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VYSETRENi PORUCH
ENDIOKRINNIHO SYSTEMU

Dr. Pavel Maruna




Zakladni pojmy

Endokrinni systém

Jeden z hlavnich systémui mezibunécné
komunikace, kontroly a koordinace.
Pusobi v koordinaci s nervovym
systémem

Pomaha v udrzovani homeostazy na
urovni:

energetické rovnovahy

vodni, mineralové a pH bilance
reprodukce

ristu a vyvoje bunék a tkani
stresové odpovédi na
nociceptivni podnét (poranéni,
infekce apod.)




Chemicka latka, ktera je

 uvolnéna do cirkulace,

* pusobi na vzdalené bunky,

« vaze se na specifické receptory
cilovych bunék,

* po této vazbé navozuje zmény
fyziologického stavu bunky.




Hormony podle chemickeé struktury

1. Polypeptidy / proteiny
(Adenohypofyza, hypotalamus, PTH, inzulin, glukagon ...)
2. Steroidy

(Kdra nadledvin, gonady, placenta)
3. Derivaty aminokyselin

(Dren nadledvin, stitna zlaza, epifyza ...)

Poznamka: Pouze steroidni hormony a derivaty
aminokyselin (to jest nizko-molekularni latky) jsou
pouzitelné pro peroralni lécbu.




Zakladni gpojmy

Receptor

Bunécny protein vazajici hormon (nebo jiny mediator)
s vysokou afinitou a aktivujici fyziologickou odpovéd.
Receptory peptidovych hormont se nachazi v bunécné
membrané, receptory steroidnich hormonu a nékterych
derivatii aminokyselin jsou v cytoplasmé nebo jadre.




Zakladni pojmy

Druhy posel

Mala molekula tvorena uvnitr bunky v reakci na vazbu
mediatoru na membranovy receptor a zprostredkovavajici jeho
efekty.

Priklad: cyklicky AMP, kalcium.




Mezibunécna signalizace

(@) Endokrinni = Aktivita hormonu (nebo cytokinu, ristového
faktoru) uvolinovaného do cirkulace a vaziciho se na
vzdalené bunky.

(b) Parakrinni = Aktivita hormonu ... ktery se vaze a ovlivnuje
sousedni burniky odliSného typu.

(c) Autokrinni = Aktivita hormonu ... ktery se vaze a ovliviiuje
vychozi bunku (nebo sousedni bunky stejného typu).



Zakladni pojmy

Mezibunécna signalizace

(a) Endocrine signaling
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Zakladni pojmy

Mezibunécna signalizace

(b) Paracrine signaling
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Zakladni pojmy

Mezibunécna signalizace

(c) Autocrine signaling
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Zakladni pojmy

Hierarchie endokrinniho systému |3 urovné signalizace

Hypotalamus

............ Liberiny / statiny

Hypofyza

Periferni zlaza

------------ Hormony adenohypofyzy

............ Periferni hormony

Cilové bunky
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Zakladni pojmy  reusessie

Negativni zpétna vazba
 kratka / dlouha zpétna vazba
» udrzeni stability systému

Hypotalamus

Hypofyza

Periferni zlaza

Cilové bunky

+

%( hypathalamus H




Endokrinni porucha
(@) Centralni uroven (hypotalamicka / hypofyzarni)
(b) Periferni uroven (dysfunkce periferni zlazy)

(c) Receptorova/ postreceptorova uroven (necitlivost cilové
tkané na pusobeni hormonu)



Centralni (hypofyzarni, hypotalamicka) porucha se promita do
symptomatologie periferni zlazy

Znamena to, ze endokrinni projevy
centralni / periferni hypotyreozy
centr. / periferniho Cushingova sy
centr. / periferniho hypogonadismu
apod.

se mezi sebou nelisi.

Odliseni centr. /periferni poruchy
se opirao

- laboratorni testy

- pripadné lokalni projevy nadoru
(poruchy zraku, bolest hlavy ...).




Endokrinni porucha

(1) Primarni ... porucha periferni zlazy
(2) Sekundarni ... obvykle onemocnéni hypofyzy promitajici se

do dysfunkce periferni zlazy
(3) Tercialni ... zfidka pouzivany nazev pro hypotalamickou

hormonalni poruchu

Pozn.: Ne vSechny periferni zlazy jsou fizeny z hypofyzy:
- Sekundarni hyperaldosteronismus ... = odpovéd’ kiry nadledvin

na hyperaktivitu reninu.
- Sekundarni hyperparatyreéza ... = odpovéd PTH na hypokalcémii.
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3 urovné endokrinni poruchy
- pfiklad ruznych typu hypotyreézy a odpovidajicich
plazmatickych hladin hormonu.

