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PRIVITANIE

Vazené kolegyne/ kolegovia, mili priatelia,

dovolte mi, aby som Vas srdecne pozvala na 28. celoslovensku pediatrickt konferenciu do
Kosic! Uz roky je dobre zauzZivanou tradiciou, Ze vychodoslovenski pediatri slavia symbolicky
Deri deti svojou odbornou konferenciou. Méze byt empatickejSia symbolika medzi lekarom
a jeho malym pacientom? Ved’ naroénému Studiu detskych choréb sme zasviitili cely nas pro-
fesionalny Zivot...

Za hlavné odborné témy tohtoro¢nej konferencie sme po dlhsej diskusii zvolili genetiku,
vyZivu, pneumolégiu a prevenciu. A pre¢o padla prave tato volba?

Snad’ niet vedného odboru, ktory viac zmenil modernu medicinu, ako genetika. Zijeme
v storoci ,,biologie” a genetické dekodovanie sa okrem nesporného vedeckého prinosu stava
aj miliardovym ,biznisom*. Vdaka rozlisteniu velkych ¢asti genémov sa podari zistit’ priciny
choréb ¢i dokonca predpisovat’ lieky na mieru. Prognostici uz dnes optimististicky hlasaju, ze
v blizkej buddcnosti bude mat osobny gendmovy stroj - sekvenator DNA takmer kazda
nemocnica. Ale predtym, nezZ vnikneme do zlozZitého sveta vel'kej genetiky, objasnime Vam jej
zakladné principy, uvedieme aktualne moznosti prenatalnej diagnostiky na Slovensku
a nacrieme aj do tajov raritnej syndromoldgie.

VyzZiva a pneumoldégia su kazdodennym chlebikom ambulantného i nemocnié¢ného
pediatra. Dozviete sa, ako vniest do zauZivanej klinickej rutiny novsie diagnostické a liecebné
postupy, a tieZ otvorime ,,0Zehavu“ otazku prevencie. St obavy zo zruSenia BCG vakcinacie
opodstatnené?

V interaktivnom workshope si aj tentoraz mézete otestovat' vedomosti pri rieSeni zlozitych
diagnostickych orieSkov. Rozhodujete sa spravne? Alebo by ste volili odlisny klinicky postup?
Verim, Ze sa vam vol'ba odbornych tém bude pacit a z bohatej ponuky prednasok nacerpate
uzito¢né informacie, ktoré zurodcite v klinickej praxi.

Ale odborné podujatia su tiez vhodnou prilezZitostou pre priatelské stretnutia s kolegami.
Junové KoSice lakaju preddovolenkovou atmosférou, a hoci ruch po hokejovom Sampionate
eSte len nedavno ustal, KoSice sa uz pripravuju na dalSiu historicktu udalost. Ved' estny titul
Europske mesto kultury si chceme zasluzit!

Pridte a uvidite!

Za organizacny vybor sa na stretnutie s Vami teSi

Prof. MUDr. Ludmila Podracka, CSc.
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DEMANTOVA MEMORIALNA PREDNASKA

MIKRODELECNE SYNDROMY AKO PRICINA MENTALNEJ RETARDACIE
DETI
Baxova, A., Zeman, J., Hirschfedova, K., Trkova, M.

Ustav biologie a lékafské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha
Klinika détského a dorostového lékarstvi 1.LF UK a VFN, Praha Gennet, s.r.o.
Praha

Priciny mentdlnej retardadcie (MR) suU ro6zne a zahffiaju genetické aj exogénne
faktory. Asi u polovice deti s MR pri¢ina ostdva nezndma napriek kompletnému
vysetreniu (klinické vySetrenie, podrobnd anamnéza, genealdgia, laboratérne
vysetrenia). Ukazuje sa, zZe genetické pri¢iny nachadzame castejSie v skupine
deti so zdvaznou mentalnou retardaciou. K najcastejSim pri¢cindm MR patria
chromozémové aberacie.  Cytogenetické vySetrenie patri k najcastejsim
vySetrovacim metddam. StruktUrové aberacie chromozémov boli uz davno
rozpoznané ako pri¢ina zavaznych a klinicky drobre definovanych syndrémov
(Cri du Chat syndrém, Wolf-Hirschhornov syndrom). Submikroskopické delécie
chromozémov boli pozorované u deti s dysmorfickymi syndromami, etioldgia
ktorych ostavala dlho nezndma. S vyznamnym pokrokom metdéd molekularno-
cytogenetickych vysetreni boli identifikované submikroskopické chromozdémové
aberacie ako pri¢ina mnohych syndrémov asociovanych s MR (napr. Williamsov
syndrom, Angelmanov syndrém, Praderov-Williho syndrém Smithov-Magenisov
syndrom). Postupne pribldaju nové mikrodele¢né syndrémy s variabilnym
fenotypom. U va&csiny z nich delécia chromozomalneho segmentu nie je viditelna
rutinnym cytogenetickym vySetrenim. RozliSovacia schopnost klasického
cytogenetického vySetrenia (G-pruhovanie) je na hranici 3-4Mb. Vyvoj novych
diagnostickych metdéd (FISH, MLPA, SNP array) umozfiuje rozpoznavat klasické
mikrodele¢né/mikroduplikacné syndromy. Ukazalo sa, Z7e molekularno-
cytogenetické vysSetrenia maju nezastupitelné miesto pri hladani priciny tzv.
idiopatickej MR. Uvadzam nasu skusenost s diagnostikou deti
s psychomotorickou retardaciou. Diagnéza submikroskopickej chromozdémovej
aberdcie u dietata znamend zistenie pri¢éiny MR, spresnenie individualnej
progndzy, a moznost stanovenia genetickej progndzy v rodine. V neposlednom
rade v pripade zvy$eného rizika mozno navrhndt cielend prenatdinu
(preimplantacnt) diagnostiku.



GENETIKA A VRODENE VYVOJOVE CHYBY 1

@ENOMIKA A KLINICKA PRAX
Salagovic, J.

Ustav lekarskej bioldgie, Lekarska fakulta UPJS, Tr. SNP1, 040 11 Kosice

Aj napriek tomu, Ze genomika predstavuje jedno z najmladSich odvetvi
biolégie, v pomerne kratkom case bol v tomto odbore dosiahnuty cely rad
mimoriadnych Uspechov. Samotné odhalenie kompletnej sekvencie ludského
gendému sa svojim vyznamom porovnava s uUspeSnym pristatim cloveka na
Mesiaci a v sUcasnosti uz obsahuju databazy sekvencnych dat niekolko stoviek
kompletnych genémov.

Vysledky dosiahnuté v rdmci genomického vyskumu ovplyvnili uz mnohé
oblasti mediciny a v najblizéej budicnosti mézme olakavat ich zdsadny dopad na
klinickli prax. Genomika napomaha k odhaleniu pri¢in mnohych ochoreni a je
schopnd identifikovat jednotlivca, ktory mé predispoziciu k danym ochoreniam
eSte predtym ako sa tieto ochorenia prejavia. Pochopenie interakcii génov a lieciv
na zaklade genomického vyskumu vedie k "personalizovanej" medicine, kde lieky
alebo ich kombinacia s pripravované a aplikované presne podla individualneho
genetického profilu pacienta. Lekari tak uz v blizkej buddcnosti budd schopni
vypracovat geneticky profil svojich pacientov, z ktorého bud( schopni uréit
nachylnost k réznym ochoreniam a navrhn(t pripadna prevenciu, & zvolit vhodnu
stratégiu lie¢by. Zdravotna starostlivost se tak posunie z finanéne narocnej lie¢by
pokrocilych Stadii ochorenia smerom k diagndéze a prevencii, ktoré su ovela
lacnejsie a ucinnejsie. Genomika tak zasadnym sp6sobom ovplyvni medicinu a
spOsobi, ze bude osobnejsia, Uc¢innejsia, celistvejSia a v koneCnom dosledku aj
lacnejsia.
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MOZNOSTI SKVALITNENIA PRENATALNEHO SKRININGU A VYSLEDKY
PRENATALNEJ GENETICKEJ DIAGNOSTIKY V SR ZA ROK 2010
Cisarik, F.

Oddelenie lekarskej genetiky FNsP Zilina

Na Slovensku sa pouZiva niekolko vyznamne rozdielnych stratégii

prenatalneho skriningu vyvojovych chyb. Podla veku plodu v ¢ase skriningu je to
skrining v IL.trimestri (10+0 -13+6 tt), v IL.trimestri (14+0 - 20+0 tt.)
a integrovany skrining (pouziva parametre I. a Il.trimestra spolu). Skrining
v L.trimestri je cenny pre jeho dostupnost vo velmi véasnej gravidite, vysoku
efektivitu a mozZnost laboratérneho genetického testovania plodu uZz v 1.
trimestri. Integrovany skrining je vyhodnocovany ako najbezpecnejsi , pretoze
umoziuje znizit pocet invazivnych odberov atym eSte viac znizit riziko pre
zdravé plody. Prenatdlny skrining v stcasnosti uz nie je orientovany len na
vypocet rizika pre Downov syndrém a razstepy nervovej trubice, ale umoznuje aj
SirSie vyuZitie pre progndzovanie priebehu gravidity uz od 12.tyzdna gravidity.
Vyuzivanie ultrasonografickych markerov v 1. a II.trimestri podstatne prispelo ku
presnej diagnostike mnohych vyvojovych chyb. Ku doteraz beZne pouzivanym
biochemickym markerom v II.trimestri (alfa-1-fetoprotein, choriongonadotropin
a estriol) sa pridalo vyuZivanie markerov v I. trimestri (PAPP-A a volny beta
hCG). Rozhodujlcu ulohu nadobudli ultrasonografické markery v I. trimestri,
najma meranie NT (nuchal translucency).
V rokoch 2010-2011 sme mali moznost zabezpelit pre vsetky tehotné Zeny
v regidéne Ziliny vyuZivanie stratégie integrovaného prenatalneho skriningu.
Porovnali sme dve 16 mesacné obdobia, pred zavedenim a pocas prevadzky
integrovaného skriningu. Zaujem tehotnych o vysSetrenie chromozdémov plodu
z dbévodu len samotného veku nad 35 rokov klesol o 50%. Pocet amniocentéz
z dovodu pozitivneho skriningu pre Downov sy. klesol o 52,8%. Celkovy pokles
invazivnych vykonov zo vsSetkych indikacii bol o 42%. Aj tato nasa prakticka
skusenost poukazuje na redlnu moznost podstatného skvalitnenia prenatalneho
skriningu v SR.

O rozsahu a Urovni prenatalneho skriningu vyvojovych chyb svedcia Udaje
zo Statistiky o prenatdlnej genetickej diagnostike na Slovensku. V roku 2010 sme
vykonali 3707 chromozémovych analyz uplodov azistili sme 121
chromozdmovych anomalii (3,26%). Z toho jednoznacne zavaznych dopadov na
fenotyp bolo 96 (2,54%). Podla zdkladnych typov indikacii na prenatainu
genetickll analyzu chromozdémov je zachytnost chromozémovych chyb
nasledovna: pri len samotnom veku matky nad 35 rokov 1,64%, pri veku matky
nad 35 rokov a zdroven pozitivnom prenatdlnom skriningu 3,97%, pri veku
matky do 35 rokov a pozitivnom prenatalnom skriningu 2,42%, pri pozitivite UZV
minormarkerov 10,93%, pri naleze vyvojovej chyby plodu 15,47%.



SYNDROMY PERIODICKYCH HORUCOK - SYNDROM HYPERIGD A PFAPA
SYNDROM

Kovacs, L., Hlavatd, A., Baldovi¢, M., Dallos, T., Paulovicova, E., Fehérvizyova,
Z., Kadasi, L.

2. detska klinika Lekarskej fakulty Univerzity Komenského a Detskej fakultnej
nemocnice v Bratislave

Uvod: Syndrémy periodickych hortcok tvoria diagnostick( vyzvu pre pediatra.
Syndrém periodickych horucok spojenych s aftéznou stomatitidou, faryngitidou
a krénou lymfadenitidou (PFAPA syndrom) sa vyskytuje Castejsie, nez sa to
predpoklada a ma byt diferencovany od hereditdrnych foriem periodickych
horacok, Specifickych od deficitu mevalonat kindzy (MKD), vSeobecne znameho
aj ako hyper-IgD syndrém (HIDS).

