Onemocneéni endokrinniho
systemu



Endokrinny systém

specialni organy — zlazy s vnitrnim
vylucovanim, ktere vylucuji do krevniho
reciste hormony:

reguluji ruzné funkce organizmu

zasahuji do metabolizmu tuku, cukru a
bilkovin

ovliviuji rust , stavbu téla, kostry, funkci
svalu, sexualni diferenciaci, vyvoj
sekundarnich pohlavnich znaku ,
menstruacni cyklus a fertilitu, stav vyzivy



endokrinni systém spolu s nervovym a
imunitnim systémem tvori integrovanou
regulacni soustavu organizmu

endokrinni organy jsou pod vlivem CNS

hypotalamus tvori neurotransmitery a rilizing
(uvolnujici) hormony, které nasledne pres
hypofyzu reguluji Cinnost jednotlivych zlaz
hormony vytvorené v zlazach zase informuji

mozek, jestli je jejich sekrece dostateCna =
zpétna vazba

pozitivni - kdyz je ve tkanich nedostatek
hormonu a je potrebne, aby se jeho produkce
zvysila, musi se zvysit produkce | jeho
,2hadrizeneho” hormonu v CNS

negativni - nadmerna sekrece hormonu v zlaze
utlumi produkci ,nadrazeného hormonu



Hormony

« prenasené krvi k jednotlivym organum, které
maji specificke receptory, na ktere se
navazuji a spoustéji kaskadu déju,
vysledkem kterych je aktivace biochemickych
pochodu v bunce

* tvori se bud ve specialnich organech
(hypofyza, stitha zlaza, pristitné teliska,
pankreas, nadledviny, gonady), ale mohou
je tvorit i jednotlive tkaneée



Etiologie endokrinnich
onemocneni u deti

* behem intrauterinniho zivota vyvoj ditete
ovlivhuji hormony produkované matkou —
hormony prechazeji placentou do obehu
ditete

e po 12. tydnu si plod tvori vlastni hormony

« pfi vrozeném defektu tvorby muze dojit k

noskozeni vyvoje ditéete (defekt 21-

nydroxylazy v nadledvinach vede ke vzniku

Kongenitalniho adrenogenitalniho syndromu,

Ktery je u devcat doprovazeny malformaci

zeviho genitalu)




po narozeni ditéte muze poruchu
endokrinniho systému ziskat:

zaneét

autoimunitni postizeni
nador

zareni

zakrvaceni

nektere endokrinni onemocneni se casteji
spojuji s nekterymi syndromy s
chromozomovymi aberacemi (Turneruv
syndrom - dysgeneze gonad, Downuv
syndrom - autoimunni tyreoiditidy)



Priznaky chorob endokrinniho
systému

shizeny rust

 pfi nedostatku rustového hormonu (STH) —
hypopituitarni nanizmus

« z nedostatku hormonu §titné zlazy -
hypotyre6za

 Casto se za retardaci rustu skryvaji
neendokrinni, chronicka, dlouhotrvajici
onemocneni (celiakie, vrozené srdecni vady),
vrozene vyvojove vady kostry
(achondroplaze) nebo lecba kortikoidy

(reumatoidni artritida, ulcerozni kolitida,
astma)







zvyseny rust
* v novorozeneckem veku pri hyperinzulinémii

plodu béhem intrauterinniho obdobi (novorozenci
diabetickych matek)

« postnatalni, pri hyperinzulineémii z hyperplazie 3-
bunék Langerhansovych ostruvku (Beckwikiv-
Wiedemannuv syndrom)

« gigantizmus (adenom hypofyzy produkujici
STH), pokud ma uz uzavrené rustové stérbiny a
télo nemuze rust do deélky, rostou jen akralni ¢asti
(brada, prsty na rukach a nohach, nadocCnicove
oblouky) — akromegalie