Hypotyreé6za

Centralni
(hypofyzarni)

Periferni

(§titna zlaza)

Periferni rezistence
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Priklad: Hormonalni odchylky u centralniho a
periferniho Cushingova syndromu

Cushinguv sy

P-kortisol ACTH

Centralni
(adenom hypofyzy)

T T

Periferni

(tumor / hyperplazie
kiry nadledviny)
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‘ Lokalni I ‘ Systéemoveé I

Vysledkem lokalniho Vysledkem hormonalni tvorby
poskozeni nebo expanze Specifické pro danou
(nador, zanét ...) endokrinopatii - hyper /
Nespecifické projevy hypofunkci
Pr.: struma; znamky Pr.: hypertense, obesita,
expanze hypofyzy - bolest polyurie, z€ervenani,

hlavy, poruchy vizu ... hyperglykémie, ...
18



Paraneoplastické syndromy

Systémové projevy maligniho onemocnéni, které nejsou
zpusobeny vzdalenymi metastazami.

V Sirokém pojeti: symptomy, které jsou vysledkem plsobeni
mediatoru (hormony, cytokiny, rustové faktory) tvorenymi
nadorovymi bunkami.

Zahrnuje symptomy endokrinologické, neuromuskularni,
kardiovaskularni (hypertense), kozni (flash), hematologické
(anémie), gastrointestinalni (prijem), renalni nebo smisené

povahy.

19




Paraneoplastické syndromy

Syndrom

Cushinguv syndrom
Hyponatrémie
Hyperkalcémie
Hypoglykémie
Neuropatie
Osteoporéza

Mediator

ACTH, ACTH-like molekuly

ADH

PTHrP (PTH related peptide)
IGF-1 (insulin-like growth factor)
rada pusobku

IL-6, TNF (napr. u myelomu)

20




Paraneoplastické syndromy

Paraneoplasticky Cushingiv syndrom

- Casty typ paraneoplastického syndromu

» Ektopicka tvorba ACTH nebo ACTH-like molekul v riznych
nadorech (pomeérné ¢asto malobunécny tumor plic)

* Rychly rozvoj symptomatologie (obvykle bez typické facies
zahrnujicich obezitu a moon face)

 Dominuji metabolické zmény - hypokalémie - a hypertense

« OdliSeni hypofyzarniho a paraneoplastického Cushingova
syndromu muze byt obtiznym diagnostickym problémem
(nadory mohou byt velmi malé, nezobrazujici se na MRI)
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Laboratorni testy
Hormony - plasmatické hladiny
Hormony - diurnalni rytmus
Hormonalini metabollty_ I

Dynamické testy" "“"‘*n Sy
Zakladni biochemie (N_a . T w\;{ optic chiasm
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Charakteristické syndromy

Cushingllv syndrom

CUSHING'S
DISEASE

Moon face

Facio-trunkalni obezita
23



Charakteristické syndromy

Akromegalie

24



Charakteristické syndromy

Hypotyreoza




Charakteristické syndromy
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Charakteristické syndromy

Flush syndrom (soucast syndromu karcinoidu)




Zakladni biochemie
(ve vztahu k endokrinopatiim)

Na*, Kt ... aldosteron, kortizol, ADH
Ca?t ... PTH, vitamin D, (kalcitonin)
Glykémie ... inzulin, glukagon, kortikoidy, STH,

katecholaminy ...
Cholesterol ... hypotyreéza, Cushinguv sy

Osmolarita / diuréza
... vodni / osmoticka polyurie (diabetes
insipidus, diabetes mellitus...)

28



Zakladni biochemie

Vodni a Na*/K* bilance

« Aldosteron

* Kortizol

« Vasopressin (ADH)

* Natriuretické peptidy (ANP, BNP, CNP)
* Inzulin

29



Zakladni biochemie

Diferencialni diagnoéza polyurie

Vodni diuréza

- diabetes insipidus centralis
- diabetes insipidus renalis

- psychogenni polydipsie

Osmoticka diuréza

- glykosurie (dekompenzovany DM)

- kalciurie (hyper-PTH, kostni metastazy, sarkoidéza...)
- natriurie (osmoticka diuretika, addisonsky syndrom)

30



Ca?*

Regulace:

- PTH

« Vitamin D,
- Kalcitonin

Parathyroids

LI
R/

4 PTH

¥
Kidney
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Zakladni biochemie

lCa2+

Etiologie:

- Hypoparatyreéza (|PTH, |Ca?*, tHPO,?)
 Vitamin D, deficience ({PTH, |Ca?*, |HPO,?%)
 Pankreatitida

» Chronické selhani ledvin (1PTH, |Ca?*, tHPO,%)
* Malnutrice (1PTH, |Ca?*, |[Mg**)

32



Zakladni biochemie

TCa2+

Etiologie:

« Primarni hyperparatyreéza (1 PTH, 1Ca?%*, |HPO,?)

- Vit. D; intoxikace (|PTH, 1Ca?*, THPO,?)

» Insuficience kury nadledvin
(kortizol inhibuje resorpci Ca?* ve stievé)

« Malignity (ca prsu, bronchogenni ca, myelom)
(PTHrP, IL-6 nebo jiny cytokin)

* Imobilizace

- Sarkoidoéza (tvorba 1,25-OH-D, vit. v makrofazich)
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Sekundarni hypertense

Endokrinni hypertense je nejcastéejSim
typem sekundarni hypertense.

1. Primarni hyper-aldosteronismus (4 % hypertoniku !)

2. Cushingtliv syndrom
3. Feo-chromo-cytom ... Casto paroxysmalni charakter

Nékteré dalSi endokrinopatie maji vztah k primarni hypertensi
(akro-megalie, primarni hyper-para-tyreéza ...)

Rozdily proti primarni hypertensi:

1. manifestace u mladsich pacientl (ne vzdy)

2. rychly rozvoj tezké hypertense

3. omezena odpovéd’ na lé€bu

4. Casny rozvoj komplikaci (retino-patie, nefro-patie, hypertrofie
srdeé&ni) >



Sekundarni hypertense

Paroxysmalni hypertense
- nachazena u 60 % pacientt s feochromocytomem

Iy

24 h monitorovani krevniho tlaku (pristroj Tonoport) ukazuje
Spicky TK vazané na pulzni sekreci katecholaminu.
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Vzdalenost mezi hypofyzou
a chiasma nervi optici je u
zdravého clovéka asi 5 mm.

Poruchy zraku u tumorti
hypofyzy:

* rozostrené vidéeni
 bitemporalni hemianopsie ‘
e amauroza




Hormony

Diagnostickeé pristupy

1. Bazalni plazmatické hladiny (jednorazové vysetreni)

2. Diurnalni dynamika hormonu (nap¥. kortizol, STH)

3. Dalsi hormonalni cykly (napf. menstrua€ni cyklus)

4. MoCové koncentrace

5. Hormonalni metabolity - mo€ové, plazmatické (C-peptid)
6. Neprfimé hodnoceni - méreni metabolické odpovedi (ADH ...
diuréza, insulin ... glykémie apod.)

1. Inhibi€ni testy

2. Stimulacéni testy
37



Hormony
Plazmatické hladiny a diurnalni variabilita

Jednorazovy (bazalni) odbér je u vétsSiny hormonu
dostatecné validni.

Hormony s diurnalni variabilitou - napr. kortizol, STH -
vyzaduji opakované méreni v pribéhu 24 h obdobi
(obvykle v intervalech 4 - 6 h)

12 1

2 P-kortisol: Fyziologicky denni rytmus a
] typickym no¢nim poklesem o vice nez 50 %
2 maximalnich hodnot.

I 1 1 I 1
u] ] 10 145 20 3 8
Time during day, hours



Hormony

Dalsi hormonalni cykly

Menstruacni cyklus se
odrazi v cyklickych
zménach LH, FSH,
estrogenu a progesteronu.

Odbéry na stanoveni techto
hormont musi byt
nacasovany podle fazi
cyklu.

E=tradiol [pg/ml)

and LH {ng/ml}
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Hormony
Koncentrace v mogi

24-h sbér mogéi

Alternativni metoda stanoveni hormont s vyraznou
cirkadialni dynamikou (kortisol, aldosteron) nebo pulsni
sekreci (katecholaminy).

Urine
sample
collected

40



Hormony
Plazmatické a moCove metabolity

C peptid

Vedlejsi produkt pri syntéze inzulinu -u+.
Diky dlouhému polocasu ma radove
vyssi plazmatické koncentrace

a stanoveni je technicky snadnéjsi
nez u inzulinu

= -G han

Koncentrace C peptidu odrazi tvorbu inzulinu.
Vyuziti: Odliseni DM L. a ll. typu.