Pacienti a metody: 14 nepribuznych deti (7 chlapcov, 7 dievcat) pozorovanych
pocas aspon Siestich periodicky sa opakujucich febrilnych epizdd splnilo klinické
kritérid PFAPA syndromu a tiez MKD. Pocas epizdd sa hodnotili klinické Gdaje

a laboratérne vysledky vratane sérovej koncentracie imunoglobulinu D (IgD)

a pritomnosti mevaldnovej acidurie. U kaZzdého jednotlivca sa pristupilo

k sekvenovaniu génu mevalonat kinazy pre urcenie jeho genotypu.

Vysledky: Prva febrilnd epizéda sa zjavila vo veku 24.5+5,9 mesiacov (priemer
+ SD), diagndza PFAPA syndrému sa urcila so skoro dvojroénym oneskorenim vo
veku 42,7+11,7 mesiacov. Epizddy trvali v priemere 3,4+0,2 dni a okrem teploty
boli spojené s faryngitidou (92,8%), krénou lymfadenitidou (85,7%), aftéznou
stomatitidou (21,4%), artralgiou (14,3%) a koznym erytémom (35,7%). Po
spontannom odzneni jednotlivych epizdd nasledovali 5,4+0,9 tyzdnové
medziintervaly, pocas ktorych deti neudavali ziadne relevantné obtiaze. Vysledky
laboratérnych testov boli nespecifické. Pocas febrilnych epizdéd sa u kazdého
pacienta opakovane zistili zvySené hodnoty IgD v sére (322,2+29,2 U/I), a to
napriek nepritomnosti mevalénovej acidirie a chybaniu mutacie génu MVK.

Zaver: Zvysené sérové koncentracie IgD sprevadzaju epizéody PFAPA syndrému
a mozu byt nedpecifickym epifenoménom aktivacie zdpalového procesu. Zaroven
sa ukazuje, ze zvySena tvorba IgD je sice typickym avsak nie vyluénym
prejavom deficitu mevalonat kinazy a preto bezny nazov pre oznacenie tohto
stavu (“hyperIgD syndrém”) by sa v budicnosti uz nemal pouzivat. Vzhladom na
prekryvajluce sa klinické a laboratérne prejavy PFAPA syndromu a MKD, pre
spravne diferencovanie tychto dvoch stavov je potrebna genetickd analyza génu
MVK.

| 11
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KRYOPYRINOPATIE - KLINICKY OBRAZ A MOZNOSTI LIECBY
Vargova, V.

I. KDD LF-UPJS a DFN v Kogiciach

Kryopyrinopatie (Cryopyrin Associated Periodic Syndrome -  CAPS)
predstavuju skupinu zriedkavych dedi¢nych autoinflamatérnych syndromov
z nadprodukcie prozapalového cytokinu interleukinu -1B. Ku kryopyrinopatiam
radime tri syndromy: 1)Familidrny chladovy autoinflamatérny syndrém (FCAS),
2)Muckle - Wellsov syndrém (MWS) a 3)Multisystémové zapalové ochorenia so
zaCiatkom v novorodeneckom veku/chronicky infantilny neurologicky, kozny
a klbovy syndrom (NOMID/CINCA syndrom). Spolo¢nou genetickou podstatou
opisanych syndromov je mutacia génu NLRP3 pre kryopyrin (NLRP3 protein)
- ktory je sudastou multiproteinového komplexu (inlffamazému), délezitého pre
intraceluldarne obranné mechanizmy. Gén pre kryopyrin je lokalizovany na
chromozdéme 1qg44, doteraz bolo opisanych viac ako 70 jeho mutdcii. Mutacia
NLRP3 proteinu vedie k nadprodukcii IL-1B so zdanlivo nevyprovokovanou
zapalovou (autoinflamatérna) odpovedou organizmu. IL-1B - kltucovy cytokin
v patogenéze kryopyrinopatii zvySuje tvorbu cyklooxygenazy 2 a prostaglandinu
E2, Co aktivuje termoregulacné centrum v hypotalame. V kostiach podporuje
rozpad chrupavky a rezorpciu kosti v klbe. V kostnej dreni zvysuje mobilizaciu
progenitorov granulocytov a zrelych neutrofilov. Aktivaciou endotelovych buniek
cez zvysenu tvorbu IL-6 stimuluje v hepatocytoch syntézu proteinov akutnej
fazy, vratane C- reaktivneho proteinu a sérového amyloidu. Klinicky obraz je
pestry a prejavuje sa teplotou, Unavou, urtikaridlnym exantémom, zapalom
spojiviek, bolestami klbov & bolestami hlavy. Prvé priznaky sa zvycajne zjavujl
uz v novorodeneckom alebo dojéeneckom obdobi. Chronicky charakter taZkosti
a pretrvavanie zapalu postupne vedie k poSkodeniu CNS, strate zrakovej ostrosti,
progredujucej percepcnej poruche sluchu a v extrémnych pripadoch az mentalnej
retardacii. Deformujlca artropatia obmedzi funkciu postihnutych kibov. Progndzu
pacienta vSak najzadvaznejsie ovplyvni vyvoj amyloidézy, ktord je pricinou
zlyhania obli¢iek a predcasnej smrti asi u 25 % chorych. Poznanie genetickej
podstaty a objasnenie ulohy IL-1 B v patogenéze kryopyrinopatii prinieslo
v ostatnych rokoch nové moZnosti terapie, ktord dokaze cielene neutralizovat
prozapalovy cytokin IL-1(.

Autori v prednaske prezentuju dlhorocné skusenosti s lieCbou anakinrou
-antagonistom receptora pre IL-1 u pacientky s CINCA/NOMID syndrémom. Po
5 rokoch kontinualnej lieCby sa vyrazne zlepsila kvalita Zivota pacientky, doSlo
k dramatickému az trvalému UGstupu vadéSiny jej kazdodennych taZkosti
a k poklesu laboratérnych ukazovatelov zapalu (s vynimkou pretrvavajlcej
stredne zrychlenej sedimentacie erytrocytov). LieCba sa aplikuje denne
subkutanne, je dobre tolerovana a bezpecna.

Antagonista receptora pre IL-1 mbze priniest zdsadny obrat v osude chorych
s kryopyrinopatiami.



GENETIKA KONGENITALNEJ ADRENALNEJ HYPERPLAZIE
Petrovic, R., Pastordkova, A., Bohmer, D., Chandoga, J.

Ustav lekarskej bioldgie, genetiky a klinickej genetiky LF UK a UNB

Kongenitalna adrenalna hyperplazia, skratene CAH (z angl. Congenital
Adrenal Hyperplasia) je skupina autozoémovo-recesivnych dedi¢nych ochoreni,
spOsobenych enzymovymi defektmi biosyntézy steroidnych hormoénov, ktoré
zapri¢inuju nadprodukciu pohlavnych hormoénov, znizenu tvorbu kortizolu
a v najtazsich pripadoch aj aldosterénu. Znizenie produkcie kortizolu spdsobi
narast sekrécie adrenokortikotropného hormdnu spatno-véazbovym
mechanizmom, ¢o vedie v konecnej miere k hyperplazii kory nadobliiek.

Mutacia v jednom zo Siestich génov je asociovana s roznymi formami CAH.

Najfrekventovanejsia deficiencia 21-hydroxyldzy (mutacia CYP21A2, 90%
ochoreni) sa prejavuje zvysenou hladinou 17-hydroxyprogesterénu, ktoru je
mozné detegovat pocas novorodeneckého skriningu. Mutdciami mézu byt
zasiahnuté aj gény pre 11B-hydroxyldzu - CYP11B1 (5-8% ochoreni), 17pB-
hydroxyldzu - CYP17A1 (1% ochoreni), 3B-hydroxysteroiddehydrogendzu -
HSD3B2, gén akutneho steroidogénneho regulacného proteinu - STAR
a najnovsie popisany gén pre cytochrom P450 oxidoreduktdzu - POR.
CAH s deficienciou 21-hydroxyldzy je monogénové, autozémovo recesivne
ochorenie s incidenciou 1:5 000 az 18 000 (v SR klasickd forma CAH 1:7 052 -
Udaje so Skriningového centra novorodencov SR za roky 2003-2008).
Najcastejsie (95% pripadov) vznikaju mutacie v aktivnom géne CYP21A2
prenosom z nefunkéného pseudogénu CYP21A, pocas mitdzy alebo meidzy, a to
bud” génovou konverziou alebo nehomologickym ,crossing-overom™. Mutacie
CYP21A2 mbdzeme rozdelit na delécie (najéastejsia s dlzkou 30kb zahriiujuca
3’ Usek pseudogénu a5’ Usek génu - vznika fuzny gén), velké génové
konverzie a bodové mutacie.

Pomerne rozsiahle mutacné spektrum CYP21A2 vyznamne koreluje aj
s roznym stupniom klinickej zavaznosti ochorenia. Mutacie v CYP21A2 sa daju
rozdelit podla rezidudlnej 21-hydroxylazovej aktivity na zaklade in vitro pokusov
do Styroch skupin: Null (0% aktivity - velkd génova delécia a konverzia;
G110A8nt; klaster mutacii 1236N, V237E, M239K; F306+1nt; Q318X a R356W),
A (1% aktivity - IVS2-13A/C>G), B (1-5% aktivit — 1172N), C (20-30%-aktivity
P30L; 30-50% aktivity - V281L a P453S). Skupina null a A sa prevazne
manifestuje ako najtazsia forma - klasickd CAH so solnou poruchou, skupina B
ako klasickd jednoduchd virilizujica forma a skupina C ma miernejsi klinicky
obraz - neklasickd neskoro manifestujica sa forma CAH. Poruchy sexualnej
diferenciacie u zien, prenatalna maskulinizacia zien, postnatalna virilizacia oboch
pohlavi si znakom klasickej formy CAH. Jej najtazsim typom je klasickd forma
so solnou poruchou sprevadzana aldosteréonovou deficienciou a dalsimi klinickymi
prejavmi ako su hyponatremia, hyperkalémia u oboch pohlavi. Neklasicka forma
CAH - nesk6r-manifestujlca sa je menej zavazna, prejavi sa pocas puberty
virilizdciou, hirzutizmom, nepravidelnou menstrudciou, neplodnostou u oboch
pohlavi.

Genotyp pacienta s deficienciou 21-hydroxylazy mdze tvorit ktordkolvek
kombinacia bodovych mutacii, delécie a konverzie; preto je komplikovana,
zaroven stazend dastym vyskytom duplikécii génu CYP21A2. Pri molekuldrno-
genetickom vySetreni pacienta je nevyhnutné urcenie segregacie mutovanych
aliel génu CYP21A2 analyzou rodicov.
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Typickymi klinickymi priznakmi 11B-hydroxyladzovej deficiencie je virilizacia
a hypertenzia. Virilizdcia je podobnd ako pri klasickej forme CAH s 21-
hydroxylazovym defektom.

Analyzou pacientov s CAH prostrednictvom PCR, RFLP, qPCR, MLPA,
SNaPshot a sekvenovanim sa ndm podarilo identifikovat viaceré zaujimavé
genotypy s frekventovanymi, ale aj zriedkavymi mutaciami ako napr. P453S
a R356Q.



ROZNE TVARE NEUROKUTANNYCH SYNDROMOV
Behunova, J., Zavadilikova, E., Podracka, L.