* neléCena nadprodukce hormonu Stitné zlazy,
hypertyredza

* pri predcasné puberte, ale pro predcasny uzaver
rustovych stérbin zustavaji mensimi







nadmeérna vyziva az obezita

« nadmérna produkce hormonu kury nadledvinek
glukokortikoidu - Cushinguv syndrom nebo
Cushingova choroba: mesickovita tvar, tenke

koncCetiny, strie na kuzi, hypertenze, svalova
slabost, hyperglykemie a zaostavani v rustu

* nedostatek hormonu §titné zlazy pfi
hypotyreo6ze

* nedostatek rustového hormonu (hypopituitarni
nanici) - zmnozena tukova tkan hlavne na téle,
s napadne kulatou tvari



nedostatecna vyziva, hubnuti

« doprovazi spolu s pocenim a neklidem
nadprodukci hormonu stitné zlazy —
tyreotoxikozu

* se svalovou slabosti, opakovanym zvracenim

az kolapsem, byva pri nedostatecne sekreci
hormonu nadledvinek — hypokortikalizmmus

* Vyvijejici se diabetes mellitus 1.typu

* v obdobi puberty je Castou pri¢inou hubnuti
chorobné odmitani potravy - mentalni anorexie



nadmeérny prijem a ztrata tekutin (polydipsie a
polyurie)

* pri nedostatecné sekreci antidiuretickeho
hormonu - diabetes insipidus centralis
nebo pfi necitlivosti ledvinovych tubult na
tento hormon — periferni typ diabetes
insipidus (dite nejen Casto pije a moci, ale
pri nedostateCnem prijmu tekutin dochazi k
dehydrataci suché sliznice, snizeny turgor
kuze)

 pri cukrovce (diabetes mellitus 1.typu)



deformity kosti, varozita dolnich koncetin,
deformity hrudniku a zména tvaru hlavy

« Jsou projevem nedostatku nebo poruch
metabolizmu D vitaminu, rachitidy, nebo pri
nadmerne ztrate fosforu ledvinami, tzv. fosfatovy
diabetes

krece, poruchy vedomi
 pri hyperglykemii (diabetes mellitus)

 pri hypoglykemii (nadmeérné podani inzulinu pri
diabetes mellitus, vrozeny hyperinzulinizmus)

e pri nedostatecné produkci parathormonu — tetanie
(autoimunni proces v pristitnych teliscich)

* pri necitlivosti na parathormon
 pri hysterii ve spojitosti s hyperventilaci pacienta.




Malformace zevniho genitalu

* U novorozence poukazuji na zmeny behem
iIntrauterinniho vyvoje: u devcCat kongenitalni
adrenalni hyperplazie, u chlapcu
enzymopatie v semenncich, nebo u obou
pohlavi pri chromozomalnich aberacich

( zkrizena gonadalni dysgeneze)

zmeny ochlupeni

* nadmerné ochlupeni u devcat na mistech,
kde se vyskytuje jen u chlapcu — hirzutizmus
— objevuje se pri nadledvinkovych
enzymopatiich (kongenitalni adrenalni
hyperplazie), nadorech nadledvin a vaje€niku



poruchy nastupu puberty a poruchy
menstruacniho cyklu

* mohou byt jedinym ze symptomu
nedostateéné sekrece bud gonadotropinu z
hypofyzy nebo v dusledku poruchy vyvoje a
poskozeni gonad



Kongenitalni hypotyreoza

nejCastejSi endokrinopatie u déti 1: 4 000
vznika: poruchami vyvoje SZ (atyreoza,
hypoplazie, ektopie) nebo dyshormonogeneza -
DMP v syntéze tyreoidalnich hormonu

