prislu§ného acyl-
-CoA v mitochondrii a indexy informuja
o dysproporcionalite k predchadzajiicemu
alebo nasledujicemu metabolitu. Profil
ACC sa stava v tychto pripadoch diagnos-
tickym. MS/MS pracuje na principe, zZe
molekula s nabojom alebo fragment vel-
kej molekuly, ak je v elektromagnetickom
poli, sa odchyluje v prediktivhom stupni,
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ktory je zavisly od pomeru hmotnost/
naboj (M/Z). V rokoch 2011 - 2018 bolo
vySetrenie dostupné pre nasich pacientov
vELMA a od 1. 4.2019 v naSom laboratériu.
Indikacie na vySetrenie ACC v krvi st: hy-
poglykémia, encefalopatia, kardiomyopa-
tia, rabdomyolyza, myopatia, metabolicka
acidoza, hepatopatia, hyperamonémia,
nahla smrt dojcata, zaostavanie vo vy-
voji, akttne stavy s vracanim, poruchou
vedomia a zachvatmi. VySetrenie ACC
v SKK v simultdnnom multianalytovom
stanoveni s aminokyselinami je metédou
identifikacie DMP v rozsirenom novoro-
deneckom skriningu (na Slovensku od 1.
1. 2013). Abnormalny vysledok profilové-
ho vySetrenia ACC v SKK nemusi jasne
identifikovat jednu pri¢inu nalezu (izo-
méry, liekové artefakty) a v takychto pri-
padoch st potrebné dalSie vySetrovacie
postupy: rovnaka technologia MS/MS
s predseparaciou vzorky (second tier test)
alebo vySetrenie iného markera choroby
v inom materiali odliSnou technologiou.
Ani negativny nalez v profile ACC Gplne
nevylucuje poruchu (mierne formy s in-
termitentnym zvySenim metabolitov). Pre
definitivnu diagnézu DMP musi byt nalez
charakteristického profilu ACC podpo-
reny klinickym obrazom, molekulovo-
-genetickym vySetrenim alebo meranim
aktivity enzymu.

Zaver: Profil ACC je komplexnou
sucastou Specidlnych vySetreni pri vy-
hladavani a diagnostike dedi¢nych me-
tabolickych poruch.

Finanénd podpora v ramci OP Vyskum
avyvoj ITMS 26240220007 a Agentiirou pre
vedu a vyskum z projektu APVV-0840-11.

Novinky v diagnostike a lieche
lyzozémovych chorob
Hlavata A., Jurickova K.
Detskd klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

Lyzozomové ochorenia (z angl. ly-
sosomal storage disorders — LSDs) st ge-
neticky podmienené poruchy degradacie
makromolekl vic¢sinou na podklade ne-
dostatoc¢nej aktivity lyzozémovych enzy-
mov. Pri¢inou v§ak moze byt aj nesprav-
na funkcia lyzozémového transportného
proteinu ¢i enzymového aktivatora. V do-
sledku deficitu ¢i nedostatocnej funkcie
tychto kliCovych proteinov dochadza
k hromadeniu (tezauracii - odtial starsi
nazov chorob tezaurizmoézy) produktov
metabolizmu v organizme. LSDs tvoria
heterogénnu skupinu v ramci dedi¢nych
metabolickych ochoreni. Opisanych je
viac ako 50 rozli¢nych nozologickych jed-
notiek. Dedi¢nost je autozémovo rece-
sivna, s vynimkou X-viazanych ochoreni:
Fabryho choroba, mukopolysacharidéza
typ II, Danonova choroba a autozémovo
dominantne dedi¢nejadultnej formy neu-
ronalnej ceroidnejlipofuscindzy. Dedi¢né
metabolické poruchy (DMP) sa vo vSe-
obecnosti spajaji najma s pediatricky-
mi pacientmi a ich tazkym priebehom.
Postupom ¢asu, nadobtidanim novych
vedomosti, zdokonalovanim diagnos-
tickych metdd a ich spristupfiovanim
dochadza castejSie k odhalovaniu mier-
nejSich foriem ochoreni, a to najma u do-
spelych pacientov. V poslednych rokoch
stapa pocet diagnostikovanych pacien-
tov s LSDs vdaka stale zlepSujicemu sa
povedomiu lekarov o DMP, ale aj
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vdaka ich mozZnému terapeutickému
ovplyvneniu. Diagnostika LSDs sa odvi-
ja od typickej klinickej symptomatologie,
ktora spolu s laboratérnymi a zobrazova-
cimi vySetreniami vyusti do biochemicko-
-metabolickych testov, enzymologického
a molekulovo-genetického vySetrenia.
V diagnostike lyzozoémovych
chordb sa prelomovou metédou koncom
20. storocia stalo stanovanie enzymove;j
aktivity zo suchej kvapky krvi pacien-
ta. Toto vySetrenie umoznilo realizaciu
viacerych projektov aktivneho vyhla-
davania pacientov s lie¢itelnymi LSDs.
V stcasnosti je pri lie¢cbe pacientov
s LSDs zatial najfrekventovanejSou tera-
piou enzymova substitu¢na liecba (enzy-
me replacement therapy - ERT). Defektny
¢i chybajtci enzym sa nahradza rekombi-
nantnym enzymom aplikovanym v urci-
tom stanovenom intervale intraven6znou
infaziou. DalSou moznostou liecby je tzv.
substrat redukujtca terapia (SRT). Pri
tejto liecbe je snahou znizit mnozstvo
substratu, ktory ma byt spracovany, ¢im
sa minimalizuji zmeny spdsobené jeho
tezauraciou. Principom je blokovanie
enzymu, ktory substrat vytvara. Liecba
na principe SRT pomocou malych mo-
lektl tiez predpoklada lepSie ovplyvne-
nie tkaniv, do ktorych velka molekula
enzymu pri ERT zle prenika - skeletu
a CNS. Variantom SRT je tzv. gene expres-
sion-targeted therapy, ktora je jedinou
dosial znamou moznostou pre liecbu
mukopolysacharidozy typ III. Terapia
chaperonmi vychadza z predpokladu,
Ze je mozné zvysit rezidualnu aktivitu
daného enzymu. Dal§ou moZnostou

lie¢by je transplantacia kostnej drene
a génova terapia. Posledné desatrocia sa
vyskum suastredi nielen na objavovanie
novych terapeutickych moznosti, ale aj
ich kombinacii, aby sa dosiahol ¢o naj-
lepsi terapeuticky efekt.

Novinky v liecbe porich cyklu
mocoviny
Bzduch V., Brennerova K., Sebovéa C.2
Detska klinika LF UK a NUDCH,
NDCH, Bratislava
2Centrum dedi¢nych metabolickych
portch, Oddelenie laboratdrnej
mediciny, NUDCH, Bratislava

Uvod: Poruchy cyklu mocoviny
st klinicky zavazné enzymopatie, ktoré
sposobuju hyperamonémiu s toxickym
poskodenim mozgu. MozZnosti liecby
hyperamonémie sa v poslednom obdobi
roz§irili o nové lieky (glycerolfenylbu-
tyrat, kyselina karglumova), ktoré st uz
dostupné aj v SR. V kratkom case oca-
kavame aj registraciu lieCby hyperar-
gininémie rekombinantnou humannou
arginazou (pegzilarginazou).

1. Glycerolfenylbutyrat
Glycerolfenylbutyrat predstavu-
je podpornt farmakoelimina¢nt liecbu
poruch cyklu mocoviny popri nizkobiel-
kovinovej diéte, arginine, citruline, esen-
cialnych aminokyselinach a dostato¢nej
energie, resp. v kombinacii s natrium
benzoatom. M4 podobny uc¢inok ako
natrium fenylbutyrat, ale bez natria,
cukru a bez neprijemnej chuti. Sklada
sa z troch molektl fenylbutyratu spo-
jenych s glycerolom do esterifikovanej

www.solen.sk | 2020;21(S1) | Pediatria pre prax - Suplement 1



38

Abstrakty

formy a je hydrolyzovany v tenkom Creve
na fenylbutyrat a glycerol. Ak glycerol-
fenylbutyrat porovname s doteraz pou-
zivanym natrium fenylbutyratom, jeho
vyhodou je hlavne prijatelna chut (dobra
tolerovatelnost s niz$ou iritaciou gas-
trointestinalneho traktu) a jednoducha
aplikovatelnost.

2. Kyselina karglumova

Kyselina karglumova, starsi nazov
kyselina karglutamova, je Strukturalny
anal6g N-acetylglutamatu (NAG), kto-
ry aktivuje prvy enzym cyklu mocovi-
ny karbamoylfosfatsyntetazu I (CPS I)
a tym transformuje amoniak na karba-
moylfosfat, ¢o umoziuje efektivnejsie
odburanie toxického amoniaku. Tento
liek bol pévodne uvedeny na liecbu pri-
marnej poruchy cyklu mocoviny - defi-
citu N-acetylglutamatsyntetazy (deficit
NAGS), pretoze aktivoval CPS I a tak
umoznil odbiranie amoniaku. Neskor
sa ukazalo, Ze je efektivny aj pri metabo-
lizme amoniaku pri organickych acida-
ridch. Promptny efekt sa dosiahne jed-
noduchym enteralnym podanim, ¢im sa
mobzeme vyhnut invazivnym postupom
v liecbe hyperamonémie (hemodialyze,
peritonealnej dialyze). Je to liek perspek-
tivny a velmi ndpomocny pre pacientov
nielen s organickymi acidiriami, ale aj
s inymi hyperamonémiami.