I. Klinika deti a dorastu LF UPJS a DFN Kogice, Genetickd ambulancia DFN

Neurokutdnne syndrémy (st. nazov fakomatdzy) predstavuju skupinu
geneticky podmienenych, dedi¢nych, zriedkavejsie sporadickych choréb, ktoré
postihuju predovsetkym nervovy systém a koZu, ale mdzu zasiahnut aj iné
organové systémy. NajcastejSie sa dedia autozOmovo dominantne, a mutované
gény vacsinou kdéduju proteiny s funkciou tumor-supresorov (neurofibromatéza
typ 1, tuberdzna skleréza, von Hippel Lindau sy...). V niektorych pripadoch je
vyskyt sporadicky a gén neznamy (sy. Sturge-Weber, nevus sebaceous
Jadassohn facomatosis). Ich vyskyt je rozny - najCastejSou fakomatdzou je
jednoznacne neurofibromatéza 1 (cca 1:3 000), s ktorou sa moézu relativne
beZne stretndt aj rajonni pediatri. Za flou nasleduje tuberdézna skleréza (cca
1: 10 000), ostatné syndréomy su omnoho zriedkavejsie (1:50 000-100 000,
i menej). Z celkového hladiska diagnostiky, managementu a progndzy je dblezité
si uvedomit, Ze neurokutdnne syndrémy majld velmi variabilnl expresivitu, a to
niekedy aj v ramci jednej rodiny (t.j. rovnakej mutécie). MdZu teda byt pre
niektorych pacientov iba Gplne ,nevinnou® kozmetickou zaleZitostou, inym vsak
moézu spdsobit tazké zdravotné problémy veduce k trvalym nasledkom aZ smrti.
Preto je utejto skupiny chordb obzvldst dbélezitd ich véasnd diagnostika
a predvidanie moznych komplikacii s pravidelnymi prehliadkami konkrétnych
rizikovych organovych systémov.
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GENETIKA A VRODENE VYVOJOVE CHYBY II

ETIOLOGIA VRODENYCH PORUCH SLUCHU U DETI
Jakubikova, J.

Detska Otorinolaryngologicka klinika LFUK a DFNsP, Bratislava

Uvod: A7 80% porich sluchu udeti je vrodenych. Etioldgia vrodenych
percepcnych porlch sluchu je rézna, priblizne v 50% je dedi¢nych a v 25% -
30% je etioldgia nezndma. NajcastejsSia z dedi¢nych nesyndrémovych pordch
sluchu sa vyskytuje autozomdlne recesivna dedi¢nost (asi 80%), autozomalne
dominantné su menej ako 20%, na X chromozém viazané len v 1%
a mitochondridlne su velmi zriedkavé. Je znamych viac ako 400 syndrémov, pri
ktorych je porucha sluchu alebo hluchota.

V praci sa uvadza diagnosticky postup v odhalovani etiolégie vrodenych porich
sluchu a etiolégia suboru 55 deti s diagnostikovanou obojstrannou poruchou
sluchu.

Material a metodika: U 76 dojciat, ktoré po skriningu sluchu TEOAE mali susp.
poruchu sluchu, a objektivhym vySetrenim sluchu evokovanymi potencidlmi
z mozgu (ASSR) sa potvrdila diagnéza obojstrannej percepénej poruchy sluchu
(55 dojc¢iat) sme komplexnym vySetrenim zistovali etioldgiu poruchy sluchu.
Postup pre odhalenie etioldgie spocival v objektivnom vys$etreni dietata (iné
anomalie - syndrémy), genetické vysSetrenie (Connexin 26), USG obliciek,
ortopedické, ocné, kardiologické, endokrinologické vysSetrenia a CT/MRI
spankovej kosti.

Vysledky: Zo 76 dojciat sa potvrdila u 12 jednostranna porucha sluchu, a u 55
obojstranna percepcna porucha sluchu. U 14 deti (25,5%) sa dokazala geneticka
nesyndrémova porucha sluchu, u 5 (9%) genetickd syndrémova, 4 (7,2%) malo
pri¢inu poruchy sluchu pre prenatdlnu CMV infekciu, jedno dieta (1,5%)
anatomickd anomaliu kochley a u 17 (31%) islo o prematuritu, pérodnd vahu
pod 1500g, neonatalnu meningitidu alebo perinatalnu pric¢inu. U 14 deti (25,5%)
nasho suboru sa etioldgia poruchy sluchu nezistila.

Zavery: Urcenie etioldgie poruchy sluchu u dojéiat dava $ancu zistit nielen
pri¢inu a vyskyt percepénej poruchy sluchu v rodine, ale umozZfiuje aj odhalit
iné zdravotné problémy dietata, ktoré sa tym daju vdas odhalit a lie¢ebne
ovplyvnit (o¢i, obli¢ky, srdce).
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GENODERMATOZY A VRODENE PORUCHY KOZE - VYBRANE KAZUISTIKY
Baloghova J., Behunova J.

Klinika dermatoveneroldgie, LF UPJS a UNLP Kosice y
I. Klinika deti a dorastu a genetickda ambulancia, LF UPJS a DFN KoSice

Genodermatézy  tvoria  skupinu  koznych  ochoreni, ktoré su
determinovanégeneticky,s mendelskym typom dedicnosti, teda ich podstata je
monogénova. Vrodené ochorenia koZe v$ak nemusia byt nutne monogénovo
podmienené, cCasto ide o multifaktoridlne vrodené chyby so sporadickym
vyskytom, a dost ¢asto i mozaikovy vyskyt mutéacii v ohrani¢enom Useku koZe.
Naopak, genodermatdzy sa niekedy mézu manifestovat aj neskdr - v neskorom
detstve, a zriedkavejSie az v dospelosti. Diagnostika vsetkych tychto ochoreni je
zalozena na klinickom vysetreni koznych prejavov, a v pripade nejasného nalezu
aj na histologickej verifikacii. Ak sa predpokladd geneticky pdvod ochorenia,
$tandardne by malo nasledovat kompletné genetické vySetrenie, pricom
diagnostika by mala byt vidy zaloZend na interdisciplindrnej spolupraci.
Prednasku tvori komplex vybranych kazuistik s fotodokumentaciou.
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VRODENE VYVOJOVE CHYBY CNS - PREHI'AD A NASE SKUSENOSTI
Andras, T., Zavadilikova, E., Bodnarova, O.

Neurochirurgicka klinika UN LP KosSice, Klinika deti a dorastu DFN Kosice

Vrodené vyvojové chyby CNS predstavuju zloZitd a mnohokrat
nenapravitelnld poruchu vyvoja mozgu, jeho obalov a neurokrania, ako aj miechy
a jej obalov. Ich prvé priznaky casto spadaju uz do 20 tyzdna prenatalneho
vyvoja asu doménou gynekolégov aich prenatdlnej ultrasonografickej
diagnostiky.  Definitivne  posudenie rozsahu a funkéného dopadu na
psychomotoricky vyvoj a neurologicky stav prichddza vo véasnom postnatalnom
obdobi, ¢asto uz v prvych hodinach po pérode, kedy je rozhodujlce diferencidlne
diagnosticky posudit rozsah chyby, jej zluditefnost s vitdlnymi funkciami
a moznosti neurochirurgickej intervencie.

Diagnostika a lieCba vrodenych vyvojovych chyb CNS je vysoko Specifickou
a multidisciplindrnou problematikou. Autori sa v kratkej prednaske pokusaju dat
struény prehlad najéastejdich vyvojovych chyb a ukazat vlastné sklsenost s ich
rieSenim.



KOMPRESIVNA MYELOPATIA - KAZUISTIKA
Bodnarova, O., Andras, T.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN

Kompresivna myelopatia vznikd v dosledku dynamickych a mechanickych
faktorov veducich ku kompresii ako i progresivnym ischemickym zmenam
v tkanive miechy. Predispoziciou ku jej vzniku su kongenitdlne zuzZenia
spindlneho kanala. Suverénnou diagnostickou metédou je magneticka
rezonancia, ktora posudi pomery v spindlnom kanali. Cielom liecby je
dekompresia miechy ako i stabilizacia spinalneho kanala. Progndza ochorenia je
variabilna. Zavisi od trvania a zadvaznosti symptdmov, ako i véasnosti chirurgickej
liecby. V prehladnej prednaske autori poukazuju na pri¢iny, mechanizmus vzniku
kompresie miechy ako i na diagnostické, diferencidlne diagnostické a liecebné
postupy. Priebeh a zavaZnost ochorenia bol spracovany v kazuistike 14-roénej
pacientky. Autori touto prednaskou poukazuji na potrebu stanovenia vcasnej
a spravnej diagnozy.
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VYZIVA

FAKULTATIVNI PRIDAVKY DO KOJENECKYCH FORMULT PODLE
SOUCASNE PLATNE LEGISLATIVY - INSPIRACE MATERSKYM MLEKEM
Sykora, J.

Détska klinika, Univerzita Karlova v Praze, Lékarska fakulta v Plzni, Fakultni
nemocnice Plzen

Kojeni predstavuje optimalni zplsob vyZivy novorozencl a kojencl z hlediska
psychologického, zdravotniho stavu matky i ditéte, nutricniho a imunologického.
Casna bakteridlni kolonizace v novorozeneckém véku zdravi prospésnymi
mikroby (_bifidobakterie, laktobacily_) zajisStuje optimalni vyvoj stfeva a imunni
odpovéd na vlivy zevniho prostfedi (toxiny, bakterie, viry, pararziti).
Predominance zdravi prosp&$nych mikrobl v trdvicim traktu u kojenych déti je
zaji$téna sloZzitym metabolizmem komplexni smési oligosacharidd (prebiotika)
v materském mléce.

Prebiotika tvofi inulin, frukto-oligosacharidy (FOS), galakto-oligosacharidy (GOS)
a laktuléza. Neadekvatni kolonizace stfeva je spojena s rizikem vzniku infekci,
alergii a autoimunitnich chorob. Doplnéni vybranych prebiotik do kojeneckych
formuli vede k zvy$enému rist bifidobakteriii a laktobacill ve stfevé (prospé&sny
efekt) (inulin: GOS; 9:1; 8g/l). SloZeni intestinalni flory je pak obdobné jako pfi
kojeni, prebiotika ovlivnuji frekvenci a charakter stolice a zvysSuji obsah
bifidobakterii a laktobacild ve stfevé. Prebiotika maji prospésné efekty na zdravi
(napiiklad primarni prevence infekci a atopické dermatitidy u kojencd).
Dalsi studie jsou vSak nezbytné k rozsifeni znalosti o vlivu prebiotik na vyvijejici
se détsky organizmus a rozvoj rlznych patologickych stavii v détstvi a/nebo
dospélosti. Souhrnna doporuceni a legislativni opatieni jsou obsahem Smérnice
komise 2006/141/ES ze dne 22. 12. 2006 o pocatecnich a pokracovacich
kojenecké vyzivé, Smérnice platnd v plném rozsahu od 1.1. 2010 a dale
Vyhlasky 157/2008 Sb, kterou se meéni vyhlaska 54/2004 o potravinach pro
zvlastni vyzivu a o zplsobu jejich pouZiti ve zné&ni pozd&jich predpist; Sbirka
zékond CR &. 49/2008: 2018-2045.

V ptipad&, Zze v prvnim roce nemize byt dit& kojeno, mame k dispozici Sirokou
$kalu pripravkl nahradni umé&lé vyzivy zajistujici normalni rlst, vyvoj a prevenci
deficientnich stavll u déti kojeneckého v&ku. Suplementace pFipravkd nahradni
umélé vyZivy (formule) prebiotiky zajiStuje podobny prospéch a efekt pro
kojence jako pfi kojeni.

Klicova slova: novorozenci, kojenci, materské mléko, prebiotika



EORUCHY KRMENIA V DETSKOM VEKU
SvekusSova, M.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN Kogice

Poruchy kfmenia definujeme ako neschopnost prijat ordlnou cestou
potrebné mnozstvo Zivin v takej kvalite a takym sp6sobom, ktoré zodpovedaju
stupfiu vyvoja dietata. Klinicky sa poruchy kfmenia prejavuji odmietanim stravy
(orélna averzia, selektivita), zavislostou na kfmeni z flase, poruchami satia,
Zuvania a prehltania ako aj poruchami spravania pocas jedla. Aspiracia potravy
mbéze byt Zivot ohrozujlicou komplikaciou. Poruchy kfmenia mdZeme klasifikovat
ako senzorické, oradlne motorické, behaviordlne a kombinované. Najviac su
ohrozené deti chronicky choré, prematlurne a deti s neurologickym postihnutim.
Odhaduje sa, Zze 85 - 90% deti s detskou mozgovou obrnou trpi v urcitom obdobi
Zivota poruchami kfmenia, ktoré su castou pri¢inou chronickej dehydratéacie,
malnutricie a poruchy rastu. Odborné vysSetrenie vyzaduju deti s nasledujucimi
rizikovymi faktormi: chorobné stavy s vysokym rizikom poruchy kfmenia,
poruchy koordinacie satia a prehltania, podozrenie na aspiraciu, nasofaryngealny
reflux, nadmerné slinenie (hlavne po 5. roku Zivota), novo vzniknutd porucha
kfmenia, oralna averzia, kfmenie trvajuce viac ako 30 - 40 minut (spolu viac ako
4 hodiny/deri). Ulohou pediatrov je vdas identifikovat deti ohrozené vznikom
porich kfmenia a aktivne pristupovat k ich diagnostike a lie¢be. Cielom je
zabezpedit kfmenie, ktoré je bezpeéné (s minimalnym rizikom aspiracie),
efektivne (s dostatoénym prijmom zivin v normalnom c¢asovom intervale) a pre
dieta prijemné. V prispevku uvaddzame praktické odporucania pre diagnostiku
a lieCbu poruch kfmenia.

| 21



22|

ODPORUCANIA PRE KLINICKU PRAX

VITAMIN D AKO HO NEPOZNAME
Furkova, K., Sasinka, M.