(ovliviiuji rychlost metabolizmu témér vSech
bun¢k lidského téla)

v kritickém obdobi do 7 meésicu zivota, Sirsi do 3
let jsou celkem nenahraditelné pro rist a zrani
mozku

u déti s neléCenou KH dochazi k naruSeni vyvoje
mozku s naslednym ireverzibilnim mentalnim
postizenim



klinické priznaky se vyvijeji postupné: Siroka
tvar, tupy vyraz, Siroky koren nosu, velky jazyk,
sucha chladna kuze, myxedém, vlasy suche,
lomivé, rostou hlboko do ¢ela

zaostavani PM vyvoje
spavost, pomal¢ piti, hruby plac

v suche kapce krve se predtim stanovoval T4, nyni
TSH N <10 mIU/1

piedvolani na hospitalizaci: bez th gama-grafie
SZ., neurolog., psycholog., antropolog.,
hematolog., biochem., mikrobiolog. vySetieni

terapie nasazena do 16. dni Zivota (zachovane
mentalni funkce pii zaCatku leCby do 2 mésicu),
T4 Euthyrox (L-Tyroxin) 8 — 10 ug/kg



Kongenitalni adrenalni
hyperplazie

DMP v biosyntéze steroidnich hormonu kury
nadledvin

pri¢inou je chybéni nékterého z 5 nevyhnutnych
enzymu na synté¢zu kortizolu

dusledkem je jeho nedostatek — odbrzdi se sekrece
ACTH, ktery stimuluje rust kury nadledvin

(hyperplazie)
pired enzymatickym blokem se hromadi
androgeny:

Virilizace zevniho genitalu Zenskych plodu
predCasna pseudopuberta u obou pohlavi
vysledné nizky vzrist



* u 60% postizenych je soucasné pritomna 1 porucha
tvorby mineralokortikoidu, ktera vede k Zivot
ohrozujici adrenalni krizi v novorozeneckém a
mladSim kojeneckeém obdobi

 vySetreni hladiny 17-OHP v such¢ kapce krve

* hodnoty jsou ovlivnén¢ zralosti novorozence a
jeho zdravotnim stavem, podanim CS matce pred
porodem, novorozenci podanim transfuze, proto

e povinny rescreening (2.0db¢r) na 10. — 16. den
Zivota:

u déti 1eCenych CS v Case odbéru

u déti, kterych matky byly 1éCen¢ CS v poslednim
trimestru gravidity

u déti s transfuzi krve pred odbérem

u déti na JIP



e u déti pod 2000 g je vysoke procento falesne
pozitivity, proto se skrining dé€la1 10. - 16. den
Z1vota

e Lecba — okamzita a trvala substituce hormonu

(kortizolu a aldosteronu), chirurgicka korekce
pohlavnich organu



Hyperfenylalaninemie

porucha metabolizmu aminokyseliny
fenylalaninu, ktery se po zaCatku mlécn¢ vyzivy
hromadi v krvi novorozence a poSkozuje jeho
nezraly mozek

dusledkem je zavazné postizeni duSevniho vyvoje
ditét ve smyslu tézkeé oligofrenie

podle typu poruchy rozeznavame nékolik typu
HPA

Y WV v/

(PKU)



déti s PKU se pi1 narozeni jevi jako zdrave

brzka dg zavisi na stanoveni hladiny FA v suché
kapce krve brzo po narozeni

N 60 — 120 umol/l

FA > 150 umol/l - opakovan¢ vySetieni ve
skriningovem centru

FA 120 - 500 umol/l - avizo diagnostickym a
léCebnym centrum - vySetieni ze séra (recall
0,2%)

FA > 500 umol/l = horky recall

okamzita hospitalizace: vysadit pfirozenou stravu,
nastavit na specialni mléko (XP ANALOG LCP)
pokud neklesne hladina Phe v krvi pod 500 umol/l
(4. - 5. dni)

piidat pfirozenou stravu v takovém mnozstvi, aby
FA v krvi nedosahoval kritické hodnoty



Lécba — celozivotni, nizkobilkovinova dieta

potiebu bilkovin dopliujeme specialnimi dietnimi
pripravky — smési AMK bez FA
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