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pacientov boli zaznamenane z lekarskej
dokumentacie (anamnestické tidaje, ul-
trasonografia obliciek a pecene, funkcia
obli¢iek a pecene, krvny tlak).

Vysledky: Spolu bolo do stadie za-
radenych 72 pacientov (44 z CR a 28 zo
SR, 40 chlapcov a 32 dievéat). Diagndza
ARPKD bola stanovena pre- a perinatalne
u 40 deti (55 %), v dojéenskom veku u 15
deti (219) a vo veku > 1 rok u 17 deti (24 %).
U 16 deti (22 %) bol prenatilne zisteny
oligo-anhydramnion, 9 deti (12,5 %) vy-
Zadovalo v perinatalnom obdobi umela
plicnu ventiiaciu, 93 % deti malo zvic-
gené obli¢ky. Jednostranna nefrektomia
{z dovodu priestorovej a respiracnej in-
suficiencie} bola uskuto¢nena u 4 deti.
Artériova hypertenzia a pozitivna liekova
anamnéza uzivania antihypertenziv bola
pritomna u 48 deti (67 %). Ezofagoveé varixy
boli zistené u 22 deti (31 %), s ezofagovym
krvacanim u 8 z nich (11 %). Transplantaciu
pecene nevyzadovalo Ziadne dieta.

Priemerny vek deti pri poslednom
vysetreni bol 9,2 rokov (0,1 - 18,6 rokov).
38 deti (53 %) malo normalnu funkciu obli-
¢iek, 22 deti (3196} malo chronicki chorobu
oblic¢iek (CKD) 2. - 4. Stadia a 12 deti (17 %)
bolo v 5. §tadiu CKD, z ktorych 4 boli po
transplantacii obli¢ky a 6 boli dialyzovani.
Priemerny vek pri za¢iatku chronického
zlyhania oblidiek (5. $tadium CKD) bol 8,3
rokov (0,7 - 17,7). 13 deti {18 %) zomrelo vo
veku 0 - 4,8 rokov.

Zaver: Prvé vysledky spoloénej
cesko-slovenskej stadie potvrdzuji, Ze
ARPKD je ochorenim s velmi zavaznym
postihnutim obli¢iek a pedene, s vysokou
kardiovaskularnou morbiditou a tieZ vyso-
kou mortalitou uz v detskom veku.

Gregor Mendel slavi 200 let: ze zahrad
augustinianskeho klastera v Brné
aZ k diagnostice a léche geneticky
podminénych chorob
Slaby O.
Biologicky ustav, Lékarska fakulta,
Masarykova univerzita Brno

Letos slavime 200. vyroci od na-
rozeni Gregora Mendela. Za svoji védec-
kou praci nebyl Mendel za svého Zivota
ocenén. Jeho dilo bylo znovuobjeveno az
16 let po jeho smrti, aby poloZilo zaklady
nového oberu - genetiky. Zajimavé je, Ze
Mendelovou motivaci nebyla snaha o roz-
sifeni lidského poznani. Mendela zajima-

Odborné podujatia

ly principy dédi¢nosti, aby mohl Slechtit
lep&i a kvalitnéjsi okrasné rostliny. Pokud
je Gregor Mendel otcem genetiky, za
jednoho z otcli oboru lékarska genetika
je pravem povaZovan Victor McKusick.
Nejvyznamnéjiim dilem McKusicka je
encyklopedie Mendelian Inheritance in
Man (MIM}), coZ je katalog lidskych gent,
nemoci a znakua. Dnes je dostupna on-line
verze tohoto katalogu, ktera obsahuje té-
méf 9000 riznych fenotypl a 16 000 genil.
Kdysi se mozna McKusickova myslenka,
Ze k vétsine dédi¢nych chorob najdeme
kauzalni gen, jevila jako utopicka. Dnes
je to jiz viceméné realita, samozfejme ne
pro véechny choroby, nova vzacna dédi¢na
onemocnéni jsou stale objevovana a in-
formace o nich ukladana do McKusickova
katalogu. Dostupnost téchto informaci
umoziiuje lekarim po celém svété stano-
veni diagnozy a pacientim se vzacnymi
chorobami nasledné lepéi kvalitu Zivota.
Diagnézou dnes oviem piibéh pacient
s vzacnymi chorobami nekonéi. Probihaji
stovky klinickych hodnoceni s lé€ivymi
pripravky pro genovou terapii a kazdo-
rocn¢ pribyvaji také jejich nové registra-
ce. Postupné se tak kauzalni lé¢ba chorob
s mendelistickou dédi¢nosti stava pro pa-
cienty s témito chorobami vice dostupnou,
a to je jisté nejkrasnéj§i darek, jaky mohl
Mendel ke svému 200letému vyrodi dostat.