Katedra pediatrie LF SZU Bratislava a Klinika pre deti a dorast A. Getlika SzZU
Bratislava

Antirachitické Gcinky vitaminu D si zndme od roku 1922, kedy ho objavil
Elmer Mc Collum. Jeho metabolickd cesta je znama: v peceni vplyvom 25-
hydroxylazy premena na 25-hydroxycholekalciferol (25(0OH)D3) - Kkalcidiol.
Potom pokracuje metabolickad cesta dvomi smermi:

prva cesta vedie do obliCiek, kde sa realizuje premena na 1,25
dihydroxycholekalciferol (1,25(0H)2D3) - Kkalcitriol - G¢innd forma, ktora
ovplyviiuje najma kostny metabolizmus.Pri dostatocnej koncentracii zasobnej
formy vitaminu D3 - kalcidiolu, funguje aj

druha metabolicka cesta, ktora vedie do tkaniv a na bunkovej Urovni
prebieha lokdlna tvorba aktivneho vitaminu D3. Prave tato cesta otvorila novy
pohlad na Gcinky Vitaminu D. Na bunkovej uUrovni ma antiproliferativne
a protinadorové UGcinky, vyznamnou mierou ovplyvnuje prirodzenu nespecifickd
imunitu, chrani pred vznikom aterosklerézy a vyvoju artériovej hypertenzie,
pozitivne pOsobi na spektrum tukov, znizuje rezistenciu na inzulin a brani vyvoju
metabolického syndromu. Nezanedbatelny je jeho vplyv na d&innost mozgu,
svalov i respirac¢ny trakt.

V ostatnych rokoch sa zistilo, ze mame svetovl pandémiu nedostatku
zasobnej formy vitaminu D, ¢o mdZe mat negativny vplyv na vznik civilizaénych
chor6éb (rakovina, kardiovaskularne ochorenia, metabolicky syndrém, diabetes
mellitus I. aII. typu atd). Dnes uz pozndme pojem ,syndrom deficiencie
vitaminu D", preto musime venovat tejto problematike svoju pozornost a pri
zisteni nedostatku vitaminu D zabezpedit jeho primeranu suplementaciu.



TRANSFUZIA KRVI U DETi: KEDY ANO A KEDY NIE?
Podracka, L.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN, Kogice

TransfGzia krvi je dbleZitou sucéastou komplexnej medicinskej lie¢by, najma
u kriticky chorych pacientov a v uréitych klinickych situdciach méze byt dokonca
Zivot zachranujucou terapiou. Hlavnym cielom transfundovania erytrocytov je
zlepsit celkovll oxygendaciu organizmu a dosiahnut adekvatnu doddvku kyslika do
jednotlivych tkaniv. Prevalencia a frekventnost podavania transfuzie krvi
v detskej populacii nie je presne znama. Epidemiologicky prieskum v terciarnych
pediatrickych centrach zahriiujuci viac ako 1 milién deti mladsich ako 18 rokov
preukazal, Ze az 5% zo vSetkych hospitalizovanych pacientov dostalo transflziu
krvi. Hemoterapia sa najcastejSie vyuZiva v neonatoldgii, intenzivnej medicine,
detskej onkolégii a chirurgickych odboroch. Striktna hranica
hemoglobinu/hematokritu a jednoznacné indikacné kritéria pre transflziu
erytrocytov u deti nie sU urcené. Praktické odporucania zohladnuju vekové
Specifikd a preto sa z Casti liSia pre novorodencov, dojcatd do 4 mesiacov Zivota
a pre kategoriu dojciat nad 4 mesiace, ktoré sa aplikuju uz na cely dalsi detsky
vek. Vo vSeobecnosti ale plati, Ze pre indikaciu sa treba rozhodovat uvazene
a prisne individualne so zreteflom na aktualny klinicky stav pacienta, najma na
pritomnost dyspnoe, stuperi hypoxie a tiez podla toho, ¢&i ide o ak(tne a/alebo
chronické krvné straty. V minulosti ¢asto pouZzivany ,liberalny" pristup k podaniu
krvnej transfluzie (Hb<9.5dag/l) sa ukazal neopodstatneny, ba Co viac, spaja sa
so signifikantne vysSSou morbiditou a mortalitou ako ,restrik¢nd" stratégia
(Hb<7dag/l). Vad&sina transflznych protokolov preto odporica substituovat
erytrocyty az pri poklese hemoglobinu pod 7dag/I.

Hoci riziko infekénych komplikacii sa uz znacne znizilo, obavy vyvolavaju najma
neinfekéné transflizne komplikacie ako sU vcasné resp. opozdené hemolytické
reakcie, metabolické dosledky (hyperkaliémia, hypokalciémia, hypotermia,
hypoglykémia), baktériovo-toxicka reakcia, akltne poskodenie pllUc, objemové
pretaZzenie, &i oneskorené imunologické nasledky ako aloimunizécia, reakcia
Stepu proti hostitelovi a dalSie. Pri rozhodnuti o transfuzii preto vzdy treba
dbsledne zvazit riziko a benefit a snahu zamerat na prevenciu najmé pri
chronickych anémiach a planovanej operacii. Na zniZenie potreby transflzii u deti
s detailne vypracované Uucinné stratégie (cielend predoperacna priprava,
autologne transflzne protokoly, anestetické a intraoperacné techniky, akutna
normovolemicka diltcia, nové farmaka atd.), ktoré vyzaduju angaZovany pristup
véetkych zainteresovanych odbornikov. Len tak mozno minimalizovat potrebu
transfuzii u deti.
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ANTIEMETIKUM - LIEK PRVEJ VOI'BY PRI VRACANI?
Koval, 1., Dzurillova, S., Matlakova, M.

Klinika pediatrie FNsP J. A. Reimana PreSov

V pediatrickej praxi sa pomerne Casto stretdvame s vyuzitim antiemetik
(latok blokujucich G¢inok medidtorov na Urovni ich receptorov) pri liecbe vracania
u deti. Hlavnym problémom vsSak je, Ze tieto lieky suU ordinované bez
jednoznacne uréenej priiny vracania aj lekdrmi prvého kontaktu . Nemali by byt
podavané pri gastroenteritide, Strukturdlnych anomalidach GIT-u, akutnych
stavoch. Svoje uplatnenie maju pri lieCbe pooperacnej nauzey a vracania, pri
poruchach motility GIT-u, pri lieCbe cytostatikami a kinetézach. K ich neziadldcim
ucinkom patri neurologickd symptomatoldgia v podobe extrapyramidového
syndromu, ¢&m moze dbdjst ku zmene celkového klinického obrazu, zastretiu
délezitych priznakov a pacient je preto v rdmci dif. dg. zbytoéne zataZovany
naro¢nymi a nakladnymi vysetreniami (CT, MRI, LP). Autori tejto prace chcl aj
prezentaciou kazuistik upozornit na ich neopodstatnené pouzivanie u deti, ktoré
boli pre ich neziaduce Ucinky zbytoc¢ne hospitalizované a podrobené narocnym
vysSetreniam.



PREVENCIA INFEKCNEJ ENDOKARDITIDY V DETSKOM VEKU
Hedvig J.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN Kogice

Infekénd endokarditida (IE) vzdy predstavuje vazny, Zivot ohrozujuci stav
s vysokou morbiditou a mortalitou. Hoci vyskyt IE v detskej populacii je
podstatne zriedkavejsi ako u dospelych, epidemiologické Udaje dokumentuju
narast pripadov IE na ,zdravom srdci” ako aj nozokomialnych IE. Najcastejsim
bakteridlnym agensom je stale Staphylococcus aureus a Streptococcus viridans,
obavy vSak vyvoldva narast mikrobidlnej rezistencie vyvolavajucich baktérii.
Na stupajlucej incidencii IE sa Cdiastocne podiela medicinsky pokrok a to
expanzivny rozvoj invazivnej diagnostiky a monitoringu v intenzivnej medicine,
dostupnost dialyzy aj v najnizdich vekovych skupindch, ale najma lepsie
prezivanie deti svrodenymi chybami srdca a Uspechy pediatrickej
kardiochirurgie. Najohrozenejsou skupinou pre vznik IE sU deti s cyanotickymi
chybami srdca a pacienti s centralnym vendéznym katétrom vratane kriticky
chorych prematurnych novorodencov, dojéiat ¢i  onkologickych pacientov.
V snahe predchadzat tejto potencidlne fatalnej komplikécii sa v rozvinutych
krajinach stala Standardom prevencia IE. Podla najnovSich odporucani
(Odporucania pre prevenciu, diagnostiku a lieCbu infekénej endokarditidy, 2009)
sa dnes antimikrobidlna profylaxia IE ,zuzuje" na skupiny deti s najvyssim
rizikom (chlopriova protéza a proteticky material pouzity pri chlopfiovej plastike,
predchadzajuce prekonanie IE, niektoré chyby srdca rieSené chirurgicky Ci
katetrizaCne). V profylaktickej stratégii sa doraz kladie aj na typ chirurgického
vykonu. Z tohto hladiska sa za potencidlnej najrizikovejSie povazuju intervencie
s moznou transientnou bakteriémiou ako su stomatologické vykony spojené
s krvacanim (plati to aj pre tonzilektomiu) a vykony, pri ktorych mozno
predpokladat mikrobidlny agens vyvolavajlci IE. Antibiotickd profylaxia spociva
v podani jednej davky amoxycilinu alebo ampicilinu - 50 mg/kg (pri alergii na
PNC indikujeme klindamycin - 20 mg/kg) p.o. alebo parenterdlne 30-60 min.
pred stomatologickou intervenciou.

Na druhej strane, existuje snaha ustlpit z antimikrobidlnej profylaxie IE u deti
so strednym rizikom a podanim ATB pred invazivnymi vykonmi v oblasti
gastrointestinalneho a urogenitalneho traktu ¢i drobnym chirurgickym vykonom
na kozi. Dévodov pre zrusenie ATB profylaxie je viacero: rizikd vedlajsich
ucinkov profylaxie (alergické reakcie), nedostatok presvedcivych vedeckych
dokazov o signifikantnom benefite ATB profylaxie a iné. Stale vSak plati, Ze
praktické odporucéania st ,len® ndvodmi a vzdy sa treba rozhodnut individudlne
pri 16zku pacienta.
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FEBRILNE KRCE- DIFERENCIALNA DIAGNOSTIKA A MANAZMENT LIECBY
Zavadilikova, E.

I. KDD DFN a LF UPJS Kosice

Febrilné krée (FK) patria medzi najCastejSie sa vyskytujuce kréové stavy u deti
vo veku od 3 mesiacov do 5 rokov Zivota. Kfée su provokované vzostupom
teploty (predpoklada sa Uloha endogénnych pyrogénov - IL 1 beta), najskor pri
prebiehajucej virusovej (Herpes virus simplex 6, virus chripky) infekcii.
Diferencidlne diagnosticky musime vylidit infekciu CNS (meningitidu,
encefalitidu), predchadzajlce neurologické ochorenie, zachvaty charakteristické
pre novorodenecky vek a iné symptomatické zachvaty (ILAE). Vyskyt detskych
febrilnych kf¢ov v Eurdpe a v USA sa udava 2 - 5 %, v azijskych krajinach je
priemerny vyskyt o nieCo vyssi a pohybuje sa od 5-14 %. RozliSujeme
simplexné a komplexné febrilné kirce. Simplexné febrilné kiée tvoria 70 — 75 %
vSetkych FK, kich zakladnym charakteristikam patri: trvanie < 15 minat, su
symetrické, generalizované tonické, tonicko-klonické alebo klonické, deti maju
normalny neurologicky nalez pred a po zachvate, EEG vySetrenie vykazuje
normalny nalez. Komplexné (komplikované) febrilné krée tvoria 20 - 25 %
vSetkych FK, trvaju dlhSie ako 15 minlt, sU asymetrické, neuroldg zisti
patologicky neurologicky nalez pred alebo po zachvate a patologicky EEG nalez.
V pribehe jedného febrilného ochorenia sa febrilné ki¢e mézu aj opakovat.