41



Hormony
Plazmatické a mocové metabolity

5-HIAA (hydroxyindoloctova kyselina)
Metabolit serotoninu

Méreni odpadu do moci u pacientu pri
podezreni na karcinoid.

N o




Funkcni testy

Bazalni koncentrace hormonti jsou ¢asto nedostacujici pro
diagnézu hypo- nebo hyperfunkce.

Suspektni hypofunkce —» Stimulacni testy
= posouzeni “funkcéni rezervy” endokrinni zlazy

Suspektni hyperfunkce — Inhibicni testy
= posouzeni citlivosti zlazy k fyziologickym inhibi¢nim
podnétiim

Principy
* negativni zpétna vazba - vyuzivajici inhibici / stimulaci
« prima stimulace / inhibice

43



Stimulacni testy hypofyzy

Inzulinovy hypoglykemicky test

Princip: inzulinem navozena hypoglykémie stimuluje
kontraregulacni hormony (STH, ACTH - kortizol)

(glykémie ma klesnout pod 2,2 mmol/l, jinak test neni
signifikantni)

Postup:

i.v. aplikace inzulinu (0,1 IU/kg) — hypoglykémie (< 2,2
mmol/l)

hypoglykémie stimuluje sekreci ACTH a GH

normalni vysledky: STH > 10 ng/ml (> 400 pmol/l), P-kortizol
>18 ug / dl

Kontraindikace: Diabetes mellitus
Pozor: 10 % zdravych osob ma test falesné patologicky !

44



Stimulacni testy hypofyzy

Metyraponovy (Metopyronovy) test

Blokada syntézy kortizolu metyraponem

Negativni zpétnou vazbou navozen vzestup sekrece ACTH

Sekundarni elevace adrenalnich kortikosteroidu (11-
deoxycortisol) v plazmeé

Normalni hodnoty: 11-deoxykortikosteroidy > 7 ug/dl

Test s levodopou

Fyziologicky navozena elevace sekrece STH v hypofyze
Normaini hodnoty: STH > 6 ng/ml

L8 a4

45



Stimulacni testy hypofyzy

Clonidinovy test (modifikovany)
Princip: clonidin (a,-agonista) stimuluje produkci STH

Postup:

Clonidin 100 ng/m? (tj. obvykle Catapressan depot 0,25 mg)
meéreni STH v ¢ase 0, + 60 a + 90 min.

fyziologicky STH > 10 ugl/l

Pozn.:

U hypopituitarismu je vzestup méneé vyrazny
U Laronova typu je hyperstimulace (vzestup o vice nez 10 ug/l)

46



Stimulacni testy hypofyzy

Argininovy infuzni test
fyziologicky navozena elevace sekrece STH v hypofyze
normalni hodnoty: STH > 6 ng/ml

TRH test
i.v. aplikace TRH evokuje odpoved TSH a PRL

GnRH test

i.v. aplikace GnRH (LHRH) stimuluje elevaci LH (+ mirny
vzestup FSH)

CRH test
i.v. aplikace kortikoliberinu stimuluje odpoved’ POMC
+ mozno kombinovat s katetrizaci S.P.l. a odbérem zilni krve

47



Inhibicni testy hypofyzy

Glukozovy test

Princip:
Hyperglykémie suprimuje sekreci STH a ACTH

Postup:

Na lacno per os 100 g glukozy

Méreni STH v ¢ase 0, + 30, +60, +90 min.
fyziologicky STH klesa pod 1 umol/l

48



Inhibicni testy hypofyzy

Test s dopaminergnimi latkami
Tergurid (Mysalfon)

Dopamin = prolaktin inhibujici faktor
fyziol. dopamin inhibuje sekreci PRL ( + STH)

Dopaminergni inhibice (po predchozi stimulaci inzulinem, t;j.
kombinuje se s inzulinovym testem), tj. pokles STH o
vice nez 50 %, ukazuje na moznost medikamentozni
léCby akromegalie

49



Inhibi&ni testy hypofyzy

Dexametazonovy test
Zakladni test pri podezieni na Cushinguiv sy

Princip:
Synteticky kortikoid zpétnovazebné inhibuje produkci ACTH
a nasledné produkci glukokortikoidu

Provedeni:

test trva 6 dnl, béhem kterych se sbira mo¢ a stanovuje se
U-kortisol / 24 hod., U-kreatinin, event. i 17-OHCS a 17-KS

