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Vitamin B, ma v [udskom organizme vyznamnu ulohu ako kofaktor délezitych enzymov intermediarneho metabolizmu. Nedostatok
vitaminu B,, mdZe spdsobit malabsorpcia v traviacom trakte, jeho nedostatocny prijem v potrave alebo geneticky podmienené ochorenia.
Nedostatok vitaminu B,, sa prejavuje predovsetkym v tkanivach s rychlou proliferaciou a metabolizmom, ako je krvotvorné tkanivo, epitel
gastrointestinalneho traktu alebo nervové bunky. Klinicky sa prejavuje réznymi hematologickymi, neurologickymi ¢i gastrointestinalnymi
prejavmi. V nasledujicom ¢lanku opisujeme kazuistiky dvoch deti, ked' deficit vitaminu B, viedol k ich vyraznej apatii, organomegalii
a pancytopénii, priznakom imitujucim maligne ochorenie.
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Vitamin B, deficiency

Vitamin B, in human body plays an important role as a cofactor in various important enzyme reactions of intermediary metabolism.
Vitamin B, deficiency can be caused by malabsorption in gastrointestinal tract, by low dietary intake or by genetically caused diseases.
Deficiency of vitamin B, is firstly observed in tissues with quick proliferation and metabolism, such as hematopoietic tissue, mucosa of
gastrointestinal tract and nervous tissue. Therefore we can observe various hematological, neurological and gastrointestinal clinical
manifestations. In following article we are describing case reports of two children with serious vitamin B, deficiency. This deficiency

led to apathy, organomegaly and pancytopenia. Clinical signs imitating malignant diseases.
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Uvod

Vitamin B, — kobalamin (Cbl), je vo vode roz-
pustny vitamin, ktory je syntetizovany nizsimi orga-
nizmami. Rastliny a vyssie Zivocichy ho schopnost
syntetizovat nemaju. Ludsky organizmus je Uplne
zavisly od jeho exogénneho prisunu. Vitamin B , sa
prirodzene vyskytuje predovsetkym v potrave Zivo-
¢isSneho pdvodu (Cervené maso, vnutornosti, mlieko,
vajcia, ryby). Porucha metabolizmu Cbl ndsledkom
jeho deficitu alebo deficitu jeho kone¢nych meta-
bolitov — metyl-kobalaminu a adenozylkobalaminu
—sa prejavi poruchou metabolizmu homocysteinu
(Hcy) a metylmalonyl-koenzymu A. Klinicky sa ma-
nifestuje roznorodou neurologickou symptomato-
l6giou, hematologickymizmenami (makrocytovou
anémiou az pancytopéniou), priznakmi zo strany
gastrointestinalneho traktu (glositidou, nechuten-
stvom, hnackami), zmenami vimunitnom systéme.
Najmd u starsich detf sa pridruzujd zmeny psychiky.

Znalost vstrebdvania a metabolizmu vitami-
nu B, v organizme ma vyznam pre pochopenie
moznych pricin jeho deficitu v organizme. Cbl méa
ZloZitu cestu vstrebavania (obrazok 1): v dutine
Ustnej sa produkuje haptokorin (HC), na ktory sa
v zalidku viaZe Cbl uvolneny z potravy pomocou
HCl a pepsinu. Komplex sa transportuje do tenké-
ho Creva, kde sa Cbl uvolneny pomocou trypsinu
a Crevnych protedz viaze s intrinsic faktorom (IF),
ktory je syntetizovany parietalnymi bunkami Za-
Itidka. Komplex Cbl + IF sa vstrebava cez kubilinovy

receptor (CubR) do enterocytu. Z neho sa Cbl, na-
viazany na transkobalamin (TC, v minulosti nazyva-
ny transkobalamin Il) dostane do krvi a k bunkdm.
TC+Chl predstavuje metabolicky aktivny vitamin
B,,, nazyvany aj holotranskobalamin (HoloTC). Iba
tato aktivna cast celkového vitaminu B, vstupuje
do bunkového metabolizmu. TG+Cbl je rychlo
vychytavany z cirkuldcie bunkami pomocou TG
receptora alebo filtrovany v oblicke a nésledne
vstrebany v proximalnom tubule (1, 2).