3. Pegzilarginaza

Pegzilarginaza je rekombinantna
modifikovana forma Iudskej arginazy,
ktora enzymaticky zniZuje koncentra-
ciu aminokyseliny argininu. M4 antine-

oplastick aktivitu, inhibuje proliferaciu
malignych buniek, ktoré s dependentné
na prisune extraceluldrneho argininu.
V stcéasnosti prebiehaja klinické Stadie
s liecbou pacientov s hyperargininémiou
(deficitom arginazy). Tito pacienti pre-
disponuja na neurologicktt symptoma-
tologiu (kfce, spasticita, obmedzenie
pohybu a intelektovy deficit. Predbezné
vysledky st povzbudivé. Ukoncenie
3. fazy klinickej Studie s pegzilarginazou
je planované na koniec roku 2020.

Nie je homocystindria ako
homocystindria
Brennerovd K.!, Sebova C.?,
Jajcaiova N.2, Sharashidze A3,
Simek M.4, Kusikova K.', Bzddch V.,
Hlavatd A
"Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava
20ddelenie laboratornej mediciny,
NUDCH, Bratislava
SDetska oftalmologicka klinika LF UK
a NUDCH, Bratislava
*Hematologicka ambulancia,
Fakultnd nemocnica Nitra

Uvod: Homocystein je aminokyse-
lina syntetizovana z metioninu odstra-
nenim jeho terminalnej C-metylovej sku-
piny. V organizme sa t¢inkom viacerych
enzymov a ich kofaktorov meni transul-
furacnou cestou na cystein alebo znova
pridanim metylovej skupiny na metionin
(remetylacna cesta). Spojenie homocys-
teinu s klinickymi zmenami u pacientov
sa datuje od roku 1962, ked Carson a Neil
objavili vysoké koncentracie homocystei-
nu v mo¢i u niektorych deti s mentalnou
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retardaciou. Tento stav opisali ako ho-
mocystintriu a neskdr sa zistilo, Ze za
nalez homocysteinu v moc¢i zodpoveda
jeho vysoka koncentracia v krvi.

Zavazna hyperhomocysteinémia
(HHcy) je najcastejsie spésobena mutaciou
cystationin B-syntazy (CBS), v minulosti sa
oznacovala ako klasicka homocystindria.
Kofaktorom tohto enzymu je pyridoxin.
Miernu az stredne zavazni HHcy najcas-
tejSie sposobuje polymorfizmus MTHFR,
deficit vitaminu B ,, ochorenie obliciek,
poskodenie pecene pri alkoholizme.

Pri diferencialnej diagnostike
HHCy je okrem vySetrenia koncentracie
vitaminov v krvi potrebné stanovit kon-
centraciu metioninu v plazme. Vysoka
hodnota metioninu naznacuje problém
v transsulfuracnej ceste, normalna alebo
zniZzena hodnota metioninu poukazuje
skor na poruchu remetylacie.

Pacienti: V praci predstavujeme
dvoch pacientov, u ktorych diferencialna
diagnostika zavaznej HHcy nad 200 pmo-
1/1vyZadovala odliSny postup. U mladSie-
ho, 6-ro¢ného pacienta laboratérny nalez
(homocystein 250 pmol/1, metionin 700
pmol/1) a organové zmeny (ektopia So-
Soviek, vysoky vzrast, ADHD) suponovali
klasicki homocystinariu z deficitu CBS.
Test senzitivity na pyridoxin bol negativ-
ny. Molekulovo-genetickou analyzou sa
potvrdila mutacia v géne CBS.

U druhého pacienta bola koncen-
tracia homocysteinu v plazme vySetrena
pre trombo6zu splavov vo veku 16 rokov.
Pacient nemal fenotyp klasickej homo-
cystinurie, mal dokazany mierny deficit
vitaminu B,. Po ordinovani lie¢by vita-
minmi bol odoslany na vySetrenie do
metabolickej ambulancie. Bez nizkopro-
teinovej diéty s medikaciou vitaminmi
mal hodnotu homocysteinu len mierne
zvySend (27 umol /1), metionin v norme.
Avsak pre nalez rozsiahlej trombdzy spla-
vov sme neuvazovali len nad deficitom B,,
ako pri¢inou HHcy. VySetrenim aktivity
CBS v kultivovanych fibroblastoch sa
potvrdila jej vyrazne zniZzena hodnota,
molekulovo-geneticka analyza potvr-
dila homozygotnt mutaciu v géne CBS,
opisovant pri B6 senzitivnych formach
klasickej homocystintrie.

Zaver: Diferencialna diagnostika
HHcy vyzaduje postdenie organovych
zmien a laboratérneho nalezu. V praxi
sa v§ak moZeme stretnit s pacientmi,
u ktorych fenotyp a laboratérny nalez
nepoukazuje jednoznacéne na troven po-
ruchy metabolickej cesty homocysteinu.
Medikacia vitaminmi mézZe vyrazne me-
nit laboratorny nalez, preto je potrebné
tato liecbu ordinovat az po odbere vzo-
riek na stanovenie metioninu, koncentra-
cie vitaminov a metylmalonovej kyseliny
v sére alebo v moci.

www.solen.sk | 2020;21(S1) | Pediatria pre prax - Suplement 1



40

Abstrakty

Kovacsova memorialna prednaska

Kardiometabolické riziko
u mladistvych s asymptomatickou
hyperurikémiou
Sebekova K.', Gurecka R."?,
Podracka L.
"Ustav molekularnej biomediciny,
LF UK, Bratislava
2(stav lekarskej fyziky, biofyziky,
informatiky a telemediciny, LF UK,
Bratislava
*Detskd klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

Asymptomaticka hyperurikémia
asociuje u mladistvych s nadhmotnostou
¢i obezitou so zvySenou prevalenciou me-
tabolického syndrému, jeho komponen-
tov, a so zvySenym kardiometabolickym
rizikom odhadovanym stanovenim konti-
nualneho skore metabolického syndrému.
Nie je zname, ¢i existuji obdobné asocia-
cie aj u chudych mladistvych s asympto-
matickou hyperurikémiou. U 2 428 mla-
distvych (48,1 % muZov) vo veku 16 - 19
rokov sme vysetrili antropometrické uka-
zovatele, krvny tlak, koncentracie kyse-
liny mocovej, glukdzy, inzulinu, lipidovy
profil, ukazovatele zapalu, funkciu obli-
¢iek a vypoditali sme kontinualne skore
metabolického syndromu. Hyperurikémiu
sme klasifikovali ako koncentracie kyseli-
ny mocovej v sére = 420 mmol/l u muZov
a > 340 mmol/1 u zZien. Porovnavali sme
normo- a hyperurikemickych mladist-
vych, zvlast medzi chudymi probandami
a tymi s nadhmotnostou ¢i obezitou, obe
pohlavia. Koncentracie kyseliny mocovej
boli 333 + 46 mmol/1 u chudych normo-

urikemickych a 455 + 30 mmol /1 u hyper-
urikemickych muzov, a 357 + 41 mmol/1, ¢i
461 + 32 mmol/1 u normouremickych vs.
hyperurikemickych muZov s nadhmot-
nostou ¢i obezitou (obe: p < 0,001). U Zien
dosiahli koncentracie 247 + 43 mmol/1
vs. 369 + 40 mmol/1 u chudych a 268 +
42 mmol/1a 375 + 39 mmol/1 u mladist-
vych s nadhmotnostou ¢i obezitou (obe:
p <0,001). U chudych muZov dosiahla pre-
valencia hyperurikémie 9,8 %, u muZov
s nadhmotnostou ¢i obezitou 22,8 % (p <
0,001). U zien bola prevalencia 4,1 % a 10,6 %
(p < 0,001). 53 % hyperurikemickych mu-
Zov a 63 % zien s hyperurikémiou bo-
lo chudych. Hyperurikemicki mladistvi
s nadhmotnostou alebo obezitou mali
horsie kontinualne kardiometabolické
skére v porovnani s ich normourikemic-
kymi rovesnikmi (muzi: 6,3 + 1,5 vs. 5,8
+ 1,0, p = 0,002; Zeny: 6,2 + 1,3 vs. 5,6 +
0,9, p = 0,034). U chudych mladistvych
sme neodhalili rozdiely v kontinuadlnom
kardiometabolickom skoére (muZi: 5,1 +
0,5vs. 5,1+ 0,6, p =0.935; Zeny: 5,1 + 0,9
vs. 5,0 £ 0,7, p = 0,283).