Podla sucasnych odporucani pediatrickej a neurologickej americkej asociacie
sa profylaktické podavanie benzodiazepinov neodporuca, lebo benefit ich lieCby
je nizsi ako samotné rizika vyplyvajuce zo sprievodnej terapie (deti su ospalé,
letargické, ataktické). Navy$e, podanie benzodiazepinov mdZe zamaskovat vyvoj
neuroinfekcie.



KORTIKOIDY V PEDIATRII

MAJU LOKALNE APLIKOVANE KORTIKOIDY SYSTEMOVE UCINKY?
Ferenczova, J.

I. Klinika deti a dorastu LF UPJS a DFN Kosgice

Glukokortikoidy (GK) patria k najpouzivanejSim a najefektivnejSim liekom
v sUcasnej klinickej praxi. K hlavnym indikaciam liecby GK v pediatrii patri 1.)
substitiicia hypokorticizmu, 2.) substitu¢no-supresna lieCba deti s kongenitalnou
adrendlnou hyperplaziou a 3.) farmakoterapeutické vyuZitie protizapalového
a imunosupresivneho ucinku GK.

Optimalna substitu¢na liecba GK u deti vychadza z dennej tvorby kortizolu
za fyziologickych podmienok, ¢o je 12,5 (9,5-15,5) mg/m?/defi. Napriek tomu je
substitu¢na lieCba kortikoidmi sprevadzana nezelanymi zavaznymi vedlajsimi
Ucinkami, ktoré su vyvolané predavkovanim, ale aj poddavkovanim lieCby.
Predavkovanie glukokortikoidov vedie ku klinickym a laboratérnym prejavom
Cushingov syndrému. Treba pod&iarknit, Ze dokonca uZz aj minimalne
predavkovanie steroidov moéZe spomalit rast deti. Na druhej strane, pri
poddavkovani hrozia priznaky nadoblickovej nedostatoCnosti, ktoré su
najzavaznejSie v stresovych situaciach. Systémové neziadice Ucinky GK zavisia
od spbsobu podania, dlZzky terapie, davky a biologického polasu uzivaného GK.
Pri ukonceni dlhodobej liecby GK hrozi tzv. syndréom ukoncenia kortikoterapie
(SWS - steroid withdrawal syndrom). SWS je charakterizovany spojenim
sekundarnej insuficiencie osi hypotalamus-hypofyza-nadoblicka, reaktivacie
zakladného ochorenia a syndromu z vysadenia kortikoidov.

V druhej Casti prednasky autori opisuju zaujimava kazuistiku malého pacienta
u ktorého dlhodoba lokalna aplikacia GK vyvolala zavazné systémové neziadlce
ucinky.
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PREVENCIA KORTIKOIDMI INDUKOVANEJ OSTEOPOROZY U DETI
Kubejova, K., Vargova, V.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN Kogice

Vdaka svojmu protizdpalovému a imunosupresivnemu Uclinku nasli
glukokortikoidy Siroké uplatnenie v liecbe mnohych chronickych resp.
autoimunitnych ochoreni. Ich terapeutické indikacie zasahuju takmer do vSetkych
lekarskych odborov nielen u dospelych, ale aj v pediatrii, kde prave rastlci skelet
deti je obzvldst nachylny na nepriaznivé UGcinky kortikoidov. Viaceré $tldie
potvrdzuju signifikantné znizenie kostnej denzity a zvysSené riziko zlomenin
u deti, ktoré dlhodobo wuZivaju kortikoidy. Glukokortikoidy viacerymi
mechanizmami inhibuju aktivitu osteoblastov, ¢im signifikantne redukujd kostnu
formaciu. Zaroven stimuluju kostnu resorbciu cestou zvySenia produkcie RANKL
(ligand receptora aktivujuceho nukledrny faktor kB) a zniZzenia produkcie
osteoprotegerinu osteoblastami a bunkami kostnej strémy. Okrem toho
kortikoidy zniZzenim absorpcie vapnika v Creve a zvysSenim vylucovania vapnika
oblickami vyrazne zasahuju do kalcium-fosfatového metabolizmu. Musime si
uvedomit, Ze Gc¢inok kortikoidov na detsky skletet je potencovany aj samotnym
,prozapalovym" ochorenim.

Pred zacatim dlhodobej kortikoterapie u dietata treba vykonat vySetrenia
poskytujuce informaciu o stave jeho kostry. Vysokl vypovedn( hodnotu ma
denzitometrické vySetrenie, ktoré poskytuje (daje o mnozstve kostnej hmoty.
Délezité s aj biochemické parametre, ktoré dovolia posudit intenzitu a smer
kostného metabolizmmu. Samotna prevencia kortikoidmi indukovanej osteoporozy
udeti je velmi zlozity proces. Dobrd informovanost lekdrov a rodicov,
dodrziavanie rezimovych opatreni a farmakologicka liecba - hlavne suplementéacia
kalcia a vitaminu D, mdZu u pacientov uZzivajucich tieto lieky dlhodobo zvysit
efektivitu a znizit vyskyt a zdvaznost ich neziaducich tGdinkov.

Autori v prednaske prezentuju navrh algoritmu manazmentu kortikoidmi
indukovanej osteopordzy u deti.



OCKOVANIE IMUNOKOMPROMITOVANYCH DETI
Gerecova, K.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN

Chronicky choré deti tvoria ,, rizikovl skupinu® pediatrickej populacie, ktora celi
signifikantne vyssiemu riziku infekcii ako ich zdravi rovesnici. Infekcie zhorsuju
celkovy klinicky priebeh zakladného chronického ochorenia. Navyse, mnohi
z nich mesiace ¢i roky uzivaju imunosupresivnu lieCbu. Chronicita primarnej
choroby, recidivujuce infekcie a imunosupresia tvoria obavany ,trojuholnik®
udrzujuaci imunodeficientny stav tychto deti.

K ,rizikovej skupine“ patria predCasne narodené deti, pacienti s akltnou
lymfoblastickou leukémiou, juvenilnou idiopatickou artritidou, zapalovymi
chorobami ¢reva, deti s kortikoidnou a inou imunosupresivnou terapiou, deti po
transplantacii kostnej drene ¢i  po transplantacii solidnych organov.

Ockovania tychto ,rizikovych" deti si vyzZzaduju Uzku spolupracu a aktivnu
kooperaciu medzi primarnym pediatrom, Specialistom a skisenym detskym
imunoalergoldgom. Ockovacie schémy su individualne a zavisia od zakladného
typu ochorenia a aktualnej lieCcby. Imunosupresivna terapia je vo vSeobecnosti
kontraindikaciou pre podanie Zivych vakcin.

Vakcinacia proti pneumokokovym infekciam je uz v sucasnosti povinna.
U neockovanych ,rizikovych® deti ddvame prednost konjugovanej vakcine. Pri
pldnovanej transplantacii plati zdsada ukondit zakladné povinné ockovanie
a oc¢kovanie proti variccele este pred transplantaciou! Rovnaké zasady platia aj
pre deti s autoimunitnymi chorobami a s planovanou biologickou terapiou.
Délezitou stclastou celkovej ochrany proti vakcindciou preventabilnym infekcidm
je aj aktivne ockovanie Iudi Zijucich v spolo¢nej domacnosti s ohrozenym
dietatom. Vzdy treba zvazit risk// benefit vakcindcie a nevystavovat dieta
zbytoénym komplikaciam.

Autorka v predndske bude prezentovat recentné odporudania, uvedie
modifikované schémy a zd6vodni preo a ako postupovat pri ockovani
v konkrétnych pripadoch a klinickych situaciach.
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MEDZIODBOROVA SPOLUPRACA

GINGIVOSTOMATITIS HERPETICA
Markovska, N., Kovacsova, L., Kaiferova, J.

1. stomatologicka klinika, LF UPJS a UN LP v Kosiciach

Infekcia herpes virus hominis typ 1 predstavuje v klinickej praxi pomerne
Casty postih deti aj dospelych jedincov. Autorky popisuju kolobeh tohto virusu
v ludskom organizme a prejavy jednotlivych typov infekcie u deti
a dospievajucich.

Gingivostomatitis herpetica (g.s.h.)je akutne infekéné horuckovité
ochorenie a ako kazdé virusové ochorenie prejavuje sa primarnou eflorescenciou
- vezikulou. Tieto vo vlhkom prostredi Ustnej dutine maceruju a rychlo praskaju
- vznikaju herpetické erdzie (sekundarne eflorescencie). Stadiu vysevu erdézii
predchadza prodromalne Stadium a Stadium horacok - v tomto obdobi sa Casto
vyskytuji omyly v diagnostike a v ordinovanej lie¢be. Vzhladom na akutnost
priebehu a mozny oneskoreny zaciatok lieCby su uvedené aj mozné celkové
a lokdlne komplikacie g.s.h. Vyznamnu ¢&ast tvori aj diferencidlna diagnostika od
stomatitis aphthosa recidivans, herpangina, hand-foot-and mouth disease,
herpes zoster, erythema exudativum multiforme a cheilitis glandularis purulenta.
Zaverecnd c&ast popisuje moznosti lie¢by, najmé lokdlnej, ktord smeruje
k urychleniu epitelizacie |ézii.



VYUZITIE HYPERBARICKEJ OXYGENOTERPIE V LIECBE POSKODENI CNS
U DETI 5 5 5
Svehlik, 1.1, Svehlik, J.st. !, Svehlikova, G. ?, Ziv&ak, 1.3

1VCentrum hyperbarickej oxygenoterapie Kosice, Zdravotnicke Zariadenie Dr.
Svehlik s.r.o0. y

20¢&na klinika, UN L.Pasteura, KoSice a lekarskej fakulty UPJS Ko$ice
3Katedra biomedicinskeho inZinierstva, automatizécie a merania, Strojnicka
fakulta, Technicka univerzita KoSice

Clovek moze prezit tyzdne bez jedla, niekolko dni bez vody, ale iba minGty
bez kyslika.

Kyslik je zdkladom Zivota. Mbéze znamenat rozdiel medzi Zivotom a smrtou,
kémou a plnym vedomim, ochrnutim a pohybom, chorobou alebo zdravim.

Uz davno je zname, Ze akdkolvek lie¢ba nemdzZe byt Uspesnd bez dostatocného
mnozstva kyslika v postihnutych tkanivach.

Poskodenia CNS akejkolvek etioldgie su sprevadzané hypoxiou a anoxiou tkaniva
a su charakterizované vysokou mierou mortality (od 30 - 40% - podla Udajov
jednotlivych pracovisk). Podla toho aka velkd oblast je postihnuta, mdzeme ich
rozdelit na:

« Generalizovanu cerebralnu ischémiu / Anoxiu

« Lokalnu cerebralnu ischémiu

Z rozsiahlej skupiny pricin tychto stavov u deti mézeme spomenit aspon

niektoré ako napriklad obesenie, utopenie, popérodnl asfyxiu novorodencov,
Urazy hlavy, intrakranidlne krvacanie (epiduralne, subduralne, subarachnoidalne,
intraparenchymatoézne ), vzduchovl embdliu, peroperacné komplikacie atd.
PInohodnotné uzdravenie byva dosiahnuté asi u polovice prezivajlcich pacientov.
V dneSnej dobe sU dostupné uz viaceré klinické a experimentalne dokazy,
potvrdzujuce benefit hyperbarickej oxygenoterapie pri znizovani ich morbidity
a mortality. Celkovd mortalita mdze byt pomocou hyperbarickej oxygenoterapie
znizena az o 50%, pri sucasne vyraznej redukcii funkéného deficitu.
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SU TO LEN PORUCHY SPRAVANIA?
Rosenbergerova, T.

