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Hormony titné zlazy (SZ) ovliviiuji metabolizmus téméF vSech bunék lidského téla stimulaénim Géinkem, kdy trijodtyronin
(T,) vazany na mitochondrialni receptory je hormonem vykonnym. U déti navic ovliviuji diferenciaci tkani a béhem post-
natédlniho obdobi rlst celkovy i rlist a vyvoj centralniho nervového systému béhem kritického obdobi. ,Kritické obdobi“
zatina s vyvojem plodu v déloze a trva do 8. mésice po narozeni s Sirsi hranici do 3 let. Dle stupné nedostatku tyreoidalnich

hormonti (TH) béhem této doby jsou nasledkem riizné tézka postizeni mentainiho vyvoje.

DEFINICE KONGENITALNi HYPOTYREOZY (KH)

A) Endemicka forma KH

Endemicka KH s rlizné tézkymi stupni nevratného poskozeni vyvoje mozku u novorozence je nasledkem jodového deficitu matky a potazmo i plodu béhem
téhotenstvi v oblastech s jodovou depleci obyvatelstva.

B) Sporadicka KH permanentni

je nasledkem * anatomickeé a/nebo situaéni poruchy vyvoje SZ cca v 60 % KH
* poruchy hormonalni syntézy TH cca v 35 % KH
* poruchy oblasti hypotalamo- hypofyzarni (terciarni — sekundarni KH) jsou vzécné
*» hormonalni rezistence se najde vzacné.

Pric¢iny KH
Priciny KH jsou multifaktorialni. V posledni dekadé jsou experimentainé prokazovany genetické mutace u cca 5 % KH (u gend vyznamnych pro organogenezu
i hormonogenezu SZ, hypofyzy a hypotalamu).

Symptomatologie KH
Novorozenci nevyrazné symptomy KH
prolongovany novorozenecky ikterus (cca 50%)
perzistujici zadni fontanella u nedonoSenych.
Kojenci ¢asovy vyvoj symptomi u nelécené KH v %:
po porodu (pp) 12—14 dni pp 2-6 més. pp 7-12 més. pp
prolongovany ikterus 50
perzistujici zadni fontanella 45
makroglosie 60 90
proséknuti podkozi 50 80
porucha pfijmu potravy 50 35
umbilikalni hernie 50 70
obstipace 60 80
letargie 60 70
svalova hypotonie 70 70
porucha ristu 80 100
porucha kostniho zrani 80 100
porucha zubni zralosti 80 100
chraptivy hlas (horse cry) 30 20

Plo$ny novorozenecky laboratorni screening KH
Plosny novorozenecky laboratorni screening KH byl zavadén od 80. let 20. stoleti vySetfenim ze suché krevni kapky na filtraénim papirku po vpichu do paticky.
Metody stanoveni celkoveho tyroxinu (T,) nejCastéji RIA, ojedinéle ELISA

stanoveni tyreoideu stimulujiciho hormonu (TSH) — vy3Si specificita i senz itivita, drazsi — nej¢astéji t.¢. FIA (75 %
screeningovych center), RIA event. ELISA

stanoveni soucasné T, i TSH se 100 % zachytem KH, ale drahé-ojedinéle uzivané.

V €Rje plosny novorozenecky screening KHod roku 1985 se stalou incidenci KH 1 : 4 230 Zivé rozenych déti. Screeningovou metodou do r. 1996 bylo stanoveni
RIA celk. T,. Pak zménéno za stanoveni FIA TSH.

0d roku 2002 je provadén odbér krve z paticky mezi 72-96 hod. po porodu

byl zaveden sekundarni screening KH u déti s velmi nizkou phm, u vazné nemocnych (JIP atd.), nebo s velkou jodovou
nélozi perinatalné (napf. jod. dezinfekce velkych ploch kiize, Amiodaron) 10.—14. den po narozeni

v poporodni péci byl u KH zaveden screening vrozenych poruch sluchu elektronickou metodou do 3. més. pp.

monitorovani jodové doddvky u novorozenecke populace v ramci screeningu KH
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Vysetrovaci postup u pozitivnich zéchytt ze screeningu KH :
novorozenci opakované vysetfeni TSH z plvodniho vzorku suché krevni kapky
venozni hladiny TSH, fT,, T,, Tg, SHBG (u susp. horm. resist.)
jodurie
antityreoidalni protilatky (TPO-ab, hTg-ab, FTSH-ab)
UZ SZ, ev. scintigrafie SZ (neni-li SZ na UZ in situ) — ev. celotélova
gestaéni kostni vék (rtg kolinka a dist. ¢asti nozky)
echokardiografie (perikardiélni vypotek u tézsich KH)
matky TH

jodurie

antityreoidalni protilatky (TPO-ab, hTg-ab, r TSH-ab)
Lécba KH

Lécbu KHhormondlni substituci je tfeba zahdjit co nejdfive po narozent, nejdéle do 14 dni po porodu. Doporuéend davka je t.¢. 10-15 g L-thyroxinu /den, s Gpravou
dle individualni potfeby pfi Castych kontrolach. Hodnoty TSH by mély byt trvale < 3.0 mUJL a hladiny thyroxinu pfi horni hranici normy. Davky zaviseji na stupni
postizeni a véku. Je nutné pravidelné sledovani prospivani, psychosomatického vyvoje a stavu SZ na UZ pediatrickymi endokrinology ve spolupréci s PLDD.

Substituce hypotyreozy L-thyroxinem dle véku:

vek LT, (ug/kg/den)
novorozenci 10-15
kojenci 8-10
predskolni (1- 6r.) 5-8
adolescenti (> 12r.) 2-3
Progndza

hormonogenezy) Ize uz dle vysledkl vysetfeni opozdéného gestacniho kostniho véku a perikardidlniho vypotku oéekévat symptomatologii minimalni mozkové
dysfunkce s nutnosti véas zahajené rehabilitacni péce.

C) Tranzientni formy poruch v oblasti $Z, zji§t&éné pfi screeningu KH

Izolovana tranzientni
hypotyroxinemie

nejcastéji u nedonosencl — jde o normalni vyvojové stadium. Neni tfreba hormonalni substituce, ale vysetfeni a sledovani
pediatrickym endokrinologem.

Trazientni hypotyreoza byvala nejéastéji spojena s vyznamnym jodovym deficitem matky a plodu. Vzacné jde o transplacentarné prochazejici

protilatky antityreoidalni u matky s autoimunitni tyreopatif, i vysokou jodovou naloz (sy. Wolffliv - Chaikoff(iv).

Tranzientni izolovana
hypertyrotropinemie

s nutnosti patrat po jodovém deficitu béhem téhotenstvi, &i jiné priciné subklinické hypotyredzy. U nedono$enych mize
jit 0 nezralost zpétné vazby hypofyzo-hypotalamo-tyreoidaini. Z posledni doby jsou zndmé pfipady genetickych mutaci
(napf genu pro. rTSH nebo genu transkripéniho faktoru PAX 8), kdy ke klinické manifestaci dochézi az po porodu, za
riizné dlouhou dobu (porucha riistu SZ veelku &i jednoho laloku). Sledovani a vySetfovani pediatrickymi endokrinology
je tedy tfeba zajistit dlouhodobé.
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