Na spravne vstrebavanie vitaminu je dolezitd
dostatocnd sekrécia zalidocnej Stavy, spravna
funkcia parietdlnych buniek zalidka, exokrin-
nej i endokrinnej Casti pankreasu, neporusend
funkcia enterocytov terminalneho ilea. Funkény
deficit kobalaminu moézu spodsobovat aj
hereditarne poruchy jeho absorpcie a meta-
bolizmu (3) (obrazok 2).

Kazuistika 1

11-mesacny chlapec bol odoslany na nase
pracovisko pre zavaznu anémiu a neprospievanie.
Dieta bolo z 2. fyziologickej gravidity, donosené,
s primeranou pérodnou dizkou a hmotnostou.
Popoérodnéa adaptécia bola bez tazkosti, novoro-
denecky ikterus nebol prolongovany.

Matka dietata bola este pred tehotenstvom liece-
na pre hyperfunkciu stitnej Zlazy. Po operatnom rie-
Seni bola nastavend na substitu¢nu terapiu. Bola sle-
dovand aj hematolégom pre sideropenickd anémiu.
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Obrdzok 1. Vstrebavanie vitaminu B,
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Pocas tehotenstva isty ¢as uzivala feroterapiu, ktoru
ale bez kontroly laboratérych parametrov ukondila.
Starsia dcéra bola zdravé a dobre prospievala.

Nas$ pacient napriek tomu, Zze uz mal 11 me-
siacov, bol najma dojceny, nemlie¢ne prikrmy
netoleroval.
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Vo vstupnych laboratérnych vysetreniach
bola v krvnom obraze zdvaznad megaloblasto-
va anémia sprevadzana miernou leukopéniou
a trombocytopéniou (tabulka 1). V biochemic-
kych parametroch bola hyperbilirubinémia,
mierna elevacia aminotransferaz a vyrazne zvy-
$end hladina laktatdehydrogendzy (tabulka 2).
V klinickom obraze dominovala celkova schva-
tenost, hypotonus, pri vysetreni brucha mierna
organomegdlia (potvrdend tiez sonograficky),
doznievajuca respirac¢nd infekcia. Vzhladom na
stav imitujuci onkologické ochorenie sme u pa-
cienta indikovali punkciu kostnej drene, ktora
nepreukézala maligne bunky.V rdmci diferencial-
nej diagnostiky sme stanovili nizku koncentraciu
celkového vitaminu B, v sére, ako aj aktivneho
vitaminu B, tzv. holotranskobalaminu.V plazme
bola vyraznd hyperhomocysteinémia, v moci
extrémna metylmalénové aciduria (tabulka 3).
Resorpcnym testom vitaminu B, sme zistili jeho
dobré vstrebdvanie. Pacient bol nastaveny na per-
ordlnu substitu¢nu liecbu vitaminom B,, (2x tyz-
denne 300 pg), kyselinou listovou a pyridoxinom.

Vzhladom na zadvaznu anémiu bola jedno-
razovo podana transflzia erytrocytov. Do diéty
sme zaradili nemlie¢ne prikrmy. Na uvedenych
opatreniach sa pacientov stav postupne zlepsil.
Zacal tolerovat per os prijem, prospieval, hladina
vitaminu sa rychlo upravila. Metabolity (hy-
perhomocysteinémia, metylmalonova aciduria)
sprevadzajuce deficit B, sme uz nedetegovali.
Dieta uz v dalSom sledovani substitu¢nu lie¢bu
nepotrebovalo. U pacienta sme predpokladali
deficit vitaminu B, v d6sledku nedostato¢ného
prijmu v neadekvatnej strave k veku dietata.
U matky vySetrené hodnoty vitaminu B, a ho-
lotranskobalaminu boli nizke, ¢o prispelo k vy-
raznému deficitu, kedZe dieta bolo Zivené najma
materskym mliekom. Po 4 mesiacoch doslo
k Uprave hladiny laktdtdehydrogendzy. V krvnom
obraze sa obcas vyskytla lahkd normochréom-
na normocytova anémia. Organomegalia sa
upravila. Dieta nadalej prospievalo, prestalo za-
ostavat v psychomotorickom vyvoji, ostalo bez
kognitivneho i neurologického deficitu.

Kazuistika 2

7-mesacné eutrofické dieta bolo hospitalizo-
vané na nasom pracovisku pre zavaznu anémiu
a vracanie. ISlo o donosené dieta z 2 gravidity,
s fyziologickymi pérodnymi mierami a primera-
nou popdrodnou adaptaciou. Pre novorodenec-
ku Zltacku vyZadovalo fototerapiu.