Detska psychiatrickd ambulancia UN LP Kosice

Na priklade kazuistik z detskej psychiatrickej ambulancie autorka v praci
demonstruje vyznam Uzkej spoluprace psychiatra a Specialistov z inych oblasti
pediatrie.
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INTERNETOVE PORADENSTVO - NOVA FORMA KOMUNIKACIE
S PACIENTOM
Lovasova, D.

I. Klinika deti a dorastu LF UPJS a Detskej fakultnej nemocnice v Kosiciach

Ciel'om prace je zhodnotit internetové poradenstvo ako novu formu sluzieb pre
pacienta. Autorka v praci reflektuje potrebu pacientov ziskavat informacie a rady
o zdravi a chorobe =zinternetu. Podadva struény obraz o su¢asnom stave
internetového poradenstva na Slovensku. SnaZi sa pozriet na poradensky proces
cez rozne formy poradenstva a ich zastUpenie na slovenskej internetovej scéne.
Upozorfiuje na Specifikd virtudlneho poradenstva a uvadza priklady na
dodrziavanie zakladnych pravidiel v tejto praci. Venuje sa kritériam kvality
poradenského procesu v zavislosti od typu internetového poradenstva.
Upozorfiuje na medzery vV legislative, na nutnost vytvorenia a dodrziavania
etickych principov, ktoré by zohladnovali zvlastnosti komunikacie na internete,
ako i na potrebu vzdelavania vo virtualnej komunikacii.
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AKA JE VASA DIAGNOZA?

INTERAKTIVNY EDUKACNY WORKSHOP

HYPONATRIEMIA
Mraz, M.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN Kogice

Autori prinasaju interaktivny pohlad na hyponatriémiu (Na < 130 mmol/l),
ktord je najcastejSou idnovou poruchou u deti. Jej prvé priznaky su nendpadné
a ak sa nerozpoznaju vcas alebo ak sa hyponatriémia koriguje nespravne, moze
viest k zdvaznym neurologickym prejavom aZ k smrti dietata. Z diferencialno-
diagnostického hladiska sa hyponatriémia posudzuje vzdy v kontexte celkového
objemu telesnych tekutin. Euvolemicka hyponatriémia je najcastejsie
iatrogénne navodena. Vyvolava ju intravendzne podanie hypotonickych roztokov
detom, ktoré nie st schopné vylucit adekvatne mnozstvo Cistej vody. Tento stav
vznikd pri zvySenej sekrécii antidiuretického hormoénu na neosmoticky podnet
(pooperacné stavy, hypoxia pri plicnych ochoreniach, poskodenie CNS).
Sprevadza ho euvolémia, pretoze pri retencii distej vody organizmus
kompenzacne zvysi mocové straty natria (deplecnd hyponatriémia) v snahe
zabranit rozvoju zdvazného objemového pretazenia. Prevenciou rozvoja
hyponatriémie u hospitalizovanych deti je pouzivanie 0.9% alebo 0.45%
fyziologického roztoku (v =zavislosti od veku). Hyponatriémia moze byt
sprevadzana aj hypervolémiou, Unikom tekutin do tretieho priestoru
a edémami (zlyhanie srdca, zlyhanie pecene). Pokles sérovej koncentracie natria
je v tychto pripadoch sp6sobeny retenciou vody (dilu¢nd hyponatriémia) pri
zvySenej sekrécii antidiuretického hormdénu na hemodynamicky podnet (poklesu
efektivneho cirkulujuceho objemu). Tretou moznostou je kombinacia
hyponatriémie a hypovolémie. NajCastejSie sprevadza straty natria a tekutin
z traviaceho traktu pri vracani a hnacke. Vyvolat ju modze aj polyuria pri
oblickovych chorobach (tubulopatie, akutne poskodenie obli¢iek) alebo nadmerné
podanie diuretik. Klinické prejavy hyponatriémie sU dosledkom osmotickych
posunov vo vnutornom prostredi. NajcitlivejSim organom je mozog, kde sa
rozvija hyponatriemicka encefalopatia. Deti sU rizikovou skupinou, kvoli
fyziologicky véacsiemu pomeru objemu mozgu k celkovému objemu lebky
a obmedzenym kompenzac¢nym schopnostiam. Objem mozgového parenchymu
pri hyponatiémii narastda prestupom tekutiny zciev do intraceluldarneho
kompartmentu (cytotoxicky edém) v snahe vyrovnat rozdiely osmolality medzi
oboma prostrediami. VCasnymi prejavmi rozvijajiceho sa edému mozgu pri
hyponatriemickej encefalopatii si bolesti hlavy, nevol'nost, vracanie
a letargia. K neskorym prejavom patria kir€e a poruchy vedomia. Zakladnym
krokom v liecbe hyponatriémie s neurologickymi priznakmi je podanie 3%
hypertonického roztoku NaCl, az do Ustupu klinickych tazkosti. Terapeutickym
ciefom je korekcia sérovej koncentracie natria na hodnotu 125 mmol/l v priebehu
2 - 4 hod. Vzostup sérovej koncentracie natria nesmie prekro¢it 5 - 6 mmol
v priebehu prvych dvoch hodin, a 15 - 20 mmol v priebehu prvych dvoch dni
lieCby (prevencia zdvazného poskodenia CNS).

Mnozstvo Na (mmol) potrebné na akutnu korekciu sa vypocita podla vzorca:

Na (mmol) = [125 - aktudlna koncentrdcia Na (mmol/l) ] x hmotnost (kg) x 0,6
K aktudlneho deficitu natria je potrebné pripoditat jeho normalnu dennt potrebu
(3 - 4 mmol/kg/den). Celkové denné mnozstvo Na potrebné na dosiahnutie
fyziologickej koncentracie 140 mmol/l sa vypocita podla vzorca:

Na (mmol) = [140 - aktudlna koncentracia Na (mmol/l) ] x hmotnost (kg) x 0,6



HYPERKALCIEMIA V DETSKOM VEKU
Kolvek, G.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN KE

14-ro¢ného Dominika viac ako pol roka trapili kféovité bolesti brucha.
Bolesti boli pritomné najmé rano, sprevadzalo ich vyrazne nechutenstvo, nauzea
a neskor sa pridruzilo aj vracanie. Patranie po pricine taZkosti trvalo niekolko
mesiacov, pacient schudol 2kg, z patologickych néalezov sa nasla ,iba"
hyperkalciémia. Sérova koncentracia celkového vépnika takmer dvojndsobne
prekracovala normu (4,27 mmol/l) a koreSpondovala so zvySenou ionizovanou
frakciou kalcia (2,18 mmol/l) a PTH (543 ng/ml). Naopak, fosfaty v sére poklesli
pod hranicu referencného rozpatia (0,84 mmol/l). Okrem opisanej
gastrointestindlnej symptomatoldgie pacient pocitoval aj svalovd slabost,
v klinickom obraze dominovala skleslost a apatia. Ultrazvukové vys$etrenie
odhalilo solitdrny konkrement v lavej oblicke.
Podla literarnych Udajov sa hyperkalciémia v detskom veku vyskytuje priblizne
v 15 pripadoch zo 100.000 deti a patri skér k zriedkavym diagnostickym
,orieSkom" v beznej praxi pediatra. V interaktivhej kazuistike budeme
prezentovat diferencialno-diagnosticky algoritmus hyperkalciémie a uvedieme aj
pri¢inu tazkosti a dalsi osud nasho pacienta.
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HYPERBILIRUBINEMIE
Kirschova, M.

I. Klinika deti a dorastu LF UPJS a DFN Kogice

Hyperbilirubinémia je bez ohladu na vek definovana ako zvysend koncentracia
bilirubinu v krvi nad 25 pmol/l. Klinicky sa prejavuje ikterom, Zltym sfarbenim
sklér, neskoér koze a sliznic. Byva pravidelnym nalezom v ambulanciach
praktickych pediatrov, najma v populacii novorodencov, kde je obvykle klinicky
patrnd az pri hodnotach bilirubinu nad 85 pmol/l. Hyperbilirubinémia méze byt
izolovanym laboratérnym nalezom, alebo jednym z priznakov r6znorodych
benignych ale aj zavaznych ochoreni, na etioldgii ktorych sa podielaja infekéné,
metabolické, endokrinné, hematologické, gastroenterologické a mnohé iné
pri¢iny. Kym nekonjugovana hyperbilirubinémia novorodencov je pomerne casta,
konjugovana hyperbilirubinémia je vzdy abnormalnym nalezom. Fyziologickd
hyperbilirubinémiu, ktora sa zjavuje okolo 3. dna Zivota a zvycajne ustupuje do
konca prvého tyZdfia, je potrebné vzdy odlisit od patologickej. Ciefom lie¢ebnych
opatreni je predist takému vzostupu hladiny bilirubinu, ktory by ohrozil
novorodenca rozvojom jadrového ikteru, ktorého zvysené riziko sa u donosenych
novorodencov bez pritomnosti rizikovych faktorov (asfyxia, izoimunizacia, sepsa,
dehydratacia, anémia) prejavuje pri hodnotach nad 428 pmol/l. V pripade
konjugovanej hyperbilirubinémie maju lieebné opatrenia zabranit progresii
hepatadlneho a dalSieho poskodenia. Precizna diferencidlna diagnostika preto
zohrdva nezastupiteln Ulohu, rieSenie ktorej byva v mnohych pripadoch
nelahké. Formou prehladnych interaktivnych kazuistik autori prezentuju niektoré
najCastejsie priciny hyperbilirubinémii v novorodeneckom veku.



IVJYSLIPOPROTEINéMIE
Samudovska, K., Ferenczova, J.

I. Klinika deti a dorastu LF UPJS a DFN Kogice

Autori  prezentuju  prakticky diferencidlno-diagnosticky  algoritmus
dyslipoproteinémie na zaujimavej kauzistike 15-roéného dievéata s extrémne
vysokymi hodnotami TAG pri zakladnom ochoreni diabetes mellitus 1.typu.
Dyslipoproteinémie sa prejavuju charakteristickymi biochemickymi zmenami,
ktoré umoznuju ich presnu klasifikaciu. Klinickd manifestacia tychto poruch je
velmi pestrd. MéZu byt hereditdrne podmienené (primarne poruchy) alebo
ziskané, ktoré vznikaju v priebehu inych primarnych ochoreni ¢ vplyvom
nespravneho spoOsobu Zivota. NajobavanejsSim a prognosticky najzavaznejsim
,nasledkom" dyslipoproteinémie je ateroskleréza ciev, ktord v priebehu rokov
vedie k trvalému poskodeniu kardiovaskularneho systému. Z hladiska pediatrie
je dolezitd v€asna a ucinna prevencia vzniku ateromatoznych |ézii a pravidelné
monitorovanie neinvazivnych funkcénych a organovych markerov, ktoré pomdézu
pri  stratifikacii pacientov. na chorych snizSim a/alebo vysokym
kardiovaskularnym rizikom. LieCba dyslipoproteinémie vedie nielen k normalizacii
hladin lipidov a lipoproteinov, ale predovSetkym k znizeniu kardiovaskularnej
morbidity a mortality a to stabilizaciou aterosklerotickych platov, alebo zlepsenim
endotelidlnej dysfunkcie.
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PNEUMOLOGIA A PREVENCIA

SUCHY KASEL U DETI
Spigak, B.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN Kosgice

Kasel je ndhly a ¢asto opakujuci sa reflexny dej, ktory pomaha ocistovat
dychacie cesty od sekrécii, iritantov, cudzich ¢astic a mikrébov.

Kadel' mo6ze byt fyziologicky alebo patologicky. Patologicky kasel pozndme
suchy alebo spojeny s expektoraciou (vlihky kasel).

Suchy kasel' teda definujeme ako kasSel bez expektoracie, teda
neproduktivny. Je  charakterizovany, draZdivostou, neproduktivnostou,
neodstranuje hlieny z dychacich ciest, zac¢ina v pociato¢nych fazach respiracnych
choréb, zhorsSuje sa teplom a suchom, vycerpava pacienta a ¢asto je spojeny
s vracanim.

Priciny suchého kasla s rozne. Najcastejsou pric¢inou su infekcie dychacich
ciest. Potom je to alergia, post nasal drip a gastroezofagovy reflux. Z ostatnych
pri¢in sU to ORL ochorenia, plticne a srdcové choroby, lieky, fajCenie, fetovanie
a psychogenné priciny.