MUSKULOSKELETALNE
OCHORENIA

Vyvoj naSich poznatki o vitaminu D
Kutilek S.
Détské oddéleni Klatovské nemocnice
a. s., Ceska republika

Vitamin D ma nezastupitelnou
Glohu v Zivych organismech. Presentace
s tyka vyvoje naSich poznatki o vitaminu
D a jeho fyziologickych funkeich od v pod-
staté nahodnych pozorovani aZ po medi-
cinu zaloZenou na dikazech. Prvni ¢ast je
vénovina pfinosu vyznamnych védci a lé-
kar(i na tomto poli (D. Whistler, F. Glisson,
J. Sniadecki, A. Trousseau, E. Mellanby, E.
McCollum, K. Huldschinsky, H. Steenbock,
E. Albright, A. Norman, H. deLuca, M.
Holick) a nenahraditelné tloze vitaminu
D v oblasti kostniho a minerélniho me-
tabolismu. Druha &ast je vénovana vlivu
vitaminu D na mnohe dal$ich biochemic-
kych a fysiologickych pochodi v lidském
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organismu. V soucasné dobé se hovofi
0 epidemii aZ pandemii deficitu vitaminu
D, ktera byva spojovana s fadou chorob-
nych stavl (diabetes mellitus, hypertense,
srdeéni selhani, nadorova onemocnéni,
imunodeficience, neuropsychiatricka
onemocnéni). Avak pouze u onemocné-
ni skeletu a poruch Ca/P metabolismu
existuje jasna korelace s hladinou vita-
minu D. S vyjimkou onemocnéni skeletu
a poruch Ca/P metabolismu neexistuje
chorobny stav, u kterého bychom mohli
jasné definovat zavislost mezi hladinou
D-vitaminu a klinickou zivaZznosti a z toho
vyplyvajici konkrétni terapeutickou dav-
kou D-vit aminu vedouci ke zlep3eni stavu.
Vitamin D nejspide ovliviiuje fadu systémi
a fysiologickych pochodil, ale ne viechny
chorcbné stavy v mediciné jsou vyvolany
deficitem vitaminu D.

Rachitis dneSnima oc¢ima
Bayer M.
Klinika déti a dorostu, 3. LFUK a FN
Krélovské Vinchrady, Praha, Ceska
republika

Kfivice jsou generalizovana one-
mocnéni skeletu, pro néZ je typicka ne-
dostateéna mineralizace kostni tkané,
vedouci k nahromadéni osteoidu u rosto-
uciho organismu. Mineralizace osteoidu je
porusena jak v oblasti riistové ploténky, tak
v nové vytvarené trabekularnii kortikalni
kosti. Daisledkem jsou deformace metafyz
a postupné patologické zakiiveni zejména
dlouhych kosti. Kfivice mohou byt ziskané
nebo vrozené, na genetickém podkladé.
Podle dysbalance minerald je lze rozliit
na hypokalcemické a hypofosfatemicke.
Nejcastéjsi je klasicka ziskana deficitni kfi-
vice pfi nedostatku vitaminu D a/nebo
vapniku. Je nepochybné stara jako lidstvo
samo. Zminky o ni mame jiZ ze za¢atku
letopoctu. Vice se o takovou chorobu za-
jimal koncem $estnactého stoleti némecky
1ékaf Reusner a v roce 1645 o rachitide vy-
dal svoji diserta¢ni praci Daniel Whistler
studujici na univerzité v Leydenu. Detailni
a presnéjsi popis posléze vysel az z pe-
ra Francise Glissona v roce 1650. Rozvoj
pramyslové revoluce, nardst méstskych
aglomeraci, podvyziva a détska prace zpii-
sobily, Ze na konci 19.stoleti byla deficitni
ktivice v détské populaci zcela béznym
nalezem. Objev vitaminu D a studium jeho
metabolismu v prvé poloviné 20, stoleti