1.-2. den bazalni hodnoty

3.-4. den podava se dexametazon 2 mg (4x1 tbl. po 0,5 mg)
5.-6. den podava se dexametazon 8 mg (4x4 tbl. po 0,5 mg)
(Alternativne overnight test s 1x podanim 1 nebo 2 mg DEX)



Lokalni hormonalni koncentrace

Zilni katetrizace spojena se selektivnimi krevnimi odbéry pro
hormonalni stanoveni

1. Katetrizace sinus petrosus inferior
Sinus p.i. = zilni splav drénujici adenohypofyzu
Vyznam vysSetreni: Lokalni koncentrace ACTH (pred a po
stimulaci CRH) muze odliSit hypofyzarni a
paraneoplasticky Cushinglv syndrom

2. Katetrizace vena cava inferior s etazovymi odbéry
Etazové odbéry vzorku krve z pritoku v. cava inferior
Vyznam vysSetieni: Lokalizace malych nadort (CT/MRI
nezjistitelnych, napr. karcinoidu, inzulinomu aj.) na

zaklade vysokych lokalnich hormonalnich koncentraci.
51



Nadorové markery v endokrinologii

Thyroglobulin (Tg), anti-Tg autoprotilatky

Markery non-medularniho karcinomu stitné zlazy.

Nevhodné pro screening (jedina predoperacni indikace - nalez
vzdalenych metastaz z neznamého zdroje)

Specificita se zvysuje az po totalni tyreoidektomii pro karcinom -
diagnoéza zbytku stitnice nebo nadorového relapsu

CEA (karcinoembryonalni antigen)

Marker non-medularniho karcinomu stitné zlazy (a jinych malignit, napr.
kolorektalniho karcinomu)

Diagnostické vyuziti v kombinaci s Tg a anti-Tg protilatkami.

Kalcitonin, prokalcitonin
Hormonalni produkt a diagnosticky marker medularniho karcinomu

stitneé zlazy (nizsi senzitivita)

52



Autoprotilatky

Endokrinni systém se (spolu s pojivem) vyznacuje nejvyssi
frekvenci autoimunitnich onemocneni.

Na rozdil od chorob pojiva se v endokrinologii jedna o protilatky
organove specificke.

Obé nejcastejsi endokrinopatie (chronicka lymfocytarni
tyreoiditida a GB choroba) maji autoimunitni podklad.

Autoimunitni tyreopatie jsou 4-8 x castéjsi u zen, u ostatnich
autoimunitnich endokrinopatii tato disproporce neni tak
vyrazna.

Bunécna autoimunita je v patogenezi téechto onemocneéni
rozhodujici, nicméné diagnostika se opira o markery
humoralni imunity (autoprotilatky) - Jejich patogeneticka
uloha je pritom minimalni (uvazuje se dokonce o jejich
ochranném efektu pred pusobenim cytotoxickych lymfocytu
obsazenim cilovych antigenu) 53



Autoprotilatky

Autoprotilatky v tyreoidoogii

auto-Ab proti TSH-R vazi se na riizné epitopy, podle toho:

— rast strumy
— stimulace ... Graves-Basedowova n.
— inhibice ...hypotyreozni idiopat. myxedém
auto-Ab antimikrosomalni = proti TPO (tyreoid. peroxidaze)
... chronicka lymfocytarni tyreoiditis
auto-Ab proti Tg (tyreoglobulinu) ... nejsou patogenetické
auto-Ab proti T; ... nachazeny u 40% autoimunnich
thyreoiditid

54



Zobrazovaci metody

Indikace:

1. Lokalizace nadoru, hyperplazie, ektopické hormonalni
produkce

2. Posouzeni systémovych komplikaci endokrinopatii
(metastazy, osteoporoza ...)

Nativni RTG vysetreni
Ultrasonografie
CT/MRI
Scintigrafie
Angiografie

55



Osteolyza tureckého sedla IELC)
pozdni projev velkéeho tumoru
hypofyzy.

(Casnou diagnézu hypofyzarnich
zmén umoznuje MRI vysetreni !)