Matka pacientky sa liecila pre autoimunitnu
tyreoiditidu a vitiligo. Dva roky pred pérodom bola
sledovana pre anémiu z nedostatku vitaminu B,
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Obrdzok 2. Intracelularny metabolizmus vitaminu B,, (Cbl) a jeho jednotlivé poruchy (upravené

podla Baumgartner MR, Fowler B, 2014)
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Vysvetlivky: TC — transkobalamin, Hcy —homocystein, MTHF — metyltetrahydrofoldt, THF —tetrahydrofoldt

Tabulka 1. V/stupné hodnoty krvného obrazu u pacienta 1

Vstupné hodnoty - krvny obraz pacient 1

parameter Hgb MCV Leu Tr
hodnota 6,6 103 594 129
referen¢nd norma 10,5 - 13,5 g/d! 75-87fl 6,0 - 17,0 1079/ 140 - 440 101N9/|
Hgb — hemoglobin, MCV - stredny objem erytrocytu, Leu — leukocyty, Tr — trombocyty
Tabulka 2. Vstupné hodnoty — biochemické parametre u pacienta 1
Vstupné hodnoty - biochemické parametre pacient 1
parameter Bil-C AST ALT LD
hodnota 68,7 2,64 2,08 72,89
referen¢nd norma 0 - 171 umol/I 0,0 - 1,05 pkat/I 0,0-0,9 pkat/I 2,00 - 5,00 pkat/I

Bil-C - celkovy bilirubin, AST - aspartdtaminotransferdza, ALT — alaninaminotransferdza, LD - laktdtdehydrogendza

Tabulka 3. Hodnoty vitaminu B, a jeho metabolizmu u pacienta 1 a 2

Hodnoty vitaminu B , a jeho metabolizmu

parameter S-vit. B, S-aktiv. vit. B, homocystein U-metylmalonat
hodnota pac. 1 <129 6 128,1 22681
hodnota pac. 2 37 <5 110 9378
referen¢nd norma 216 - 891 pmol/I 19 - 119 pmol/I 3,3-28,3 umol/I 0-10 pmol/
(pac. 1) mmolkrea
168 -1 115 pmol/I
(pac. 2)

vit. B~ vitamin B, aktiv. vit. B, - aktivny vitamin B, tzv. holotranskobalamin, S - sérovy, U~ mocovy

pravdepodobne na podklade atrofickej gastritidy.
Do Upravy hladin hemoglobinu mala intramus-
kuldrne podavany vitamin B,,. Nasledne pocas
gravidity a v Sestonedeli pre anémiu vyzadovala
feroterapiu, avsak vitamin B, uZ nedostavala.
Nasa pacientka bola ako 4-mesacnéa konzer-
vativne liecend pre epidurdlny hematém parietal-
ne vlavo po pade na hlavu, ked bol neurologicky
nélez bez topickej symptomatoldgie. Postupne
prestavala pit materské mlieko, mala tazkosti
s prehltanim, neskor odmietala prikrmy, objavila
sa u nej porucha motility hlasiviek. Pre progresiu

vracania s odstupom troch mesiacov od Urazu
hlavy dieta znovu vyzadovalo hospitalizaciu na
chirurgickom pracovisku, kde CT vysetrenie vylu-
Cilo opdtovné zakrvacanie do mozgu.

Pri prijati na nase pracovisko mala klinicky vy-
jadreny anemicky syndrom. Bola bled3, spava,
netolerovala per os prijem, vracala, mala miernu
hepatosplenomegdliu, opakovane sa vyskytli sta-
vy zahladenia. EEG vy3etrenie bolo bez epilepti-
formnej aktivity. Laboratérne sme zaznamenali
makrocytovt anémiu tazkého stupna, leukopéniu,
neutropéniu (tabulka 4), zavazny deficit vitaminu



Tabulka 4. \/stupné hodnoty krvného obrazu u pacienta 2

Vstupné hodnoty - krvny obraz pacient 2

parameter Hgb MCV Leu Neu
hodnota 6,7 95,7 521 0,64
referen¢nd norma 10,5 - 13,5 g/dl 70 - 86 fl 6,0 - 17510109/ 2,0-28,10 1019/