Zaver: Viac ako polovica mladist-
vych s hyperurikémiou je chuda. Na roz-
diel od hyperurikemickych mladistvych
s nadhmotnostou ¢i obezitou, nedocha-
dza u ich chudych rovesnikov k zhorSeniu
kardiometabolického rizika odhadované-
ho pomocou kontinualneho skére meta-
bolického syndrému. Dlhodoba prognéza
a mozné klinické dosledky asymptoma-
tickej hyperurikémie u chudych mladis-
tvych nie st zname.
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Pediater alebo odborny lekar?

Kedy odoslat pacienta ku
gastroenterologovi

Cierna I., Székyova D., Kosnacova J.,
Hornova J.

Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

V sGi¢asnosti geometrickym ra-
dom narasta dopyt po odbornych vy-
Setreniach v ambulancidch $pecialistov.
Z toho vyplyva zhorSenie dostupnosti
vySetrenia, dlhé cakacie terminy a skra-
tenie ¢asu vySetrenia, ¢o sa nasledne
odraza v kvalite zdravotnej starostlivosti.

V siCasnosti na celom Slovensku
pOsobi 48 lekarov so $pecializaciou pe-
diatricka gastroenterologia, hepatolo-
gia a vyziva. Jednotlivé kraje st rozne
pokryté, st oblasti s vi¢Sou a menSou
dostupnostou. Hlavnym problémom je
nielen nedostato¢ny pocet a kapacita
ambulancii Specialistov, ale aj pacient,
ktory do odbornej ambulancie nepatri
a nie je adekvatne vysSetreny pediatrom
prvého kontaktu, resp. okamZite
odoslany do odbornej ambulancie bez
vySetrenia.

Problematika pediatrickej gastro-
enterologie, hepatologie a vyZivy je velmi
Siroka a uz v detskom veku predstavuje
mnohé zavazné a chronické ochorenia,
ktoré si vyZaduja pravidelné sledovanie
prave v uvedenej ambulancii a zasltzia
si mimoriadnu pozornost, désledné
vy$etrenia a kratke ¢akacie lehoty. Casto
na ich tkor st vySetrovani pacienti,
ktori maja funkéné tazkosti alebo st ich
tazkosti sucastou fyziologického vyvoja

v jednotlivych vekovych obdobiach
a patria do beznej pediatrickej praxe.

V prednaske chceme upozornit na
jednotlivé diagnozy a symptémy, ktoré st
v detskom veku najcastejSie a ich rieSe-
nie spada do kompetencie pediatra, ako
st: funkéné poruchy traviaceho traktu,
obstipacia, gastroezofagalny reflux, re-
cidivujtace bolesti brucha a mnohé iné
symptomy, ktoré sa daji vyriesit v pe-
diatrickej ambulancii. Poukazeme, pokial
siaha pediatricka intervencia a kedy je uz
potrebné pacienta odoslat na odborné
vySetrenie. Na druhej strane, chceme
naopak upozornit na varovné priznaky
jednotlivych ochoreni, ktoré maja viest
k v€éasnému odoslaniu do gastroentero-
logickej ambulancie, aby bol pacient vcas
diagnostikovany a lie¢eny.

Kedy odoslat pacienta k imuno-
-alergologovi
Ciznar P, Kukova, Z.
"Detskd klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

Vécsina Specializovanych am-
bulancii sa stretava s poziadavkami na
vysetrenia, ktoré niekolkonasobne pre-
vyS$ujl ich moZnosti, ¢o predlZuje ¢aka-
cie lehoty a oddaluje liecbu v opodstat-
nenych pripadoch. Klinicka imunolégia
a alergologia je Specializacny odbor, kto-
ry sa zaobera diagnostikou a komplexnou
liecbou alergickych a hypersenzitivnych
chordb. Na rozdiel od organovo-$pecific-
ky zameranych odborov, ide o systémovy
pristup k pacientovi, s cielom odpove-
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dat na otazku, ¢i s symptoémy vyvola-
né imunologickym mechanizmom. Na
Slovensku je stucastou Specializacie tiez
klinicka imunolégia, ktora sa zameriava
predovSetkym na diagnostiku imunode-
ficiencii a autoimunitnych mechanizmov
ochoreni. Pre porovnanie ma Slovensko
v tomto odbore formalne priblizne
300 lekarov, zatial ¢o Dansko, krajina
s porovnatelnym poctom obyvatelov, len
par desiatok. Tieto rozdiely vyplyvaja
zo spOsobu organizacie zdravotnej
starostlivosti a tloh, aké v nej zohravajt
jednotlivé odbory.

Alergické ochorenia tvoria vy-
znamnu ¢ast chorobnosti detskej popu-
lacie. Potravinovou alergiou je postihnu-
tych 3 - 4 %, alergickou bronchialnou as-
tmou 5 - 6 % a alergickou rinitidou aZ 15 %
populacie. Prvym krokom v diagnostike
a efektivhom vyuZivani §pecializovanych
a laboratornych vySetreni je podobne
ako v kazdej medicinskej oblasti cielena
anamnéza. Symptomy ako nadcha, kasel,
kozné exantémy, dyspeptické tazkosti
a dalSie mozu byt dosledkom infekcie
alebo neinfekénych pricin, ku ktorym
patria imunopatologické stavy. Jednym
z ¢astych klinickych fenotypov je obraz
opakujtcich sa respira¢nych infekcii.
U deti predskolského veku je v dosledku
nezrelosti prirodzene chorobnost 4-krat
vysSia ako u deti Skolského veku. Viac ako
frekvencia infekcii je preto dolezity ich
charakter. PrevaZujace symptomy hor-
nych dychacich ciest poukazujt najmé na
lokalne mechanizmy, ako je rinosinusiti-
da alebo hypertrofia lymfatickych tkaniv.
Pravdepodobnost, Ze ide o alergicka ri-

nitidu, stipa s vekom najma po 3. roku
zivota. Podobne je to s pravdepodob-
nostou bronchialnej astmy u pacientov
so symptomami expiracného dyspnoe,
piskotov a neproduktivneho kasla.

Na ochrane dychacich ciest pred
bakteriadlnymi a virusovymi infekciami
sa podiela najmai protilatkova imunita
a komplement. V obidvoch pripadoch je
u deti do 2 rokov pritomna funkéna ne-
zrelost. Medzi varovné priznaky vrodenej
imunodeficiencie podla nadacie JMF pat-
ria viac ako 3 purulentné otitidy alebo 2
a viac pneumonii v priebehu jedného ro-
ka. Indikaciou na imunologické vySetre-
nie je opakovana, opravnene indikovana
antibioticka liecba alebo jedna zavazna
bakterialna komplikacia (sepsa, meningi-
tida, osteomyelitida, abscesy koZe, pod-
koZia a mékkych tkaniv). Cennou infor-
maciou je charakteristika mikrébneho
spektra, ako st pyogénne baktérie, aty-
pické a oportinne mikroorganizmy, kva-
sinkové alebo hubové infekcie. Pomocou
tychto vysledkov spolu so zakladnymi
laboratornymi vySetreniami, ako je krvny
obraz s diferenciadlnym leukogramom
a koncentraciami imunoglobulinov, sa
dokaze identifikovat podstatna cast
klinicky vyznamnych portch imunity.

Detska klinika LF UK a NUDCH
sa vo svojich alergo-imunologickych
ambulanciadch S$pecializuje najmé na
starostlivost o pacientov s vrodenymi
imunodeficienciami, tazkymi formami
astmy vyzadujacimi biologicku liecbu,
na diagnostiku systémovych alergickych
reakcii a konzulta¢nt ¢innost tykajicu sa
ockovania v §pecifickych situaciach. Na
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prikladoch z klinickej praxe a podla me-
dzinarodnych odportaéani dokumentuji
autori sposob, ako zlepsit klinickl prax
v indikacii §pecializovaného alergo-imu-
nologického vySetrenia.

Kedy odoslat pacienta
k reumatolégovi
Dallos T.
Detska klinika LF UK a NUDCH
v Bratislave

VSetky detské reumatické ocho-
renia spiiiaja kritéria zriedkavého ocho-
renia. Klinicka symptomatolégia niekto-
rych z nich sa prelina s ortopedickymi,
dermatologickymi a inymi ochoreniami
alaboratorne vySetrenia st pri nich ¢asto
nes$pecifické. Toto v§etko komplikuje ich
vCasnu diagnoézu. AvSak prognéza nie-
ktorych z nich zavisi prave od v¢asnej
liecby. Toto vSetko kladie vysoké naroky
na vSeobecného lekara pre deti a do-
rast, aby podozrenie na takéto ochorenia
spravne vyslovil a pacienta v¢as odoslal
na reumatologickeé vySetrenie.

