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PREDMLUVA

Se vznikem Ceské neonatologické spolecnosti CLS JEP je v nasi zemi od roku 1990
neonatologie uznanym specializovanym oborem détského 1ékafstvi zaméfenym na
péci o fyziologické a patologické novorozence. Béhem téchto poslednich 30 let doslo
diky lepSimu poznani patofyziologickych procesi, technickému pokroku, zlepSené
kvalité intenzivni péce, 1écebnym a oSetfovatelskym postupiim k vyraznému zlepSe-
ni z hlediska neonatalni mortality a morbidity. Na tyto ukazatele miZeme byt pySni
a v poslednich 10 letech se stile drZi na svétové Spi¢ce. BohuZel ne kazdé dité se na-
rodi zdravé nebo v terminu porodu. Spektrum novorozeneckych onemocnéni je velmi
Siroké, zahrnuje béZzné i velmi vzacné choroby, onemocnéni souvisejici s nezralosti,
vrozené vyvojové vady, infekce, hypoxickd postizeni i rizné typy dédi¢nych poruch
metabolismu.

Pro zvyseni osvéty v tomto oboru potfada prim. Milena Dokoupilova od roku 2016
kaZdoroc¢né odborné konference ,,Dny novorozeneckych kazuistik®, jeZ se zabyvaji
Sirokou problematikou novorozenct od 30. tydne t€hotenstvi. Tato akce, ktera se tra-
di¢né kona v krasném a piijemném prostfedi zdmku Zbiroh, ma vysokou droveii a je
odbornou vefejnosti velmi kladné hodnocena. Z probéhlych konferenci jsme do prvni-
ho dilu kniZni publikace vybrali kazuistiky tykajici se jak lehce a stfedné nezralych, tak
i donoSenych novorozenctll. Zahrnuji diagndzy, se kterymi se setkdvame bézné, a také
vzacné piipady, jejichZ diagnostika je velmi sloZzitd a vyZaduje multidisciplinarni pti-
stup. Kazuistiky vZdy dopliiuje teoreticka cast s diferencidlné diagnostickou rozvahou,
dale obsahuji obrazovou dokumentaci, schémata, tabulky i kratkou diskusi a v zavéru
jsou samoziejmé uvedeny literarni odkazy.

Veétime, Ze predkladana kniha bude dobrym pomocnikem v postgradudlnim vzde-
lavani mladych 1ékaid a v praxi pomizZe k v€asnému stanoveni diagnézy i zahdjeni
1é¢by. V piipadé€ pozitivniho ohlasu na tuto publikaci je v planu vydani dalSiho dilu.

autori
cerven 2020
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1 NOVOROZENEC S ICHTYOZOU
— NASE PRAKTICKE ZKUSENOSTI

Hana Tobrmanovad, Milena Dokoupilova

KAZUISTIKA

Chlapec se narodil jako druhé dité 41leté mamince. Gravidita probihala fyziologicky,
z vékové indikace bylo provedeno neinvazivni prenatalni genetické vySetieni (Prena-
scan) s normalnim nalezem. Ve 35. tydnu t€hotenstvi byla matka hospitalizovana pro
odtok ciré plodové vody. Po odebrani kultivaci byla zahdjena ATB profylaxe klinda-
mycinem (pro alergii na penicilin), vzhledem k leukocyt6ze a zvySenym teplotam byl
pozdéji pfidan gentamicin. 46 hodin po odtoku plodové vody byla gravidita ukoncena
cisafskym fezem pro suspektni CTG z4znam a tachykardii plodu.

Bezprostiedni poporodni adaptace chlapecka byla fyziologicka (Apgar skore
9-10-10, pupecnikové pH 7,40), porodni hmotnost i délka odpovidaly 35. gestacnimu
tydnu (2900 g, 48 cm). Od prvniho okamzZiku bylo patrné, Ze nejde o béZného nezra-
1ého novorozence. Chlapec mél jasné zndmky kongenitalni ichty6zy (zbytky koloidni
membrany na obliceji, dlanich a ploskéch, kapii tsta, mirnou everzi vicek) (viz obr.
1.1al2).

