Vrozena oboustranna luxace kyc¢li - kazuistika
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Anamnéza
 RA: matka, sestra matky i oba starsi bratfi holCiCky - dysplazie kycli

« dité z 5. gravidity (2x abort), polyhydramnion

« porod ve 38.g.t. spontanné zahlavim, dobra poporodni adaptace
e 29609/ 46 cm

* Apgar skore 9-9-9, pupecni pH 7.25

« pro rozvoj gruntingu + mirny hypotonus ad observace na st. fyziolog.
novorozencu
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Stanice fyziologickych novorozencu

* v inkubatoru, pfechodné tachypnoe, bez narokl na oxygenoterapii
» pozvolna uprava klinického stavu, vnitrni prostredi v norme,
euglykémie

« 2.den Zivota ortopedické vysSetreni, susp. oboustranna luxace
kycli, tato potvrzena rentgenologicky

» ortopedem navrzen konzervativni postup léCby pomoci
horizontalni trakce

« v 52. hodiné zivota prelozena na stanici intermed. pécCe k dalSi
terapii
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Stanice intermed. péce

 kardiopulmonalné komp., bficho s fyziolog. nalezem, normotonus
* nalozeny horizontalni trakce

 pfi pravidelnych kontrolach v dalSich dnech trakce vyhovuijici,
neurocirkulacni pomeéry na DKK dobré

* laboratorni vys. bez pozoruhodnosti, vC. Ca, P, ALP

 zivena odstfikanym MM, toleruje dobfe, k prevenci refluxu
(horizontalni poloha) zahustovani mléka
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Horizontalni trakce
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Stanice intermed. péce I

* 9.den kontrolni rtg snimek kycli, potvrzena fraktura pravého
femoru, v.s. porodni trauma

» konzultace s ortoped. klinikou FN Na Bulovce, upravena lécba:
overhead (tj. vertikalni) trakce obou DKK k IéCbé fraktury pr.
femoru
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Vertikalni trakce




F|p FAKULTNI
NEMOCNICE
OSTRAVA

Stanice intermed. péce Il

» od nalozeni vertikalni trakce vyskyt hyposaturaci, potfeba
oxygenoterapie nebulizaci do prostoru (0,5 -1,51 02/ min)

« objevuje se epizoda ublinknuti se susp. mikroaspiraci po naziveni,
prechodné snizeni mléénych davek s dobrym efektem, strava
strikaCkou

» tonus na HKK v normé, zahajena rehabilitace

* rtg snimek plic a srdce bez patolog. zmén
 UZ CNS a bficha v normé
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Stanice intermed. péce IV

« od konce 3.tydne zivota bez potreby oxygenoterapie, K-P komp.,
vahové pomalu prospiva, mlécné davky ale nizke

 kontrolni laborator. vysetfeni v normé

* pro soor antimykotika

» 30.den Zivota kontrolni rtg snimek kyCli s re: zhojena fraktura
pravého femoru, proximalni luxace femoru bilater.,
» opét nastavena horizontalni trakce

v dalSich dnech pro minim. per os pfijem pfechodné navedena na
parenteralni vyzivu
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Stanice intermed. péce V

» zhorSeni sani pri ziveni, ublinkavani, o davky se nehlasi, podavani
stravy do nasogastrické sondy (39.den zivota) + parenteralni pfijem

* napadna minimalni spont. hybnost hornich kon¢etin, bez
antigravitacni aktivity

- dle neurologa: diff .dg. neurometabolicka porucha, porucha
nervosvalového prenosu

 EMG: re: v.s. kongenitalni myopatie, ev. kongenitalni svalova
dystrofie

* klinickogenetické vysSetreni: nelze vyloucCit myogenni etiologii
potizi event. metabolickou Ci mitochondrialni etiologii
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Stanice intermed. péce VI

* oCni vys. : fyziolog. nalez

 kardiologické vys. : ve vytokove Casti levé komory nalez
odpovidajici obstruktivni formé kardiomyopatie (Sife komor.
svaloviny hranicni), pfi kontrole jiz v normé, jen FOA

* kompletni MR vysetreni:
- mozek bez strukturalnich zmeén
- skoliotické postaveni Th — L patere
- luxace obou kyc€elnich kloubd, st.p. frakture pr. femoru

* laborator opét bez napadnosti, vC. hladiny amoniaku, myoglobinu,
kreatinkinazy, transaminaz

« odebrany vzorky na vySetfeni metabol. vad, karyotypu i molekular.
genetiky
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Stanice intermed. péce VII

» zhorSovani neurologického stavu progreduje, strava perfuzorem
» orofacialni stimulace a celkova rehabilitace bez efektu

« 52. den zivota rozhodnuto ortopedem po domluve s maminkou
o ukoncCeni trakci, dale jen volné baleni