Chronicka artritida sa moze vy-
skytnut v ktoromkolvek veku dietata.
Prejavi sa najmé opuchom postihnutého
kibu a obmedzenim rozsahu jeho pohyb-
livosti. Bolest je nespolahlivym prizna-
kom artritidy, kedZe ju najma mladsie
deti nevedia opisat, a preto je potrebné
si v§imat jej nepriame prejavy (krivanie,
Setrenie a pod.). Bolest kibov u starsich
deti je ¢asto mechanického charakteru
(vyskytuje sa po zatazi) a nesprevadzaju
ju ostatné priznaky artritidy. Naopak,
typickym prejavom zapalového postih-
nutia kibu je jeho ranna stuhnutost (ob-

medzena pohyblivost po obdobi pokoja).
Spravne odliSenie zapalového a neza-
palového postihnutia kibu na zaklade
klinickych prejavov pomaha pri rozhodo-
vani o indikacii reumatologického, resp.
ortopedického vySetrenia.

Muskuloskeletalne bolesti bez
iného klinického korelatu moézu byt aj
prejavom chronického zapalového po-
stihnutia kosti (chronicka rekurentna
multifokalna osteomyelitida), avsak
najmi pri no¢nych bolestiach vyzadujt
predovSetkym vylicenie hematologickej
(vySetrenie krvného obrazu) a solidnej
malignity (RTG cestou ortopéda).

Viaceré zriedkavé systémo-
vé ochorenia spojiva (systémovy lupus
erythematosus, juvenilni dermatomyo-
zitida) majt typicky kozny prejav, ktory
sa vSak modZe prelinat s inymi koZny-
mi ochoreniami. KI'a¢om k vysloveniu
podozrenia na reumatick( etiolégiu
exantému je poznanie jeho typického
vzhladu, distribtcie a cielené zistovanie
fotosenzitivity.

Horucky st st¢astou systémovych
ochoreni spojiva, ale aj typickym
prejavom syndrémov periodickych
horacok. V pripade ich rekurentné-
ho vyskytu (aspon trikrat v priebehu
6 mesiacov) bez klinickych prejavov
infekcie, ale s vysokymi zapalovymi
parametrami, ev. s ich spontannym
ustupom bez potreby antibiotickej
lie¢by je indikované reumatologické
vySetrenie. Podozrenie na vac¢Sinu
reumatickych ochoreni sa da vyslovit na
zaklade klinického obrazu a nevyzaduje
laboratorne vySetrenia pred odoslanim
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na Specializované vySetrenie. Tieto v§ak
moZzu byt indikované na vylac¢enie inych
pri¢in tazkosti, ktoré mézu vyzadovat
urgentné rieSenie inym odbornikom (he-
moblastdza).

Je v zaujme deti s detskymi reu-
matickymi ochoreniami, aby sa ¢o naj-
skor dostali do Specializovanej starostli-
vosti detského reumatoléga. V prednaske
prezentujeme najcastejsie klinické preja-
vy reumatickych ochoreni, ktoré by mali
viest k odoslaniu dietata na reumatolo-
gické vySetrenie.

Kedy odoslat dieta na vysSetrenie
detskému endokrinolégovi
Stanik J."2, VitariuSova E.',
Pribilincova Z.7, Ticha L.,
Kostalova L.
"Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava
2(Jstav experimentalnej
endokrinoldgie Biomedicinskeho
centra Slovenskej akadémie vied,
Bratislava

Hoci poruchy endokrinného sys-
tému st v detskom veku Casté a stretne
sa s nimi kazdy pediater, tvoria v sku-
toc¢nosti len malé percento medzi det-
mi odoslanymi na vySetrenie do endo-
krinologickych ambulancii. Vzhladom
na prekrocenie kapacity detskych en-

dokrinologickych ambulancii je preto
nutné zvazit, ktory pacient vyzaduje vy-
Setrenie $pecialistom, eventualne urcit
naliehavost vySetrenia. Pre spravne
postudenie endokrinného ochorenia je
nevyhnutné poznat psychomotoricky
vyvoj dietata, jeho rastova krivku, ako aj
rodinnt anamnézu.

V nasej praci sa venujeme najéas-
tej$im endokrinopatiam v detskom veku,
ako st poruchy rastu, puberty, ochorenia
Stitnej zlazy a obezita. Poukazujeme na
dolezitost hodnotenia nielen rastovej
krivky, ale aj predikcii finalnej vysky
podla vysky rodic¢ov. Pri poruchach
puberty sa budeme zaoberat minipuber-
tou, ako aj identifikaciiou portich, ktoré
by mal vySetrit $pecialista. Pri poruchach
Stitnej zlazy rozoberieme dodlezitost vy-
branych klinickych priznakov a spravnu
interpretaciu vysledkov horménov TSH,
FT4 a FT3. Pri obezite sa budeme venovat
vyberu rizikovych pacientov s bezkou
obezitou a identifikacii pacientov s ge-
neticky podmienenymi formami obezity
a sekundarnymi formami obezity.

Zaver: Spravne hodnotenie vyvoja
pacienta umozni v¢as stanovit endokrin-
né ochorenie, znizi traumatizaciu dietata
nerelevantnym odosielanim na odborné
vySetrenie a umozni promptné vySetrenie
deti s ochorenim endokrinného systému.
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Atopicka dermatitida

Emoliencia a atopicka dermatitida
Prednéaska podporend spolo¢nostou
GALENODERM
Holobrada M.
Dermatovenerologicka klinika LF UK
a NUDCH, Bratislava

Emoliencia st stcastou nielen
prvej linie liecby atopickej dermatitidy,
ale st dolezité pri vSetkych stuprioch
zavaznosti ochorenia. Niektoré prace
poukazujl na to, Ze ich pouzivanie moze
byt dokonca preventivne vo vztahu
k atopickej dermatitide. Vyber emolien-
cia je individualny a mal by zohladrovat
rozne okolnosti, ako st zavaznost, loka-
lizacia a rozsah postihnutia, vek pacien-
ta, ro¢né obdobie. Emoliencia by nemali
obsahovat parfumy, konzerva¢né a iné
drazdivé latky. ,Najlepsie* emoliencium
je také, pri ktorom pacient citi tlavu
a zlepSenie stavu a sam ho povazuje za
najlepsie.

Manazment detského pacienta
s atopickou dermatitidou
Prednéaska podporend spolo¢nostou
L'OREAL
SorSakova Trnovska K.
Detskda dermatovenerologicka klinika
LF UK a NUDCH, Bratislava

Uvod: Atopicka dermatitida je za-
palové, pruriginézne chronické ochore-
nie koze s familiarnym vyskytom. Spolu
s dal§imi atopickymi ochoreniami, ako
je bronchialna astma, alergicka rino-

konjunktivitida a potravinové alergie,
postihuje priblizne 20 % deti. Najviac
exponovanou skupinou st deti predskol-
ského veku.

Metodika: V prednaske opisujeme
komplexny manazment pacienta s ato-
pickou dermatitidou a jednotlivé algo-
ritmy lie¢by.

Vysledky a zaver: Pri manaZovani
pacienta s atopickou dermatitidou je
potrebné zohladnit individualnu klinic-
k variabilitu ochorenia. Standardné
algoritmy liecby sa upravuju podla ak-
tualnych potrieb detského pacienta
a zohladiiuje sa kvalita Zivota a prinos
jednotlivych opatreni. Zakladna liec-
ba sa zameriava na obnovu poru$enej
koZnej bariéry. Principom liecby je
primerand hydratacia kozZe a premas-
tovanie vhodne zvolenymi lokalnymi
pripravkami. Dal§im krokom je snaha
o identifikaciu moznych provokac¢nych
faktorov a ich vylucenie zo zZivotného
prostredia dietata. Kratkodoba lokal-
na lie¢ba kortikosteroidmi a dlhodoba
terapia citlivych oblasti koZe inhibitor-
mi kalcineurinu sa vyuZiva na tlmenie
zapalovych 1ézii v obdobi vzplanutia
ochorenia. Osobitnou kapitolou ocho-
renia je pruritus a jeho manaZment
v roznych vekovych obdobiach dietata.
V neposlednej miere sa venujeme
kompletnej edukacii pacienta a rodicov
cez tzv. Skolu ekzému, psychologickému
poradenstvu a doplnkovej terapii.
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Zavazne infekcie