Obr. 1.1 Klinicky obraz kiize po narozeni — oblicej 0Obr. 1.2 Klinicky obraz kiiZe po narozeni — ruce
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Po pfijeti na oddéleni intermedidrni péce se u chlapecka zacala rozvijet dyspnoe,
ktera vyzadovala zahdajeni distenzni terapie nCPAP (FiO, 0,21). Vzhledem k nutnosti
zajistit dostate¢nou hydrataci pfi zvySené propustnosti kize u novorozenci s ichty6zou
byla kanylovana umbilikélni Zila. Periferni kanyla nebyla vzhledem k postizeni ktize
zavadéna. Zjisténa hypoglykemie 0,8 mmol/l byla korigovana bolusem 10% glukézy
s naslednou infuzi. Pro elevaci zanétlivych parametri u matky a soucasné poruchu
kozniho krytu jsme chlapce zajistili dle epidemiologické situace na oddéleni dvojkom-
binaci antibiotik (oxacilin, gentamicin). Laboratorné byl v krevnim obrazu pfitomen
mirny posun doleva a hrani¢ni hodnota CRP; PCT byl negativni.

Béhem 7 hodin doslo k dstupu dechovych obtizi a bylo mozno ukoncit distenzni
podporu, dale byl chlapec ventilaén€ i obéhové stabilni, glykemie se stabilizovala. Pa-
cienta jsme se snaZili preloZzit na vyssi pracovisté vzhledem k charakteru onemocnéni
a omezené dostupnosti prostfedktl k péci o kiZi v nemocnici béhem prodlouZeného
vikendu. Z divodu plné kapacity okolnich perinatologickych center se vSak preklad
nepodafilo zrealizovat.

Kuzi jsme pravidelné promazavali (Infadolan) a balili do mastného tylu k zamezeni
vysychani. Soucasné jsme patrali, jak chlapeckovi co nejlépe pomoci. 3. den Zivota
bylo konzultovano détské kozni oddéleni ve FN Brno. Byla doporu¢ena zména oset-
fovatelské strategie: oSetfovani ditéte nikoli ve vyhfevném lazku, ale v inkubatoru
se 60% vlhkosti, promazavani kiiZe za sterilnich podminek bez nasledného kryti
a oSetrovani eventualnich ragad Hydrosorbem. Pfi projevech bolesti byl podavan
paracetamol a chlapecek byl dle potieby tlumen chloralhydratem (p.o. nebo gastrickou
sondou), aby pii neklidu nedoslo k dalSimu poskozeni kizZe.

Dulezité bylo sledovani tekutinové bilance, prechodna oligurie bez hypernatremie
se upravila po navySeni privodu tekutin. Soucasné byl navySovan peroralni piijem,

Obr. 1.3 Klinicky obraz pfed pfekladem na specializované pracovisté 5. den Zivota
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Obr. 1.4 Potfeba dermatologik v ndsledné péci

ktery chlapecek dobfte toleroval. Ve vytérech byl u ditéte i u matky kultivacné proka-
zan Streptococcus agalactiae, k rozvoji sepse u ditéte nedoslo. Zpétné bychom jako
antibiotikum prvni volby vzhledem k podezfeni na chorioamnionitidu volili zajiSténi
kombinaci ampicilin + gentamicin. 5. den Zivota byl chlapec v celkové dobrém stavu
s jiz ¢astecné odloucenymi krustami ptelozen do FN Brno (viz obr: 1.3).

Maminka zatim zistavala hospitalizovana na oddéleni Sestinedéli, kde byla 1écena
pro puerperalni sepsi. Pozdéji byla v Brné€ zacvicena v oSetfovani problematické kize
a po 14 dnech byl chlapecek propustén do domaci péce. Molekularné genetickym vy-
Setfenim byla u chlapce diagnostikovana lamelarni ichty6za, zatimco u matky a bratra
ichthyosis vulgaris. Oba rodice jsou pfenaSeci genu pro lamelarni ichty6zu.