» gastroenterolog. konzilium : zavedeni nasogastrické sondy pro
domaci péci, vzhledem k neprospivani a vyskytu intolerance laktozy
v rodiné prevedena na formuli s hydrolyzovanou bilkovinou

* 63. den zivota propusténa ve stabilizovaném stavu do domaci
péce

(vysledky testl na metabol. vady, karyotyp a molek. genet. vyS. nejsou t.€. k dispozici)
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V domaci péci

» K-P stabilni, bez infektu, pravidel. kontroly v odbornych
ambulancich

» rozvoj semiflekénich kontraktur, tézka celkova hypotonie

» sekundarni skoliatizace Th patere

* intenzivni rehabilitace a orofacialni stimulace

* 1x hospitalizace na kojeneckém odd. KDL FNO - zacvik matky

v zavadéni NG sondy

pretrvava obCasné zvraceni po jidle

zivena MM + Nutrilon Allergy Care + Fantomalt, prospivani horsi,
pomér vaha / délka v normé
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OPRIP |

ve véku témér 6 mésicu, presné 179. den zivota dopoledne,
asi 2 hodiny po naziveni pozorovano zhorsujici se védomi, dité
apatické, opocené, chladna akra, snad promodrani PHK

» pro zhorSujici se stav pfivezena rodi€i autem do FNO
* po cesté v auté prudké zhorsSeni klinického stavu

« anamnesticky asi 1 tyden trvajici respiracni infekt, max. se

subfebriliemi, podavan Fenistil gtt., poté uprava
( epizodu ublinknuti €i zvraceni si rodiCe neuvédomuiji )
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OPRIP Il
PFijem 13,40 hod

 pfi pfijmu apnoe, cyandza, hypotonie, AS kolem 35/ min

» zahajena KPR, dutina ustni plna OMM, intubace, adrenalin e.t.

* neprima srdeCni masaz, intraosealni vstup, po cca 2.min. obnova
pravidel. AS, nadale apnoe, dychani poslechové se zaplavou
ved|. fenoménu

» Kkapilarita Spatna, perifer. cyanoza, zornice mydriatické, postupne
se stahuji
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OPRIP I

« odsati z DDC, lavaz - i bronchoskopicky (edém sliznic)

* 5 hod. po prijeti opét srdeCni zastava - KPR, adrenalin — po 4 min.
obnova akce srdecCni

* na rtg snimku plic obraz ARDS, bez znamek PNO

» selhani konvencni UPV, proto HFOV, 100% O2- bez efektu

* uvaha o ECMO - vzhledem k trvajici resuscitaci nelze preveézt

» kardiolog. vys. — obraz tézkého systol. a diastol. selhani obou

srdecCnich komor v ramci myokardialni hypoxie

« 20,00 hod - opét zastava, 30 min. KPR bez efektu,
exitus letalis ve 20,30 hod

« zaver: asfyxie na podkladé v.s. aspirace mléka, respiracni
selhani, srdecni selhani
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Predbézna vysledkova zprava genetické analyzy

» zjisténa sekvencni zména DNA s pravdépodobnou klinickou
vyznamnosti:

Gen RYR1 (NM_000540), c.14581C>T, p.(Arg4861Cys),
v heterozygotnim stavu (chromozom 19q13)

« Mutace v RYR1 genu jsou spojeny s klinickym projevem Central
core disesase, King- Denborough syndrome, Minicore myopathy
with external ophtalmoplegia, Neuromuscular disease — cong.,
with uniform type 1 fiber

* muze byt AR i AD typ dédiCnosti — odebrany vzorky k analyze DNA
obou rodicu
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Mutace v RYR1 genu

* mutace genu ryanodinoveho receptoru - porucha iontového kanalu
uvolfiujiciho kalcium — existuje vice nez 80 mutaci
« dle Kkliniky Central core disease - skupina core myopatii

Central core disease

- 1. popsana kongenital. myopatie (incidence vsech 0,06 na 1000 porod(i)

- morfolog. zmény sval. vlaken ( v centru sarkomery nezbarvitel. oblasti),
proto nedostateCné vykonna svalova kontrakce

- AD choroba,existuje i AR varianta s tézZSim prubéhem

- klinicky hypotonie, opozdéni motor. vyvoje, hl. svalova slabost v proxim.
pletenci DKK - ale velka variabilita nalez( !

- Casté ortopedické komplikace: luxace kycli a skolioza
- vétSinou pomala progrese s pfiznivou dlouhodobou prognézou
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Central core disease
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Dékuji Vam za pozornost

Podékovani za spolupraci: MUDr. Dagmar Gre¢malova
MUDr. Miroslav Weber

zdroj: Kongenitalni neuropatie, Neurologie pro praxi, MUDr. Josef Kraus, CSc, assoc.prof. Jifi Vajsar
MD, MSc, FRCPC, doc.MUDr. Josef Zamecénik, Ph.D.