Epidemioldgia vakcinami
preventabilnych ochoreni na
Slovensku
Spalekové M., Kotrbancova M.,
Fulova M.
Ustav epidemioldgie LF UK, Bratislava
Dlhodobo priazniva epidemio-
logicka situacia vo vyskyte infekénych
chordb na Slovensku bola vysledkom pri-
marnej prevencie v podobe hygienickych
opatreni (zabezpecenie bezpecnej pitnej
vody, kanalizacie, sanitacie) a plosného
ockovania proti najvyznamnej$im na-
kazam s vysokou chorobnostou najmé
u deti, smrtnostou, komplikaciami, resp.
nasledkami. Slovensko bolo medzi prvy-
mi krajinami sveta, ktoré zacalo oCkovat
Salkovou vakcinou proti detskej obrne
(v roku 1957). Vdaka oralnej vakcine od
roku 1960 nebol hlaseny ani jeden pripad
poliomyelitidy. V nasledujtcich rokoch
zaradilo Slovensko do systému pravi-
delného povinného ploSného ockovania
dalsie oc¢kovania dojc¢iat, ako ockovanie
proti diftérii, tetanu, pertussis (rok 1946
a1958), osypkam (rok 1969), rubeole (rok
1985), mumpsu (rok 1987), hepatitis B (rok
1998), H. infleunzae b (rok 2000) a pneu-
mokokom. Diftéria sa u nas nevyskyt-
la od roku 1970 a ani pri epidémiach na
Ukrajine v 1992 - 1995. Dobr4 stratégia
ockovania u nas po prvych neuspechoch
(vakcina proti morbilam), zlepSenia stabi-
lity vakcin a dokladnej surveillance viedli
k vytvoreniu vysokého stupiia kolektivnej
imunity aZ natol’ko, Ze sme v rokoch 2004
- 2018 dosiahli eliminaciu morbil, ako jed-

na z mala krajin v Eurépe, ako aj rubeoly
a kongenitalneho rubeolového syndrému.
Uvazuje sa o zavedeni plo§ného oCkovania
proti meningokokovej meningitide a HPV.
Incidencia invazivnych pneumokokovych
ochoreni (IPO) vyvolanych sérotypmi S.
pneumoniae obsiahnutymi vo vakcinach
(7-, 10~ a 13-valentnej) sa znizila, ako aj
vyskyt akatnej hepatitidy B. Z vyvoja
epidemiologickej situacie pozorujeme
znovu vzplanutie vakcinami preventa-
bilnych ochoreni (VPO), ako boli epidémie
osypok v rokoch 2018 a 2019 na vychod-
nom Slovensku pre pokles zao¢kovanosti
a narast incidencie parotitis epidemica
a pertussis pre vymiznutie imunity, ¢i ri-
ziko TBC u deti na vychode SR. Ddlezité
je udrzat vysoku zaockovanost a preocko-
vanost deti a dospelych (tehotné a starsie
osoby proti diftérii, tetanu, pertussis, IPO,
chripke) na Grovni kolektivnej imunity aj
odbornou argumentaciou vyznamu o¢-
kovania pre ochranu zdravia jednotlivcov
a celej populacie pri antivakcina¢nych
snahach. Sti¢astou systému surveillance
je sledovat stav imunity populacie tzv.
sérologickymi/imunologickymi prehlad-
mi. Vysledky posledného prehladu z roku
2018 upozornili na tzv. imunitné diery
v urcitych regionoch ako vysledok od-
mietania o¢kovania alebo netiplného o¢-
kovania. Osobitne neuspokojiva je situa-
ciav ochrane proti morbilam vo vSetkych
krajoch SR, najmé v Bratislavskom kraji.
Tieto skuto¢nosti dokazuju potrebu neu-
stalej kontroly nakaz s vysokou zaocko-
vanostou a dobrou surveillance.
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Purulentna meningitida
u ockovaného dietata
Urbanova D", KrivoSikova K.", Kysel 0.2,
Valentin B.2, Krbata J.3, Sebova C.4,
Mikova E.5, Podrackd L.
"Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava,
20ddelenie urgentného prijmu,
NUDCH, Bratislava
3Radiologické oddelenie, NUDCH,
Bratislava
*Oddelenie laboratérnej mediciny,
NUDCH, Bratislava
SMedirex, a. s., Bratislava

Uvod: Invazivne pneumokokové
ochorenia celosvetovo reprezentuji vy-
soké riziko morbidity a mortality deti
mladsich ako 5 rokov. Naji¢innejSou pre-
venciou je aktivna imunizacia. Ockovanie
proti pneumokokom je u nas povinné.
NajcastejSie sa pouziva 13-valentna
polysacharidova konjugovanda vakcina
(PCV13). Autori v praci predstavuju ka-
zuistiku pacienta s rozvojom purulent-
nej pneumokokovej meningitidy napriek
aktivnej imunizacii PCV13.

Kazuistika: 3-ro¢ny chlapec
s anamnézou recidivujicej rinitidy a oti-
tidy bol vySetreny u v§eobecného lekara
pre deti a dorast pre kratke trvanie ho-
racky do 39,5 °C, bolesti hlavy, bolesti usi
avracanie. Vzhladom na vysoku zapalovi
aktivitu bola ordinovan4 celkova antibio-
ticka (cefixime) a symptomaticka liecba.
Pre nelepSenie stavu pacient na dalsi den
prijaty cez Expekta¢nt ¢ast Oddelenia
urgentného prijmu (OUP) na Detsku kli-
niku NUDCH. Vo fyzikalnom naleze domi-
novala Ginava, slabost, instabilna poloha,

faryngitida, bilateralne otitida a pozitivne
meningealne priznaky. Laboratorne bola
pritomna extrémna elevacia zapalovych
markerov (CRP 327,3 mg/1, PCT 10,6 ug /1),
leukocytdza (Le 15,3 x 109/1), s neutrofiliou
(84 %), kompenzovana metabolicka acido-
za. Biochemické a cytologické vySetrenie
likvoru zobrazilo formulu hnisavej me-
ningitidy. Mikroskopicky dokumentova-
ny masivny nalez grampozitivnych kokov
lancetovitého tvaru. Volné pneumokokové
antigény boli vysoko pozitivne. CT mozgu
nepreukazalo zapalové zmeny mozgového
parenchymu ani priznaky intrakranialnej
hypertenzie, identifikovalo pravostran-
n maxilarnu sinusitidu a bilateralnu
mastoiditidu. U pacienta sa na OUP za-
¢ala vysokodavkova antibioticka liecba
cefalosporinom III. generacie (cefotaxim)
intraven6zne. Vzhladom na postihnutie
kostného tkaniva sme na Detskej klinike
LF UK a NUDCH lie¢bu eskalovali gly-
kopeptidom (vankomycin) intravendzne.
Komplexny manazment zahfnal antie-
dematdznu, rehydratac¢nd, antipyreticka
a dalsiu symptomatickd liecbu. Nasledne
sme dieta prelozili na Kliniku infekénej
a geografickej mediciny Nemocnice
akademika L. Dérera. Kultiva¢nym
vySetrenim likvoru bol verifikovany
Streptococcus pneumoniae dobre citlivy
na ordinované antibiotika. V Narodnom
referenénom centre pre pneumokokové
a hemofilové nakazy bol typizovany séro-
typ 15B. Identicky vysledok sme observo-
vali aj v hemokulttre pacienta.

Zaver: Dieta bolo kompletne
ockované 13-valentnou konjugovanou
pneumokokovou vakcinou (Prevenar 13),
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ktorej kvalitativne zloZenie neobsahu-
je identifikovany sérotyp 15B. Uvedeny
polysacharid je zahrnuty v 23-valentnej
pneumokokovej polysacharidovej vak-
cine, ktorej distribucia sa na Slovensku
ukoncila v roku 2017. Autori sa v pre-
zentacii pripadu venuji aj moznostiam
prevencie invazivnych pneumokokovych
ochoreni a indikaciam pouzitia vakciny
s extendovanym zastipenim pneumoko-
kovych sérotypov.

Osteomyelitida ako prejav vrodenej
poruchy imunity
Trochanova ., Libai-Véghova L.,
Kukova Z.', Dallos T.!, Bodova I.2,
Horakova J.2, Ciznar P!
"Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava
ZKlinika detskej hematoldgie
a onkoldgie LF UK a NUDCH,
Bratislava

U deti, prevazne chlapcov, sa
osteomyelitida vyskytuje castejSie
ako v dospelom veku. Infekcia lokali-
zovana v kosti je obvykle dosledkom
bakteriémie. Na rozdiel od rozvojo-
vych krajin, kde je pomerne casta, je
incidencia v rozvinutych krajinach
priblizne 1 pripad na 5 - 7 tisic deti.
V novorodeneckom veku st rizikové
faktory prematurita a komplikovany po-
rod, pripadne kozné infekcie a centralne
venozne katétre. Po novorodeneckom
veku st to sepsa, centralne katétre a po-
ruchy imunity.

Autori prezentuju 6-tyzdno-
vého chlapca, hospitalizovaného na
ortopedickej klinike pre osteomye-

litidu proximalneho falangu 4. prsta
ruky s kultiva¢ne pozitivhym nalezom
Serratia marcescens. Vek dietata, chy-
banie anamnézy rizikovych faktorov
a charakter infekcie bol opravnenym
doévodom na imunologické vySetrenie.
V pripade klinického fenotypu bakteri-
alnej infekcie tkaniv je na prvom mies-
te podozrenie na poruchy poctu alebo
funkcie neutrofilov. Funkény test u pa-
cienta potvrdil chybajiicu odpoved v sti-
mula¢nom teste neutrofilov a nasledné
genetické vySetrenie identifikovalo
mutaciu v géne CYBB.

Chronicka granulomatoza je
velmi zriedkava porucha fagocytovej
funkcie, podmienena genetickym de-
fektom v NADPH oxidazovom systé-
me. Charakterizuja ju Zivot ohrozujice
bakterialne a hubové infekcie, ale aj
dysregulacia imunity s tvorbou gra-
nulémov a chronickych zapalovych
zmien. Existuju formy viazané na
chromozo6m X a autozémovo recesivne
formy. Lie¢ba je kombinaciou dlhodo-
bej antiinfekénej a protizapalovej lie¢-
by. Kauzalnou liecbou je transplanta-
cia krvotvornych buniek alebo génova
terapia.