Rodina se s celoZivotnim onemocnénim ditéte téZko smifovala. ProtoZe starsi bratr
chlapecka mél v prvnich mésicich Zivota velké problémy s atopickym ekzémem, které
pri pravidelné péci postupné téméf vymizely, zpocatku doufali v podobny pribéeh.
Velkou podporu rodi¢iim v prvnich tydnech a mésicich Zivota syna poskytl Spolek
Ichtyéza. Jde o sdruZeni zaloZené rodici chlapce s téZkou ichtydzou, které zkusSenost-
mi 1 materidlné pomaha rodindm ve stejné situaci. Po propusténi z nemocnice rodice
vzhledem k velké dojezdové vzdalenosti a naro¢nosti cestovani s nemocnym ditétem
velmi oceriovali mozZnost konzultace problémi s oSetfujici 1ékarkou elektronickou ces-
tou (viz obr. 1.4).
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Jreorie

Ichty6za patii mezi genodermatézy, tedy geneticky podminéna kozni onemocnéni.
RozliSuje se nékolik forem tohoto onemocnéni s rizné vyjadienymi pfiznaky. Klinické
projevy ichty6z jsou pestré, méni se s vékem pacienta i s roénim obdobim. Nékteré vro-
zené ichtydzy se projevi hned po narozeni (typicky obraz collodion baby), u jinych se
priznaky objevi pozdéji. Jednotlivé formy se lisi i typem dédic¢nosti a prognézou. Nej-
vétSim prinosem k pfesnému zatfazeni ichtydz je diagnostika na molekularni trovni'.

1. Ichthyosis vulgaris (1V)

Vv

Ma prevalenci 1 : 250 a je nej€ast&j$im typem ichty6zy. Jedna se o autosomdlné do-
minantné dédi¢né onemocnéni, pfi postiZeni obou rodi¢i je klinicky stav horsi nez pfi
postiZeni jednoho z rodi¢t. Podkladem je mutace genu pro filaggrin, riziko se zvysuje
pri soucasném vyskytu atopické dermatitidy. IV se mizZe projevit jiZ u novorozencu
zvySenou suchosti kiize a jemnym, bélavym olupovanim, ale klasické klinické pfi-
znaky se objevi vétSinou ve véku 4-6 mésici. Predilekénimi misty jsou predevsim
bérce a bficho, oblicej a flexorové strany koncetin jsou usetfeny. U 80-90 % pacientl
nachazime zvySené ryhovéni dlani. Suchost kiZe je vyraznéjsi v zimé. Pacienti neu-
dévaji jiné subjektivni potiZe. Asi ve 40 % pripadu je IV asociovana s atopickou der-
matitidou. Nejdulezitéjsi je terapie emoliencii. V lokalni terapii pouZivime vétSinou
lehéi, hydrofilni zdklady, aby nedoslo k okluzivnimu efektu. Vhodné jsou preparaty
s glycerolem, pfi vétSim Supeni i preparaty s ureou v 5% koncentraci (kromé kojencti).
Celkova terapie retinoidy u IV indikovana neni.

2. X-chromosomalné recesivné vazanad ichtyéza (XLI)

Ma prevalenci 1 : 2000 az 1 : 4000 u chlapct (Zeny jsou prenaSecky) a je druhym
nejcastéjSim typem. Vznikd na zdkladé defektu enzymu steroid-sulfatizy. Jsou pro
ni typické koZni projevy, potvrzuje se histologickym vySetfenim, dilezZité jsou anam-
nestické idaje o protrahovaném porodu. Nékdy se manifestuje pfi porodu, ale ztidka
ve formé collodion baby. Casté&ji se projevi v prvnich 2-3 mésicich Zivota. Zpo&atku
dominuje generalizované olupovani drobnymi bélavymi Supinkami, které vynechavaji
kubitalni a poplitedlni jamky. Ve véku 4—6 mésicli jsou Supiny polygondlni, hrubsi,
Sedohnédé barvy a pevné Ipi. Ve star$im véku jsou zejména v oblasti §ije a za uSima,
ale také na extenzorovych stranich koncetin a bocich trupu. Kozni projevy se typicky
zlepsSuji v 1été. Onemocnéni je u poloviny nemocnych a 25 % pienasecek spojeno se
ztluSténim rohovky, proto je indikované i oftalmologické vySetfeni. Pro matky prena-
SeCky jsou typické slabé porodni bolesti a protrahovany porod, ktery je ¢asto indikaci
k provedeni cisarského fezu. V ramci lokalni terapie se aplikuji hydrofilni preparaty, na
hyperkeratdzy na $iji vodné preparaty s ureou, na mensi plochy s koncentraci 5-10 %.