Priznakom je suchy casto drazdivy kasel, Unava, nepokoj, kongescia
hrudnika, bolesti v krku, bolesti hlavy, hortcka a poruchy spanku.

Komplikacie suchého kasla mézu byt: synkopa, insomnia, ruptura pltc
s krvacanim spontanny PNO, krvacanie do spojoviek (red eye), defekacia
a pomocenie, hernie a fraktury rebier.

Vysetrenie robime také, aby sme objasnili pri¢inu kasla: dokladna
anamnéza, fyzikdlne a zakladne laboratérne  a mikrobiologické vysetrenia,
zobrazovacie metddy, funkéné vysetrenia plic, bronchoskopia s BAL a vySetrenie
na Specializovanych pracoviskach (pneumoldgia, alergoldgia, ORL a pod.)

Liecba suchého  kasla: Sa rozdeluje na liecbu  etiologickd
a symptomatologickii. Na =zaliatku zapalov dychacich ciest obycajne nie je
potrebna liecba. Symptomatologicka liecba pozostava s podavanim antitusik,
kombinovanymi liekami, reZzimovymi opatreniami a Specifickou lieCbou podla
pri¢iny. Z antitusik méZeme podavat kodeinové pripravky (Codein, Dioldn) alebo
nekodeinové periférne (lokalne) lieky napr. Tussin, Ditustat, Sinecod, Robitussin
a pod. Z kombinovanych pripravkov s Gc¢inkom antitusickym a expektoracnym
(Stoptussin a Pleumolysin). Z rezimovych opatreni: znizenie fyzickej namahy,
fukanie a odsdvanie nosa, nosné kvapky, dostatocny prijem tekutin, kloktanie
teplou vodou rano.

Zaver: Lie¢ba suchého kasla musi byt etiologickd. Ak lie¢ime suchy kasel
len ako symptom, oddalujeme urcenie spravne diagndzy priciny kasla.



MOiNOSTIv PREVENCIE A SPECIFIKA STAROSTLIVOSTI O NOVORODENCA
V ADAPTACNOM OBDOBI
Krcho, P.

Klinika neonatoldgie UPJS LF a DFN v Kosiciach

Cim je novorodenec iny ako doj¢a, batola alebo starsie dieta?

1. Aky je optimalny termin pérodu, preco nie je jedno kedy sa gravidita ukondi
a kedy sa naplanuje cisarsky rez? Zvlastnosti organovych zmien u plodu pred
a po pérode.

2. Preco musime dobre poznat adaptaéné obdobie a jeho zvldstnosti?

Je to obdobie, v ktorom nasimi intervenciami mozeme velmi efektivne
predchadzat trvalym po$kodeniam a nasledkom. NajcastejSie riadime adaptaciu
pltuc, ako klicovy organ pre transformaciu placentarneho dychania prenatalne na
plicne dychanie. Mame v rukach zazracné moznosti- Surfaktant, umeld pltucnu
ventilaciu, inhalaciu NO ale aj tak jednoduchy liek ako je kofein.

3. Co sohrozenim mozgovych funkcii hypoxiou? V rukach skusenych
intenzivistov vieme pouzit riadend celotelovl hypotermiu a jej preventivne
ucinky st magickym nastrojom. Nové moznosti pouZzitia celotelovej hypotermie
- NEC.

4. Beznd starostlivost, stratégia poddavania a kalkuldcia objemu podavanych
roztokov pri parenterainej vyZive je radikalne ina ako u dojCiat a batoliat. Do
troch dni zasadne nedoplfiame Ziadne minerali, planované objemy podavanych
roztokov viackrat denne prehodnocujeme podla meniacich sa cirkulacnych
Udajov. Novorodenec po pbérode zriedkavo vyzaduje doplnenie objemu, vo
vysokom percente sa jedna o patologicku distriblciu tekutin, kde musi Upravu
riedit velmi trpezlivo optimalnym déavkovanim katecholaminov.

5. Ktoré organizacné zmeny by mohli priniest v budicnosti ocakdvané zlepsenie
vysledkov. Intrauterinnd centralizacia, prenatalna diagnostika, timovy pristup,
intergrovana starostlivost a kreativita zdravotnickych pracovnikov.
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RSV INFEKCIE - STARONOVY PROBLEM?
Feketeova, A.*, Marciova, A.*, Y. Fandakova, Y.**

*I. Klinika deti a dorastu DFN KosSice, ** AVILAB, s.r.o.

Uvod: Infekcia RSV (respiraény syncycidlny virus) je u novorodencov
a dojciat celosvetovo hlavnou pric¢inou zavaznych infekcii respiracného traktu
dolnych dychacich ciest. Epidemioldgia RSV virusu ma sezénny charakter a suvisi
s geografickym rozdelenim a podnebim jednotlivych krajin, v strednej Eurépe od
novembra do aprila.

Ciel: Ciefom prace bolo zistit priebeh sezdény RSV v nasich podmienkach,
rozdiely medzi pacientmi hospitalizovanymi s RSV infekciou a pacientmi
hospitalizovanymi s infekciami dolnych ciest dychacich inej etioldgie.

Metodika: Do Studie boli zaradeni pacienti vo veku do 2 rokov, ktori boli
hospitalizovani na I. KDD DFN s infekciami dolnych dychacich ciest v sezéne
2010/2011 pocas siedmych mesiacov, od oktébra 2010 do aprila 2011. V RSV
sezone boli vSetkym pacientom vySetrované nazofaryngedlne sekréty z dychacich
ciest na identifikdciu antigénu RSV. Porovnanie pacientov RSV pozitivhych
a negativnych bolo Statisticky vyhodnotené metédou ANOVA..

Vysledky: V sezéne 2010/2011 bolo hospitalizovanych 147 pacientov vo veku do
2 rokov s infekciami dolnych dychacich ciest. Zo 147 pacientov bolo 107 vo veku
do 1 roka. Pozitivny RSV antigén bol identifikovany u 51 pacientov, z toho 44
pacientov bolo vo veku do 1 roka. V oboch skupinach bol priemerny gestacny vek
pri narodeni 38 tyzdnov. RSV pozitivni pacienti mali nizsi vekovy priemer
s najvacsSou skupinou pacientov do 6 mes. veku. Signifikantné rozdiely boli
zistené v podavani inhalacnej liecby, RSV pozitivne 98%, negativhe 75%.
Takmer identické hodnoty boli v percente pacientov, ktorych bolo nutné preloZit
na iné oddelenie. Statistickd vyznamnost bola zistend aj pripade ATB
a sekundarnej terapie, v podavani kyslika pocas hospitalizacie a v pokracovani
inhalacnej lieCby po prepusteni. Ani jedno z hospitalizovanych deti

Zaver: RSV infekcie sU vzrastajucou infekciou aj u donosenych deti,
s nutnostou hospitalizdcie najma vo veku do 6 mesiacov. VyS$etrovanie RSV
antigénu z nazofaryngedlneho sekrétu by malo byt Standardnou vy$etrovacou
metodou pocas RSV sezdny, rovnako ako aj hldsenie tohto virusového ochorenia
podobne ako chripka.



KOMPLIKACIE PO BCG VAKCINACII
Kadlicova, K., Orosova, J.

Klinika detskej pneumoldgie, FNsP Bratislava — Ruzinov, pracovisko Podunajské
Biskupice

V predndaske je popisany vyskyt tbc, jej pokles od zavedenia povinného
ockovania, predstavené problémy vznikajlce po podani ockovacej latky- BCG
vakcina pouzivana t.C. v SR, jej hojenie a mozné komplikacie, doba a kvalita
hojenia a lieCba vyskytnutych komplikacii.

Kltucové slova: tbc, vyskyt tbc, prevencia tbc - oc¢kovanie BCG vakcinou, vznik
komplikacii po vakcinacii, liecba komplikacii.
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KOMPLIKACIE BCG VAKCINACIE - POHLAD RONTGENOLOGA
Skapincova, A.

I. KR a ZM, UNLP Kosice

V stcéasnosti pozorovat vyrazny narast poctu deti s komplikdciami po BCG
vakcinacii. Najcastejsie su to lymfadenitidy, hematogénne komplikacie a zavazné
generalizacie BCG procesu.

V rémci spoluprace ftizeoldga a radioldga sa podielame na ich diagnostike

a sledovani dalSieho vyvoja zmien. Ciefom prispevku je poukdzat na jednotlivé
formy komplikacii najma vusg artg obraze. Kazuistikou pacienta
s generalizovanou BCG -tidou upozorfiujeme na potrebu diskusie o prehodnoteni
systému ocCkovania proti TBC aj na Slovensku.



VARIA

SLEDOVANIE VYBRANYCH FAKTOROV ZIVOTNEHO STYLU U POSLUCHACOV
LEKARSKEJ A PRAVNICKEJ FAKULTY UPJS V KOSICIACH
Kimakova, T.%, Onacillovd, E.2, Zeisbergova, K.2

! Ustav verejného zdravotnictva, Univerzita Pavla Jozefa Safarika v Kosiciach,
Lekarska fakulta, Srobarova 2, 041 80 KosSice, Slovenska republika

e-mail: tatiana.kimakova@upjs.sk

2 Univerzita Pavla Jozefa Safarika v KoSiciach, Lekarska fakulta - odbor verejné
zdravotnictvo, Srobarova 2, Kosice, Slovenska republika

Uvod: V 3tudii prezentujeme vysledky dotaznikového vyskumu vybranych
faktorov Zivotného Stylu posluchacov Univerzity P. J. Safarika v KoSiciach zo 4.
ro¢nikov Lekarskej a Pravnickej fakulty so zameranim na zistenie a porovnanie
vybranych determinantov Zivotného Stylu ako je vyziva, fyzicka aktivita,
konzumacia alkoholu a lieciv, fajcenie.

Ciel: Analyza a porovnanie vybranych determinantov Zivotného Stylu u oboch
skupin. Material a metodika: Vyskum sme realizovali v decembri 2010 na
Lekarskej a Pravnickej fakulte pomocou anonymného dotaznika. Vyskumnu
vzorku tvorilo 300 Studentov; z toho 73,2 % dievcat (n=109) a 27,5 % chlapcov
(n=41) z Lekarskej fakulty a 55,1 % Studentiek (n=81) a 44,9 % Studentov
(n=66) z Pravnickej fakulty vo veku od 21 do 26 rokov. Vysledky sme spracovali
v programe Microsoft Excel pomocou dvojvzorkového t - testu a dalSich
zakladnych matematickych Statistik.

Vysledky: Konzumovanie udenych vyrobkov a produktov z fastfoodov je
u Studentov oboch fakult Casté. Posluchaci z Pravnickej fakulty (PF) v 27,3 %
pripadoch a Studenti z Lekarskej fakulty (LF) v 23,3 % konzumuju udené
vyrobky 1-2 krat tyzdenne, 27,30 % opytanych z LF a 26,35 % z PF konzumuje
produkty fastfoodu 1-2 krat tyZzdenne, ¢o mdZe mat pri¢innd slvislost
s tradviacimi tazkostami aZ u!/; respondentov v oboch skupindch. Denne
konzumuje ovocie iba 25,3 % Studentov z LF a 27,2 % z PF, zeleninu 24 % z LF
a 17,5 % z PF.

Studenti PF fajcCia o 1,8 krat viac ako Studenti mediciny, v priemere pocas
semestra vyfajia o 2,3 cigarety viac a v skUskovom obdobi aZz o takmer 4
cigarety viac. Konzum piva je u Studentov PF 2,5 krat vyssi, konzum vina zhruba
2 krat vySsi a konzum destilatov taktieZ 2,5 krat vySsi ako u medikov. AZ 30 %
(2 x viac) studentov PF udava aktivny konzum alkoholu. Studenti PF Sportuju
v 46, 6 % a Studenti LF v 27,21 % pripadov. Studenti LF aZ o 14 % viac uzivaju
lieky. Uzivanie antibiotik, antihistaminik a hormonalnej antikoncepcie je 0 2 - 5
% vyssSie ako v radoch pravnikov. U medikov sme zaznamenali 6,25 %
uzivatelov antidepresiv, anxiolytik a hypnotik.