Hgb — hemoglobin, MCV - stredny objem erytrocytu, Leu — leukocyty; Neu — neutrofily

Tabulka 5. Vstupné hodnoty - biochemické a imunologické parametre u pacienta 2

Vstupné hodnoty - biochemické a imunologické parametre pacient 2

parameter AST ALT LD IgA 1gG IgM
hodnota 1,65 1,61 42,59 0,06 <0,64 0,28
referencna 0,0-1,00 00-08 2,00-5,00 01-131g/l 30-100g/ 03-100g/
norma pkat/I pkat/I pkat/I

AST - aspartdtaminotransferdza, ALT — alaninaminotransferdza, LD — laktdtdehydrogendza, IgA — imunoglobu-

lin A, IgG - imunoglobulin G, lgM - imunoglobulin M

B, (tabulka 3), hypogamaglobulinémiu, miernu
hepatopatiu s vysokou aktivitou laktadtdehyd-
rogendzy v sére (tabulka 5). Aj u tejto pacientky
sme vysetrenim kostnej drene vylUcili pritomnost
malignych buniek. V rdmci vy3etrenia metabo-
lizmu vitaminu B, bola u dietata zaznamenana
nizka sérova koncentrécia jeho aktivnej formy —
holotranskobalaminu, hyperhomocysteinémia,
v modi metylmalénové aciduria (tabufka 3). U jeho
matky sme stanovili nizku koncentraciu sérového

vitaminu B, stredne zavaznu hyperhomocys-

12/
teinémiu. Resorpcnym testom sme u pacientky
preukdzali adekvatny vzostup hodnét vitaminu
B,, a holotranskobalaminu po perordlnom podani.
Dieta bolo nastavené na substitu¢nu lie¢bu. Nizka
koncentracia hemoglobinu s klinickym koreldtom
vyzadovala jednorazové podanie transfuzie erytro-
cytov. Pre agamaglobulinémiu boli podané intra-
vendzne imunoglobuliny s ndslednou pyretickou
reakciou, prechodnym vzostupom zépalovych
parametrov, ako aj absolitneho poctu neutrofilov.
Nasadili sme perordlnu antibioticku liecbu. Klinicky
stav dietata sa postupne upravil. Bolo ¢ulé, obnovil
sa peroralny prijem, vracanie ani stavy zahladenia
sa Uz neopakovali. Zacalo prospievat.

Vzhladom na nalez deficitu B, hypoga-
maglobulinémie az agamaglobulinémie, neutro-
pénie pri uvedenom klinickom stave pacientky
sme predpokladali diagnézu deficitu transko-
balaminu. Molekuldrno-genetickym vysetrenim
génu TCN2 na zahrani¢nom pracovisku bola
zatial identifikovand jedna mutdcia v heterozy-
gotnom stave. Pre predpokladané autozémovo-
-recesivne dedi¢né ochorenie pritomnost jednej
mutacie nie je dostatocna. Vysetrenia pokracuju
na proteinovej drovni.

Pacientka je nadalej pravidelne sledovand. Na
perorédlnej substitu¢nej lie¢be kyanokobalami-
nom 2x tyzdenne 300 ug doslo k rychlym upra-
véam hodnot celkového a aktivneho vitaminu B,
ako aj jeho metabolitov — metylmalonatu v modi
a homocysteinu v plazme. Laktdtdehydrogendza

po dvoch mesiacoch klesla k hornej hranici nor-
my. Anémia sa upravila, mierna leukopénia pre-
trvévala stvrt roka, pricom pocet neutrofilov vari-
ruje v pasme neutropénie a normalnych hodnot.

V rdmci imunologického statusu aj po hos-
pitalizacii eSte vyzadovala jednorazové podanie
imunoglobulinov. Stale pretrvavaju nizsie kon-
centracie IgA a IgM.

Klinicky dieta prospieva, neméava akutne
infekcie, organomedgélia sa upravila, ma veku
primerany psychomotoricky vyvoj.