Na Detskej klinike NUDCH bolo za
poslednt dekadu geneticky diagnostiko-
vanych 6 pacientov, z toho traja podstu-
pili transplantaciu krvotvornych buniek
na Klinike detskej hematolégie a onkol6-
gie NUDCH. Autori poukazujt na vyznam
vCasnej diagnostiky pre zacatie efektivnej
liecby a predkladajii aktualny pohlad na
patofyziologiu poruch fagocytozy a na
novsie lie¢ebné postupy.
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Cervikalna aktinomykéza
u 3,5-roéného dietata
Dicka E., Kralik R.2, Kunzo S.3,
Pavlovicova Z.4, Stanik J.
Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava
2Klinika onkologickej chirurgie OUSA
a LF UK, Bratislava
3Detska ORL klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava
*Radiologicko-diagnostické
oddelenie NUDCH, Bratislava

Aktinomycéty st anaerdbne
grampozitivne baktérie, ktoré st sicas-
tou beznej flory sliznice dutiny tGstnej,
gastrointestinalneho traktu i reproduké-
ného traktu u zien. Chronické granu-
lomatézne ochorenie vyvolané tymito
baktériami je aktinomykoéza. Neliecena
aktinomykoéza vedie vZdy ku komplika-
ciam a vzniku abscesovych lozisk. Mylne
sa zaraduje medzi mykotické ochorenia.
Ochorenie sa vyskytuje zvycajne je u do-
spelych medzi 20. - 65. rokom Zivota,
vyskyt u deti do 3. roku je raritny. U star-
Sich deti st opisané anekdotalne pripady
akninomykézy najma v asociacii s ka-
riéznym chrupom a imunosupresivnou
lie¢bou. RozliSujeme 4 zakladné formy
ochorenia: cervikofacialnu, hrudnikovi,
brusnt a panvovi formu.

V prednaske autori demonstrujt
kazuistiku 3,5-ro¢ného imunokompe-
tentného dievcatka prijatého pre feb-

rility. Pri diferencialnej diagnostike sa
zobrazovacimi vySetreniami verifikoval
absces v oblasti lavého laloka Stitnej Zla-
zy s reaktivnou mediastinitidou. Po inci-
zii a evakuacii abscesu pod antibiotickou
liecbou doslo k postupnej Uprave
klinického stavu. Kultiva¢ne bol zachyt
Eikenella corrodens, Streptococcus
intermedius a Actinomyces odontoly-
ticus. Po vynechani liecby doslo k re-
cidive ochorenia v mieste pévodného
abscesového loZiska. Stav sa upravil na
dlhodobej intraven6znej a peroralnej
liecbe penicilinom, bez nutnosti chi-
rurgickej intervencie. Po Styroch mesia-
coch peroréalnejlieCby penicilinom doslo
k druhej recidive aktinomykézy v mieste
povodného abscesu s rozvojom reaktiv-
nej mediastinitidy. Stav vyzadoval in-
ciziu a evakuaciu abscesového loziska
na krku. Po ponechani otvorenej rany
s drenazou v mieste laloku §titnej zlazy
sa pristupilo k rozsirenej diagnostike.
Fistulografiou a laryngoskopiou sme po-
tvrdili fistulu recessus piriformis, ktora
bola poleptana kyselinou trichléroc-
tovou a uzavreta fibrinovym lepidlom.
Kultivacnym vySetrenim hnisu sa
potvrdili viaceré anaerobne i aerébne
kmene beznej flory dutiny ustne;j.
Napriek tomu, Ze aktinomycéty sa pod
dlhodobou penicilinovou lie¢bou uz ne-
vykultivovali, pokracujeme v sekvencnej
lie¢be penicilinom.
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Standardné postupy

Diagnosticky a liecebny postup pri
akutnej bronchiolitide
Porubska M., Hricova M., Ciznar P.
Detskd klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

Bronchiolitida je akttne zapalové
ochorenie dolného respira¢ného traktu,
ktoré primarne postihuje najmensie dy-
chacie cesty - bronchioly. Predstavuje
¢astt pri¢inu chorobnosti a potreby
hospitalizacie deti mladsich ako 2 roky.
NajbeZnejsi etiologicky agens je respi-
raény syncicialny virus (RSV), nasleduje
rinovirus a dalSie virusové patogény, ako
st metapneumovirus, influenza, koro-
navirus, adenovirus, ludsky bocavirus.

V patogenéze ochorenia sa uplat-
fiuje pdsobenie virusového agens v ter-
minalnych bronchioloch. Edém, nadmer-
na tvorba hlienu a odltcené epitelialne
bunky vedt k obstrukcii malych dycha-
cich ciest a rozvoju atelektaz. Patologické
zmeny vznikaja 18 aZ 24 hodin po infekcii
a zahfnaju nekrozu buniek v bronchio-
loch, dysrupciu cilii a lymfocytarnu in-
filtraciu v peribronchialnom priestore.

Klinicky obraz ochorenia zahf-
na febrility, kasSel, prejavy respiracné-
ho distresu so zniZenou saturaciou krvi
kyslikom. V najzavaznej$ich pripadoch
moZe vyustit az do respira¢ného zlyha-
nia. V predchorobi je zvy¢ajne anamnéza
infekcie hornych dychacich ciest v trvani
1-3dni.

Diagnoza je postavena na doklad-
nej anamnéze a objektivnom fyzikalnom
vySetreni. RTG hrudnika nie je rutinnym

vySetrenim, ale moze pomoct v diferen-
cialnej diagnostike a odhaleni komplika-
cii ochorenia. Identifikacia etiologického
agens pomocou mikrobiologickych me-
tod sa odporiaca pri potrebe dalSieho
manaZmentu pacienta.

Liecba ochorenia sa odvija od
stupna zavaznosti infekcie. Lahké for-
my ochorenia mézu byt manazované
ambulantne, zavazné formy s prejavmi
respiracného distresu vyzaduju inten-
zivnu liecbu a monitoring formou hos-
pitalizacie.

Cielom tejto prednasky je pred-
stavit sthrn aktualnych odporaéani
a postupov v diagnostike a lieCbe aktt-
nej bronchiolitidy na zaklade vysledkov
najnovsich stadii.

Diagnosticky a liecebny postup pri
bolestiach bedrového kibu
Balaziova B., Dallos T.
Detskd klinika LF UK a NUDCH
v Bratislave
Bedrové kiby maju §pecifick ana-
tomiu a fyzioldgiu a stcasne aj dolezitu
vahonosnt funkciu. U deti to v§etko pri-
spieva k vyskytu patologickych stavov,
ktoré st pomerne Casté a niektoreé aj po-
tencialne prognosticky zavazné.
KbezZnym ochoreniam bedrového
kibu patria zapalové/reumatické (synovi-
tida), ale aj nezapalové/ortopedické sta-
vy ako osteochondroza hlavice femuru
(Leggova-Calvého-Perthesova choroba)
a epifyzeolyza hlavice femuru. Synovitida
byva najc¢astejsie aktitna a tranzientni,
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menej ¢asto je prejavom chronického
reumatického zapalu bedrového kibu.
Bolest byva jediny klinickym priznakom
oboch typov postihnutia. Najma v niz§om
veku deti nemusia vediet bolest verbali-
zovat a ta sa prejavi Setrenim dolnej kon-
¢atiny, krivanim, odmietanim chodze,
resp. objektivhym obmedzenim rozsahu
pohyblivosti postihnutého bedrového
kibu. Aj vo vy§$om veku moZzu deti vnimat
bolest pochadzajicu z bedrového kibu
v oblasti kolena, ¢o nezriedka predlzu-
je ¢as do stanovenia spravnej diagnozy.
Priznaky ako vypotok, opuch a zateple-
nie kibu sa v désledku uloZenia bedro-
vych kibov hlboko v makkych tkanivach
nemozu klinicky prejavit. V diferencialne;j
diagnostike etiologie koxalgie je preto
o to doblezitejSia podrobna anamnéza
a znalost typického priebehu najcastej-
$ich postihnuti bedrového kibu, ktoré sa
mnohokrat vyskytuja v typickom veku.
Pomocné, najmi zobrazovacie vySetrenia
(sonografia, RTG) ¢asto pomdzu potvrdit
spravnu diagnoézu.

Ochorenia bedrového kibu
st v detskom veku pomerne casté.
Predstavime diagnosticky algoritmus,
ktory ich umoziuje efektivne diagnos-
tikovat a zacat adekvatnu lie¢bu.

Diagnosticky a liecebny postup pri
infekciach mocovych ciest
Thomkova B., Podracka L.
Detska klinika LF UK a NUDCH,
Bratislava

Infekcie mocovych ciest (IMC)
tvoria asi 7 % vSetkych febrilnych ocho-
reni detského veku. AZ v 80 % pripadov

vyvolava infekciu E. coli, zriedkavejsie
Pseudomonas, Klebsiella ¢i Citrobacter
a iné. Infekcia sa S$iri najCastejSie
ascendentnou cestou. Prevalencia je
vys§ia u dievcat, u chlapcov mladsich
ako 3 mesiace je predisponujiucim fak-
torom fimoéza. Klinicky obraz zavisi od
veku pacienta - vo v§eobecnosti plati, Ze
¢im mladsie dieta, tym menej Specifické
klinické symptomy.