3. Autosomalné recesivni kongenitalni ichtyézy (ARCI)

Jedna se o spektrum ichty6z s autosomalné recesivni dédi¢nosti a incidenci 1 : 100 000
az 1:500 000. Tato skupina je velmi riznorodd, nejcastéji se jedna o mutace v ALOXE3,
ALOX12 a TGM1 vedouci k vyrazné poruse bariérové funkce ktize a velkym ztratdm
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vody kuzi. U 80-90 % novorozenct je pfitomen obraz collodion baby. Povrch téla

novorozence je kryt koloidni membranou, kterou Ize pfirovnat k tlustému celofanu.

V pribéhu 2-3 tydnti se membrana zcela uvolni a sloupne. U 5-6 % ptipadi collodion

baby se nasledné nevyviji Zzadna forma ichty6zy. Diagnostika se opira o koZni proje-

vy, histologické a imunohistochemické vysetieni kiZe (aktivita 7GM 1) a molekularni
analyzu DNA. ARCI zahrnuje 3 hlavni podtypy.

a) Lamelarni ichtyéza (LI): Incidence ¢ini cca 1 : 100 000, s autosomalné recesivni
dédicnosti. Nejcastéjsi mutace jsou TGMI a NIPAL4. Kozni projevy jsou velmi
pestré, v 80-90 % pripadi collodion baby. Po sloupnuti membrany je kiZe na rozdil
od nizZe popsané CIE mén¢ zarudla a vykazuje vétsi, hrubsi Supiny.

b) Kongenitalni ichtyoziformni erytrodermie (CIE): Prevazné autosomalné re-

cesivni dédicné onemocnéni kiize, mirné prevazuji mutace v genech ALOXE3
a ALOX12B, ostatni jsou jako u LI. V 80-90 % pfipadii pozorujeme collodion baby.
Pozdéji je hlavnim symptomem zarudla kiZe s generalizovanym Supenim.
Terapie LI a CIE se fidi podle klinického obrazu — ¢im zarudlejsi je kize, tim
jemnéjsi a vice hydratujici masti. U novorozence se doporucuje oSetfovani v in-
kubatoru, pouZzivaji se masti s hydrofilnimi zéklady. Koupele se vyuZzivaji indi-
vidualné, podle kozniho nalezu, celkového stavu a véku. VEtSinou jsou efektivni
kazdodenné, ¢astecné s pridavkem olejii. Pozdéji mizeme pouZit olejové koupele
stiidavé s koupelemi s hydrogenuhli¢itanem sodnym (jedlou sodou) ke snadnéjsimu
odsupeni. Nékdy je prospésna mechanicka keratolyza provadéna 1-7x tydné. Po
10-20 minutach zmékéeni hyperkerat6z ve vané je mozno jemnym mechanickym
tfenim Supiny odstranit. Odstrafiovani musi byt provadéno ve vlhku, pfi namocené
kuzi, za pouziti brusnych kament ¢i houby. U tézkych forem LI ¢i CIE Ize nasadit
celkovou terapii retinoidy, které maji keratolytické Gcinky, usnadiuji odlupovani
Supin z povrchu a zabrariuji nadmérné hyperkeratéze.

¢) Harlequin ichthyosis (HI): Jedna se o velmi zdvaznou vystupiiovanou formu la-
meléarni ichty6zy vznikajici na zdklad¢ recesivné ziskané mutace genu pro enzym
ABCAI12. Supiny jsou velké a silné. Vzhledem ke koZnimu ndlezu se rozvijeji ohy-
bové kontraktury, prsty rukou a nohou splyvaji pod nanosem Supin. Kvili astym
pred¢asnym porodim a koZnim naleziim jsou déti ohrozeny hlavné vznikem infekci.
Terapii jsou predevsim externa s obsahem 5-10 % glycerolu, nikdy ne vazelinové
zaklady pro svij okluzivni charakter. Déale se doporucuji dezinfekéni koupele, napt.
s obsahem oktenidinu, probiha dezinfekce hlubokych ragad, aplikace epiteliza¢nich
a dezinfekcnich geld (napf. Hemagel), eventudlné podavani lokalnich antibiotik.