RTG vysetreni

Akromegalie




RTG vysetreni

\

Akromegalie




RTG vysetreni

Hyper-PTH

Zvysena PTH aktivita
vedouci k typické
subperiostalni resorpci

»Sul a pepr*




RTG vysetreni

)
Hyper-PTH #
s

Kostni zmény téhoz prstu
pred a po 6 mésicich lecby
primarni hyperparatyreézy




Ultrasonografie

Indikace:
1. Stitna zlaza, pristitna téliska
- zakladni zobrazovaci vysetreni
2. Brisni endokrinopatie (nadledviny, endokrinni pankreas)
- orientacni vysetreni, zakladni metodou je CT / MRI

Moznosti:
2D USG: Plosné zobrazeni, odhaleni lokalnich zmén 3-5 mm
Dopplerovska USG: Barevné zobrazeni krevni perfuze.
USG + biopsie: USG vedena perkutanni biopsie
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Stitna zlaza. Barevny Doppler znazoriujici perfuzi ve stitnici
(vyssi rychlosti jsou typické pro Grawesovu nemoc)
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PocitaCova tomografie (CT)
Magneticka rezonance (Magnetic Resonance Imaging, MRI)

Vyrazneé lepsi rozliSovaci schopnost ve srovnani s USG (az 3 mm
utvary).

Srovnani prinosu CT a MRI

— T

CT vyhody MRI vyhody
Nizsi naklady na vysSetreni Lepsi rozliSeni cévnich abnormit
Lepsi dostupnost (okresni nemocnice)| (napf. odliSeni mikroadenomu hypo-
Lepsi rozliseni kostnich struktur fyzy od hemangiomu)
(napr. osteolyza) Pacient neni zatézovan radiaci
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MRI

Prolactinoma

B E s a2 7Y

Before Treatment 1 Year After Treatment










Scintigrafie
Podany izotop se vychytava ve funkénim parenchymu

endokrinni zlazy. Lokalizace mista akumulace extrakorporalné
gama kamerou.

m B+y zaFié
m Y- zaric
V- Zafic

Pozn.: Navzdory nékterym u€ebnicim se jiné izotopy v
soucasné dobé v endokrinologii nepouzivaiji.
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Scintigrafie

125] je smiseny B + y zafic€ - vyuzivany souc¢asné pro
diagnostiku (y zareni) a lokalni ozareni (B zareni) tumoru a
objemnych strum.

129] je Gisty y zafi€ - vyuzivany pro diagnostiku.

Podany jod se vychytava pouze ve stitné zlaze, slinnych
zlazach a v laktujici mlécné zlaze (cave: kojeni !)
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Scintigrafie
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NPT = methoxy isobuthyl isonitril L ¢ R _
|

. v .y v w OCH: — C — OCH:
Molekula pasivné pronika bunécnou |

membranou, intracelularné se o CHe
akumuluje v mitochondriich.
Detekce °"Tc¢ zareni gama kamerou
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Atypicky retrosternalné
ulozeny PTH produkuijici
adenom




Scintigrafie

131]-MIBEG = metaiodobenzyl-guanidin

Vychytavani izotopu v burnikach APUD nadoru (napr.
inzulinom, gastrinom), feochromocytomu (viz obr.) a
nékterych dalSich nadort
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Scintigrafie

P¥mTc-octreotid

Octreotid = synteticky analog somatostatinu
“Octreoscan”: Molekula se vaze na somatostatinoveé
receptory na bunikach riznych endokrinné aktivnich

nadoru (STH produkujici adenom hypofyzy, APUD nadory,
feochromocytom ...)
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Biopsie

1. Stitna zlaza - nejasné uzly, zejména solitarni, nadory
2. Nadledviny - zridka

Stitna zlaza - biopsie tenkou
jehlou (FNAB, Fine needle
aspiration biopsy)

Fine needle
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Novorozenecky screening

TFi ploSné novorozenecké screeningové metody v CR:

1. Kongenitalni hypotyreosa - incidence 1 : 5000
detekce na zakladeé elevace TSH

2. Kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH) - incidence 1 : 10-14000
detekce na zaklade elevace 17-OH-progesteronu

3. Fenylketonurie
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Geneticke vysetreni

MEN 1 ... gen MEN1, 11q chrom.
tumor supresorovy gen
PPP syndrom (PTH adenom + pituitary + endokrinnni
pankreas)

MEN 2 ...RET protoonkogen, 10. chrom.
receptor of neurotrofnich riastovych faktoru
medularni ca stitnice + PTH adenom + feochromocytom

von Hippel-Lindauuv syndrom ... VHL gen, 3p chrom.
tumor suppresorovy gen (kontrolujici hypoxia-inducibilni
faktor)
feochromocytom + retinalni hemangioblastomy +
Grawitzav tumor atd.

76