Zakladnym diagnostickym atri-
btatom IMC je nalez signifikantnej bak-
teritrie. U malych deti bez nacviku
toalety je najspolahlivejSou metodou
odberu mocu katetrizacia, u starSich
deti stredny prid mocu. Podozrenie na
IMC zvysuje nalez nitritov v moci. St
vSak falo$ne negativne pri mikrobialnych
kmenoch, ktoré nekonvertuji endogénne
nitraty na nitrity ako sp. Enterococcus ¢i
Acinetobacter. U vSetkych deti s anam-
nézou opakovanych IMC sa S§tandardne
odportca vySetrit renalne funkcie. Vyber
antibiotika a spésob podania (p. o. verzus
i. v) zavisi od klinického priebehu a veku
dietata.

U dojc¢iat mladSich ako 2 mesiace,
u deti so zavaznym klinickym obrazom
urosepsy a/alebo u imunokompromito-
vanych pacientov sa preferuje parente-
ralne podanie ATB. Volime cefalosporiny
II. a III. generécie, pripadne aminoglyko-
zidy. Pri podozreni na infekciu vyvolana
enterokokom pridavame do kombinacie
betalaktdmové peniciliny. V¢asna indika-
cia ATB do 48 hodin od prvych sympt6-
mov vyznamne znizuje riziko zjazvenia
renalneho parenchymu. Pri afebrilnom
asymptomatickom klinickom stave po
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zacCati ATB lieCby nie je potrebné kon-
trolné vySetrenie mocu.

Sonografické vySetrenie mocové-
ho traktu sa odporuca pri prvej epizo-
de IMC u vSetkych dojciat mladSich ako
2 mesiace a pri recidivach IMC. Podla
najnovsich odporacani sa pri naleze
USG abnormality alebo nedostatoc¢nej
klinickej odpovedi na ATB lie¢bu dopiia
mikéna cystoureterografia hned, ako
je pacient asymptomaticky. Pri recidi-
vach a pri atypickej IMC u deti mladSich
ako 3 roky indikujeme s odstupom 4 - 6
mesiacov statick scintigrafiu obliciek
s 99mTc-DMSA. Dlhodobéa antimikro-
bialna lie¢ba, tzv. udrziavacia je indikova-
na len u deti s recidivujucimi IMC a u deti
s vezikoureterovym refluxom.

Autori v prednaske prezentuju
recentné diagnostické a terapeutické
odportdania pre deti s IMC.

Paliativna starostlivost o deti

s komplexnou symptomatolégiou
Jasenkova M.

Plamienok, n. o.

V stwvislosti s pokrokom v medici-
ne sa pediater v svojej praxi ¢oraz ¢as-
tejsie stretava s nevyliecitelne chorymi
detmi s komplexnou symptomatolégiou.
St to deti, u ktorych je o¢akavana dizka
Zivota v jednom mesiaci veku aspon 12
mesiacov a ktorych ochorenie zahfna
niekolko organovych systémov alebo
je jeden systém velmi vazne postihnu-
ty a vyzaduje Specializovana zdravotna
starostlivost a hospitalizacie v nemoc-
nici 3. typu. Spektrum diagnoz je vel-

mi heterogénne. NajcastejSie ide o vro-
dené neuromuskularne, metabolické,
kardiovaskularne, respirac¢né, renalne
a onkologické choroby u deti. Doméca,
ambulantna aj nemocnic¢na starostlivost
o tieto deti je dlhodoba, naro¢na a multi-
odborova. Zdravotny stav deti v stvislosti
so zakladnou diagnézou sa zvycajne po-
maly zhorsuje, infekéné ¢i neurologické
komplikacie vyzaduju pri progresii cho-
roby ¢asti hospitalizaciu. OSetrovatelska
starostlivost po zavedeni tracheostomie
a PEG byva naroc¢na. Riziko fatalnych
(najma infekénych) komplikacii je vysoké.
Zmeny zdravotného stavu mozu byt aj
nahle, tieto deti byvaj Casto resuscito-
vané. Vzhladom na zla prognoézu a vy-
soké riziko komplikacii je detsky palia-
tivny lekar ako ¢len multiodborového
timu napomocny nielen v zaverecénej
etape zivota dietata (end of life care),
ale najma pocas pomalého a dlhodobého
zhorSovania. Cielom domécej paliativnej
lieCby a starostlivosti je zniZenie poc¢tu
hospitalizacii dietata, prevencia a véasna
liecba komplikacii v domacom prostredi,
pomoc prirozhodovani pred invazivnymi
zakrokmi, psychologicka podpora celej
rodiny, ako aj ,end of life care” v termi-
nalnej faze zivota dietata. Zahrani¢né
Stadie poukazuji na potrebu véasného
(aspon prechodného) zahrnutia detského
paliativneho lekara do multiodborovej
starostlivosti. Na Slovensku nie su tieto
data dostupné, ale klinicka prax potrebu
vCasnej domacej paliativnej starostlivosti
u deti s komplexnou symptomatologiou
potvrdzuje.
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V OCHRANE DETI
PRED PNEUMOKOKMI

Pféﬂéﬁdl’@) Prevenar 13

Premoor st orgormd o (sl oo pomaha chranit deti
. proti tym sérotypom
www.pfizer.sk pneumokoka, ktoré

PFIZER LUXEMBOURG SARL, 0.z, = n'a SlO\_/'e_nSk.u
Tower 115, Pribinova 25, Bratislava najcastejsie."?

REFERENCIE: 'Madarova L. etal. IX. Slovenskj vakcinologicky kongres (26. — 28.4.2018). f OD 1. JULA 2019

“SPC lieku Prevenar 13. *Kategorizacia liekov a Gradné urcenie cien liekov MZ SR, dostupné t 3,4
na http://kategorizacia.mzsr.sk/Lieky/Comman/Details/ 15782, navstivené 12.2.2020. BEZ DOPLATK
#Zoznam kategorizovanych liekov 1.3.2020 — 31.3.2020, dostupné na 1
https://www.health.gov.sk/Clanok?lieky202003, navitivené 12.2.2020. g

*V rokoch 2011-2017 boli sérotypy 3 a 19A najcastejsimi pévodcami invazivnych pneumokokovych ochoreni na Slovensku.