Zaver: Posluchaci Lekarskej fakulty svoje vedomosti, ziskané pocas studia
mediciny vedome aplikuju do svojho Zivotného Stylu. V porovnani so Studentmi
Pravnickej fakulty vyrazne menej fajéia a konzumuju alkoholické napoje, ale na
druhej strane, zrejme z dovodu narocného Stidia, sa menej venuju Sportovym
aktivitdm a viac konzumujd farmaka. Z oboch skupin opytanych takmer tretina
konzumuje 1-2 x tyzdenne Udené vyrobky a produkty z fastfoodov. Denne
konzumuje ovocie a zeleninu iba $tvrtina respondentov. Idedlne by bolo zaradit
predmet podpory zdravia pre nezdravotnicke odbory na vysokych Skolach, i ked’
o moznostiach prevencie civilizaénych (neprenosnych) ochoreni by mala byt
edukovand mladez uz na zakladnych skolach.

Klucové slova: zivotny styl, Studenti, vyziva, pohybova aktivita, fajcenie, alkohol
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UPLATNENIE MANAZERSKYCH FUNKCII V PROCESE RIADENIA )
OSETROVATELSKE] STAROSTLIVOSTI NA DIALYZACNYCH STREDISKACH
Kurcinova, H., Vysocka, M., Pauchlikova, L.

DFN a LF UPJS Kosice, Detské dialyzaéné stredisko

Cielom nasej prace bolo odprezentovat vysledky prieskumu, ktoré
potvrdzuju, ktoré z manazérskych funkcii sU pre sestru manazérku
najproblematickejsie v procese riadenia oSetrovatelskej starostlivosti na
dialyzacnych strediskach. Prieskumnd vzorku tvorilo 120 oslovenych
respondentov z viac ako 80 dialyzac¢nych stredisk v ramci celej SR. Podmienkou
vyberu bol vykon prace sestry manazérky v priamej alebo nepriamej riadiacej
funkcii na jednotlivych Usekoch oSetrovatelskej starostlivosti. Na ziskanie
relevantnych informécii sme pouZili ako metédu zberu informacii anketu a na
zaklade vysledkov sme vypracovali dotaznik. Predmetom skUmania nasej prace
bola analyza uplatnenia manazérskych funkcii v kazdodennej praxi manazérok.
Kvantitativnou a kvalitativhou analyzou sme ziskali potrebné informacie o danej
problematike. Vyhodnotenim prieskumu sme navrhli nasledné odporucania pre
prax.

Zaverom konstatujeme, Ze zrealizovany prieskum prispel k objektivnemu
prehodnoteniu naro¢nosti prdce manazérok a verime, Ze pomdze pochopit
potrebu realizécie zmeny v systéme ich prace priamymi nadriadenymi.



ULOHA SESTRY V EDUKACNOM PROCESE TRANSPLANTOVANEHO
PACIENTA
Vargova, A., Kurcinova, H., Kuizova, E.

DFN a LF UPJS, Detské dialyza¢né stredisko, KoSice

Vzdelavanie detskych pacientov s chronickym poSkodenim oblitiek je
délezitou sulastou poskytovania o$etrovatelskej starostlivosti na detskych
dialyzacnych strediskach. Podla medzindrodnych kritérii musi profesionalna
oSetrovatelskd starostlivost zahfiiat edukdciu pacienta. Nevyhnutnou
podmienkou UspesSnej spoluprace je aktivna participacia pacienta, rodica na
vzdeldvacom procese.

Cielom nasej prace bolo zistit deficity vedomosti u pacientov v slvislosti
s transplantaciou oblicky a ndsledne vypracovat edukaény program o tejto
Specifickej problematike. Vysledky ankety, v ktorej sme hodnotili spolupracu
pacientov, rodiCov a pracovnikov socidlnych zariadeni s personalom detského
dialyza¢ného strediska potvrdili, Ze osloveni respondenti nemaju dostatok
potrebnych vedomosti z oblasti pripravy pacienta na transplantaciu, z naslednej
oSetrovatelskej starostlivosti ako aj z oblasti dodrziavania zasad Zivotospravy po
transplantécii obli¢ky. Osobitn pozornost sme venovali Zivotosprave pacienta,
zahfniajucej stravovanie, medikaciu a pohybovy rezim. Na zaklade vysledkov
nasho prieskumu sme vypracovali eduakcéné listy osobitne pre sestru a pre
pacienta.

~ Zéaverom konstatujeme, Ze vzdeldvanie chronicky chorych deti je narocny
a zdlhavy proces, vyzadujuci si zo strany edukanta a edukatora dostatok casu
a trpezlivosti. Preto je nevyhnutné opakovane overovat nadobudnuté poznatky
a vedomosti a priebezne revidovat edukaéné programy podla aktudlnych potrieb
pacienta.
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BAZALNA STIMULACIA U DETI
Friedlova J.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN

Bazdlna stimulacia je jednou =z oSetrovatelskych a lieCebnych metdéd. Tato
metdda umoziuje detskému pacientovi vnimat svoju vlastnd identitu , napomaha
zlepsit komunikaciu s okolim a zvladdnut orientaciu v priestore a ¢ase. Metdda je
vhodna u deti predcasne narodenych, s vrodenym intelektovym s somatickym
postihnutim, u deti s akutnymi a chronickymi ochoreniami ako aj u deti po
Urazoch mozgu. Tento koncept je eSte pomerne novy, pomaly sa vyvija
a dostadva do povedomia v oSetrovatelskej oblasti. Vyvoldva vela réznych
nazorov, myslienok, otdzok aj odpovedi, ¢im sa skusenosti zdravotnickych
pracovnikov s konceptom bazalnej stimulacie neustale rozSiruju. Problematika
tohto konceptu sa tak dostava do povedomia pracovnikov v zdravotnictve, lebo
skvalitiiuje oSetrovatelskd &innost, nepouziva Ziadne nads$tandardné pomdcky ani
pristroje a je finan¢ne nenaro¢nda a dostupna. Zalezi len na ochote a snahe
zdravotnikov pri jej aplikacii do praxe v oSetrovatelskej ¢innosti.

Kltucové slova: bazalna stimulacia, detsky pacient, terapeutickd metdda



ULOHA SESTRY PRI SKRININGOVOM VYSETRENI DETi ZAMERANA NA CF
VO VYCHODOSLOVENSKOM REGIONE
Babjarcik, M.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN Kosgice

Cystickd fibréza patri medzi zavazné, zZivot ohrozujuce a nevyliecitelné
ochorenie, ktoré ovplyvnuje Zivot nie len jedinca, ale aj jeho rodiny, priatelov
a blizkych. Obsah diplomovej prace bol tvoreny charakteristikou ochorenia
cysticka fibréza. Okrajovo sme sa venovali histérii CF. Pozornost sme venovali
etidlogii cystickej fibrozy u deti ale aj genetike a molekuldarne genetickému
vysSetreniu. V praci je zahrnuta diagnostika ochorenia, ktord pozostavala
z laboratdrnej diagnostiky a zobrazovacej diagnostiky, kde sme sa orientovali na
vySetrovacie metddy. Poukazali sme na klinické priznaky postihnutia dychacieho
systému, traviaceho systému a ostatnych systémov. Samostatnu kapitolu prace
sme venovali skriningu cystickej fibrézy a liecbe CF, ktorli sme diferencovali na
liecbu dychacieho systému a lieCbu traviaceho systému. Posledna kapitola prace
bola zamerand na oSetrovatelskl( starostlivost o hospitalizované dieta s tymto
ochorenim, kde sme poukazali na Specifikd Ulohy sestry v ramci poskytovania
komplexnej oSetrovatelskej starostlivosti.
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ULOHA SESTRY PRI STANDARDIZOVANYCH POSTUPOCH PRI
NEFROTICKOM SYNDROME S NASLEDNOU EDUKACIOU RODICOV
Taratutova, M.

I. Klinika deti a dorastu UPJS LF a DFN Kogice

Cielom prednasky je pribliZit Ulohu sestry pri oSetrovani pacienta s nefrotickym
syndromom, poukazat na priebeh edukacie pacienta arodi¢a s danym
ochorenim. Nasledne na zdklade edukaénych sedeni vypracovat navrhy
oSetrovatelskych standardov a auditov slvisiace s nefrotickym syndrémom.

V teoretickej Casti prednasky si priblizime stru¢nl charakteristiku ochorenia,
patoldgiu, diagnostiku a lieCbu ochorenia. V prednaske je zahrnutd struc¢na
charakteristika edukacie, eduka¢ného procesu a teoria standardov.

Praktickd cast predndsky obsahuje tri edukadné jednotky zamerané na edukéciu
pacienta a jeho rodicov. Edukacné jednotky su zamerané na definiciu ochorenia,
priznaky, diagnostiku a lie¢bu. Zdmerom edukacie je priblizit pripravu a priebeh
diagnostickych vyS$etreni, v neposlednom rade edukovat matku o Zivotosprave
a potrebe dodrziavania nizkobielkovinovej diéty. V zavere si priblizime tri
procesudlne sStandardy oSetrovatelskej starostlivosti o pacienta s nefrotickym
syndromom.

Kla¢ové slova: Nefroticky syndrom. Ochorenie. Rodi¢. Dieta. Edukacny proces



AKO TO BOLO NA ZAéIATKU, ALEBO AKO TO VNIMAM JA...
Michalkova, Z.*, Kurcinova, H.**

*predseda obcianskeho zdruzenia Spolo¢nost Parkinson Slovensko
**DFN - Detské dialyzacné stredisko, KoSice

V predndske prezentujeme autobiograficki vypoved mladej sestry -
parkinsoni¢ky, ktord bola stGéastou kolektivu I. Kliniky deti a dorastu od jej
zrodu. Praca s detmi jej natolko ucarila, Ze po materskej dovolenke pokracovala
ako sestra Specialistka na Dialyzacnom stredisku pre detskych pacientov pod
vedenim Prof. L. Podrackej, CSc. a neskor pre dospelych pacientov pod vedenim
MUDr. R. Rolanda este dalsich 15 rokov.

Osudom sa jej vSak stal boj s nevyliecitelnou chorobou, ktorej Cceli
stato¢nym spésobom. Aj napriek svojmu handicapu sa stala zakladatelkou
Spolocnosti Parkinson Slovensko (SPS). Riadi ju a Uzko spolupracuje s ¢eskym
obcianskym zdruzenim Spolec¢nost Parkinson, o. s., pricom sa snazi o udrzanie
nad$tandardnych vztahov medzi obidvoma spoloénostami. Aktivne spolupracuje
s vedenim, ako aj s predsednickami jednotlivych sekcii Slovenskej komory
sestier a porodnych asistentiek. Prezentuje SPS na Slovensku aj v Cechéach. Pise
tieZz basne, ktoré prezentuje na vlastnych webovych strankach. Svojimi verSami
sa prihovara k blizkym, kolegom, k prirode, osobitnii pozornost venuje
spomienkam na svoju mamu. Utvrdzuje v nich myslienku, Ze len réznorodou
angazovanostou a spoluGdastou na rdéznych aktivitdch, pestovanim vlastnych
zélub sa chory Clovek stava sebestaCnejsim a nezavislejsSim od svojho okolia.
Od roku 2008 udrziava kontakt s kniznicou v Mnisku pod Brdy (CR) a je autorkou
niekolkych basni v slovenskom jazyku, ktoré venovala éeskym detom mladsieho
Skolského veku.

Popri svojej chorobe nezablda ani na svojich byvalych kolegov
a pacientov. Udrziava kontinudlne kontakty a pravidelne sa zaujima aj o osudy
dialyzovanych pacientov, s ktorymi nadviazala za dlhé roky nielen pracovné ale
aj ,osobné" vztahy. Aktivhe sa z(G&astfiuje aj na rbéznych prednaskach
a seminaroch pre sestry, ¢im potvrdzuje pretrvavajici zaujem o svoju byvald
profesiu. Popri svojich aktivitdch sa pred casom stala UspesSnou absolventkou
Univerzity tretieho veku TU v Kosiciach v odbore psycholdgia. Tento pribeh
prehovori nie len o jej vyznamnych aktivitdch v spolo¢nosti, ktorej je
predsednickou, ale aj o jej zasluhach a oceneniach, ktoré si pravom zaslizi.
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