4. Epidermolyticka ichtyéza (El), dfive kongenitdlni bulézni ichtyoziformni
erytrodermie

Ma autosomdlné dominantni dédi¢nost a mutaci genu pro keratin 1, popf. keratin 10.
Thned po porodu se objevuji puchyfte a zarudla kiize. BEhem 2.-3. roku Zivota dochazi
ke zmirnéni tvorby puchyfl a postupné se tvoii lamelarni Supiny. Terapie zavisi na
véku a rozsahu projevl, nesméji se uzivat preparaty s vysokym obsahem urey. Vhodné
jsou dezinfekéni koupele v hypermanganu ¢i nafedéném Cytealu. Kize se zvlaénu-
je hydrofilnimi krémy, lze je kombinovat se zinkovymi nebo taninovymi preparaty.
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Systémova terapie s acitretinem miiZe byt pouZita pouze u velmi zavaznych pripadi.
Dulezity je zpocatku inkubator se zvySenou vlhkosti (60-80%), dalsi postupy zahr-
nuji sledovani tekutinové bilance, oSetfovani ktize hydrofilnimi krémy, obklady ragad
dezinfek¢énimi roztoky a oSetfovani externy podporujicimi epitelizaci v kombinaci se
zinkovymi preparaty. Déle probiha zvla¢iovani zevniho zvukovodu hydrofilnimi ex-
terny nebo olivovym olejem a pravidelna péce o oci, aby nedochazelo k poskozeni
rohovky (aplikace umélych slz).

Jziver

Novorozenci s vrozenou ichtyézou vyzaduji specificky pfistup a péce o né by méla
byt soustfedéna do specializovanych center s dostatkem zkusSenosti. Pfed pfekladem
do takového zafizeni je tfeba zajistit ditéti vhodné podminky: inkubétor s vysokou
vlhkosti, dostatecny piijem tekutin, oSetfovani kiiZe za sterilnich podminek (napf. bilou
vazelinou), tlumeni bolesti a neklidu ditéte. Rodi¢im by méla byt nabidnuta pomoc
psychologa. Praktické rady pro kazdodenni Zivot a psychickou i materidlni podporu
miZe poskytnout Spolek Ichtyéza, ktery sdruzuje rodiny nemocnych déti. KaZzdodenni
péce o dité s ichty6zou je financné a zejména Casoveé velmi narocna.
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2 KONGENITALNI KOZNI KANDIDOZA
U NOVOROZENCE

Veronika Karadyovd, Stépanka Capkovd, Milo$ Cerny

KAZUISTIKA

Donoseny eutroficky chlapec se narodil ze III. t€¢hotenstvi. Matka méla béhem gravi-
dity gestacni diabetes na dieté, prekonala virovy infekt, opakované méla vysev herpes
labialis a 2x preléCenou vagindlni kandidézu. Prenatdlni screeningova vysetfeni na
lues, HIV, HBsAg a GBS byla negativni. Cira plodova voda odtekla 3 hodiny pied po-
rodem. Chlapec se narodil spontanné, zahlavim, ve 40. gesta¢nim tydnu, vazil 4060 g
a méfil 50 cm. Poporodni adaptace byla bezproblémova.

JiZ pfi narozeni byly difuzné na kdzi pfitomné mnohocetné eroze rtizné velikosti,
od nékolika milimetri az po 1 cm v priméru. Na oddéleni byl pacient kardiopulmo-
nalné stabilni. Glykemie mél opakované v normé. Vzhledem k nejasnému exantému
byl k dalSimu vySetfeni pfelozen na naSe oddéleni. Chlapce jsme pfijali na JIRP ve
véku 6 hodin. Na kiZi celého téla mimo dlané, plosky a sliznice mél makulopapul6zni

Obr. 2.1 Makulopapulézni exantém 0Obr. 2.2 Puchyrky vyplnéné Zlutavou tekutinou