SKRATENA INFORMACIA 0 LIEKU

Prevenar 13 injekéna suspenzia

Pneumokakova polysacharidové kanjugovana vakcina (13 valentnd, adsorbovana) Kazda 0,5 ml dévka obsahuje: pneumokokovy palysacharid sérotyp 1*(2.2 ug). 3" (2,2 pg). 4% (2.2 g), 5* (2.2 pg), 6A*
(2,2 g), 68" (4,4 pg), 7F* (2,2 pg), 9V* (2,2 ug), 14 (2,2 g), 18C* (2.2 pg), 19A* (2.2 pg),19F* (2,2 pg), 23F (2 2 ug). *Konjugovany s CRM,;, nosicovym proteinom, adsorbovany na fosforecnan hlinity.
Indikacie: Aktivna imunizacia ako prevencia invazivnych ochoreni, pneumome a akutneho otitis media spésobenych Streptococcus pneumomae u dojCiat, deti a dospievajticich vo veku od 6 tyzdiiov do
17 rokov. Aktivna imunizacia ako prevencia invazivnych ochoreni a pneumanie spdsobenych Streptococcus pneumoniae u dospelych vo veku od 18 rokov a starsich. Davkovanie a spasob podavania:
Vakcinatné schémy pre Prevenar 13 maj( byt zalozené na oficiélnych odpordcaniach. Dojcaté a deti vo veku od 6 tyZdiiov do 5 rokov: Odpordca sa, aby deti, ktoré dostan(i prva davku Prevenaru 13,
dokoncili cely ockovaci program s Prevenarom 13. Dojcatd vo veku 6 ty7driov - 6 mesiacov: Trojdavkové zakladn schéma: Odpor(icand imunizaéna schéma obsahuije Styri davky, kazdd po 0,5 ml. Zakladné
davkovanie pre dojcata obsahuje tri davky, prva dévka sa obycajne podéva v 2. mesiaci veku s intervalom minimalne 1 mesiac medzi davkami. Prvé dévka mdze byt podand uz v 6. tyzdni veku. Stvrta
(posilfiovacia) davka sa odpor(ica medzi 11. a 15. mesiacom veku. Dvojdévkova zakladné schéma: V pripade, Ze sa Prevenar 13 podava ako sticast bezného ockovacieho programu dojciat, schéma moze
pozostavat z troch davok, kazda po 0,5 ml. Prva davka sa mé podat od veku 2 mesiacov, druhd o 2 mesiace neskor. Tretia (posilnovacia) davka sa odporaca medzi 11. a 15. mesiacom veku. U predéasne
narodenych deti odporicana imunizacné schéma pozostava zo Styroch dévok po 0,5 ml. Neotkované dojcaté a deti vo veku =7 mesiacov: Dojcatd vo veku 7 - 11 mesiacov: Dve dévky, kazda po 0,5 ml, s
intervalom najmenej 1 mesiac medzi jednotlivymi davkami. Tretia dévka je odporticana v druhom roku Zivota. Deti vo veku 12 -23 mesiacov: Dve davky, kazda po 0,5 ml s intervalom najmenej 2 mesiace
medzi jednotlivymi dévkami. Pediatrické populacia vo veku 2 - 17 rokov: Jedna 0,5 ml dévka. Dospeli vo veku od 18 rokov a starsi: Jedna jednorazové dévka. Potreba preockovania dalSou dévkou
Prevenaru 13 nebola stanovend. Ak sa povazuje za vhodné podanie 23-valentnej polysacharidovej vakciny, bez ohladu na predchadzajlci stav ockovania proti pneumokokom, ako prvy sa ma podat
Prevenar 13. Vakcina sa ma podat intramuskularnou injekciou. U dojciat je preferovanym miestom anterolateralna oblast stehna (m. vastus lateralis) alebo deltovy sval hornej kancatiny u deti a dospelych.
Kontraindikécie: Precitlivenost na lieciva alebo ktorukolvek z pomocnych I4tok alebo na diftericky toxoid. Ako u vSetkych vakcin, podanie Prevenaru 13 sa ma u osob trpiacich akatnym fazkym
hordckovitym ochorenim odlozit na neskor. Avsak vyskyt malej infekcie, akou je nadcha, nemé byt dévodom na odklad ockovania. Specidlne upozomenia: Prevenar 13 sa nesmie podévat
intravaskularne. Tato vakcina sa nema podavat ako intramuskulérna injekcia osobam s trombocytopéniou alebo inou poruchou koaguldcie krvi, u ktorych je kontraindikované intramuskularne injekéné
podanie, ale mdze sa podat subkutanne, ak potencidlny prospech jednoznacne prevysi rizik. Prevenar 13 chrani len proti sérotypom Streptococcus pneumoniae, ktoré st obsiahnuté vo vakcine a
nechrani proti ostatnym mikroorganizmom vyvolévajticich invazivne ochorenia, pneuméniu alebo otitis media. Tak ako u kazdej vakciny, Prevenar 13 nemusi chrénit pred pneumokokovym ochorenim
vetky osoby, ktorym bol podany. Specialne populacie: Osoby so zékladnymi ochoreniami s néchylnostou na invazivne pneumokokové ochorenia vratane osob predtym ockovanych jednou alebo
viacerymi davkami 23-valentnej pneumokokovej polysacharidovej vakciny, mozu dostat minimalne jednu davku vakciny Prevenar 13. U osdb s transplantaciou krvotvarnych kmeriowych buniek obsahuje
odporcand imunizacna schéma Styri davky Prevenaru 13, kazdu po 0,5 ml. Stvrta (posiliovacia) davka sa odporica 6 mesiacov po tretej davke. NeZi uéinky: Medzi najcastejsie udavanymi
neziaducimi (¢inkami u deti vo veku 6 tyZdiiov az 5 rokov bola reakcia v mieste podania, hor(icka, podrzdenost, znizend chut do jedla a ospalost a/alebo nespavost, u pediatrickej populacie vo veku 6 a2
17 rokov bola zniZend chut do jedla, podrazdenost, erytém v mieste ockovania, zdurenie/opuch alebo bolest/zvysena citlivost, ospanlivost, nekvalitny spanok, zvySend citlivost v mieste ockovania (vrétane
zhorsenia pohyblivosti) a u dospelych vo veku 18 rokov a starsich bola znizena chut do jedla, bolest hlavy, hnacka, vracanie, vyrazka, zimnica, Unava, erytém v mieste vpichu, zatvrdnutie/opuch a
bolest/citlivost v mieste vpichu, obmedzenie pohybu v ramene, artralgia, myalgia. Interakcie: Dojcaté a deti vo veku od 6 ty7diiov do 5 rokov: Prevenar 13 mdze byt podany sticasne s ktorymkolvek z
nasledujlcich ockovacich antigénov podavanych bud vo forme monovalentnej alebo kombinovanej vakeiny: zaskrt, tetanus, acelularna alebo celuldrna vakcina proti Ciernemu kaslu, Haemophilus
influenzae typ b, inaktivovana detska obrna, hepatitida B, meningokokova séroskupina C, osypky, mumps, ruzienka, ovcie kiahne a rotavirusova vakcina. Prevenar 13 mozno tiez podavat sicasne s
konjugovanou otkovacou ltkou obsahujicou tetanovy toxoid a meningokokové polysacharidové séroskupiny A, C, W a Y detom vo veku 12 az 23 mesiacov, ktoré uZ boli adekvatne imunizované
Prevenarom 13. Dospeli vo veku 50 rokov a starsi: Prevenar 13 sa mdze podavat sticasne so sezonnou trivalentnou inaktivovanou vakcinou proti chripke (TIV). Odlisné injekéné vakcmy sa maj vzdy podat
na rozne miesta. Predavkovanie: Nie je pravdepodobne nakalko je k dispozicii v nap\nenvch m]ekcnvch striekackach. Fertilita, gravidita a laktacia: Nie sa dostupné Gdaje o pouzivani Prevenaru 13u
gravidnych Zien. Nie je znéme, ¢i sa Prevenar 13 vylucuje do kého mlieka. O i viest vozidlo a obslut strn]e Prevenar 13 nema Ziadny alebo ma zanedbatelny vplyv na
schopnost viest vozidid a obsluhovat stroje. Uchovavanie: Uchovavajte v chladnicke (2"[3 8°C). Neuchovavajte v mraznitke. Prevenar 13 je stabilny Styri dni pri teplote do 25°C. Na konci tejto doby sa
musi Prevenar 13 pouZit alebo zhkvwdoval Tieto Gdaje st urcené ako pomdcka pre zdravotnickych pracovnikov v pripade docasnych teplotnych zmien.

Informécia je urcena pre odborn( verejnost. Viydaj lieku je viazany na lekérsky predpis. Pred podanim lieku sa zoznamte s Gplnym znenim Sthrnu charakteristickych viastnosti lieku (SPC).

Datum aktualizovania skratenej informacie o lieku: December 2019

Drizitel rozhodnutia o registracii: Pfizer Eurupe MA EE\G Boulevard de la Plaine 17, 1050 Bruxelles, Belgium

Miestne ipenie drzitela rozhod 0 : Pfizer Luxembourg SARL, 0.z, tel: +421 2 3355 5500

Upravené podla SPC schvaleného Eurdpskou agenturuu pre lieky (EMA) 09.12.2019.
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MOZGU DIETATA ™

*HMOs = Human Milk Oligosaccharides, oligosacharidy prirodzene sa vyskytujlce v materskom mlieku, 3°GL = 3'-galaktozyllaktdza, 2'FL = 2'-fukozyllaktéza. 2'FL a 3'GL
nepochadzaji z materského mlieka, 3" GL prindsa nds unikatny proces. ** podla poziadaviek legislativy véetka pociatocna dojéenska vyziva obsahuje polynenasytené mastné kyseliny

(LCP) omega 3 (kyselinu alfa-linolénovy, kyselinu dokozahexaénovd) a omega 6 (kyselinu linolovt, kyselinu arachidénovt). REFERENCIE: 1. Roberfroid M, et al. British Journal
of Nutrition, 2010;104(S2):S1-563. 2. Boehm G, et al. Arch. Dis Child 2002:86:F178-81. 3. Bruzzese E, et al. Clin Nutr, 2009;28(2):156-61. 4. Knol J, et al. J Pediatr Gastronterol Nutr,
2003;36:566.32. 5. Knol J, et al. British Journal of Nutrition, 2005;,94:783-90. 6. Tims S, et al. J Pediatr Gastroenterol Nutr 2018,66(S2):1-1177,N-0-013:884. 7. Rodriguez-Herrera A,
Abrahamse-Berkeveld M, Alles M, Bouritius H, Rubio RP, Munoz A, Agosti M, Lista H, Corvaglia LZ, Navero JLP. A partly fermented infant formula containing scGOS/IcFOS supports
adequate growthinhealty, terminfants: the life study. J Pediatr Gastroenterol Nutr 2016b; Abstract N-O-010 (p 658-9). Nutrilon - najdéveryhodnejSia znacka v kategorii Detska vyziva v
roku 2019 na z&klade prieskumu Atoz Marketing Ser 5r0.DOLEZITE UPOZORNENIE: Dojcenie je najprirodzenejéi spasob vyzivy dojciat. Dojcenska vyziva by mala byt pouzité na

z&klade odporucania lekdra. Sposob pouZitia a dalsie informdcie na obaloch a webovych strénkach nutriklub.sk. MATERIAL PRE ODBORNU VEREJNOST. 04/2020. BF312017, m
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