Diskusia

V prispevku uvddzame kazuistiky dvoch pa-
cientov, u ktorych doslo k zavaznym klinickym
tazkostiam na zéklade vyrazného deficitu vitaminu
B,,- Jednou z najcastejSich pricin nedostatku ko-
balaminu je jeho nedostatok v prijimanej strave.
Je zndme, Ze dojcené deti matiek s deficitom vita-
minu B,, maju jeho neadekvatny prijem v mater-
skom mlieku (4). Takto vzniknutym deficitom su
ohrozené najma deti vegetaridnok a deti matiek
s poruchou vstrebavania Cbl. Deficit Cbl u tychto
deti sa manifestuje zvacsa uz v skorych mesiacoch
Zivota, ndsledkom nedostatocne vytvorenych za-
sob pocas intrauterinného vyvoja (1). Vyznamnu
dlohu hrd aj druh Zivocisnej potravy, ktory je
zaradeny do jedalnicka dojciacej matky a neskor
aj u dietata. Najvyznamnejsi zdroj vitaminu B
v nasich podmienkach predstavuje hovadzia pe-
¢er 84 ug/100 g. Z mésa najviac vitaminu B, obsa-
huje hovédzie 6 ug/100 g. Bohatym zdrojom su tieZ
ryby ako makrela 19 ug/100 g, ¢ilosos 15 ug/100 g,
z exotickych potravin su to najma musle
98,8 ug/100 g a kraby 11 ug/100g (prepocitané
na 100 g podla: USDA National Nutrient Database
for Standard Reference, 2015). Pri vegetaridnskej
strave alebo inom alternativnom stravovacom
rezime, v ktorom je z diéty vylicené maso ¢i vietky
ZivociSne produkty, bola zaznamenana zvysena
prevalencia deficitu vitaminu B, od 11 - 90 %
v réznych populacidch. Deti, u ktorych bol ten-
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Obrdzok 3. Obrdzok z kostnej drene druhej
pacientky, vyrazne stimulovana erytropoéza

— 5

to spbsob stravovania od narodenia, maju vyssi
vyskyt deficitu B,, ako tie, ktoré az neskér prebrali
alternativne stravovacie navyky (5). Ceski autori
uvadzaju subor 40 dojc¢enych detf, ked deficit Cbl
bol spdsobeny jeho nedostatkom v materskom
mlieku. Cely subor bol rozdeleny na dve skupiny,
pricom v skupine s tazkym deficitom (autormi
stanovend hladina Cbl menej ako 100 ng/l), zo
17-tich deti malo 94 % makrocytovi anémiu, 88 %
zaostavanie v psychomotorickom vyvoji, vietky
okrem jedného boli hypotonické. Priemerna kon-
centracia Cbl bola 69 + 17 ng/I (N: 200 — 900 ng/l),
prvé klinické symptémy sa objavili okolo 54 +
2,8 mesiaca a priemerny vek detf v ¢ase diagno-
zy bol 8,3 £ 4 mesiace. Hlavnou pri¢inou nedo-
statku Cbl u matiek bola chronickd gastritida,
1 matka mala vegetaridnsku a 1 vegénsku dié-
tu (6). Obe nami prezentované deti boli najma
dojcené, pricom u oboch matiek bol dokdzany
deficit vitaminu B, . U matky druhej pacientky
taktieZ stredne zdvazna hyperhomocysteinémia.
Matka prvého pacienta konzumovala vegeta-
ridnsku stravu, druhd matka jedla aj méso. Okrem
znizenej konzumdcie potravin bohatych na Cbl je
dalsou castou pricinou jeho deficitu pernicidzna
anémia s pritomnymi protildtkami proti parietal-
nym bunkam a naslednou atrofickou gastritidou.
Vie sa, Ze u ¢loveka, u ktorého sa vyskytlo jedno
autoimunitné ochorenie, sa méze pocas zivota
vyvinut dalsie (7). U oboch matiek nasich pacien-
tov sa vyskytli autoimunitné ochorenia. V prvom
pripade autoimunitna tyreoiditida, avsak proti-
latky proti parietdlnym bunkdm ¢ intrisic faktoru
boli negativne. Matka druhej pacientky mala tiez
autoimunitnu tyreoiditidu na substitu¢nej liecbe,
vitiligo a atroficku gastritidu, ktord v danom case
nebola lie¢end, informécie o pritomnosti protilatok
sme nemali dostupné.

Okrem deficitu vitaminu B,, z materského
mlieka sa u nasich pacientov prehlboval jeho
nedostatok ich neadekvatnou vyzivou vzhla-
dom na vek. V pripade 11-mesacného, ani 7-me-
sacného dietata uz samotné materské mlieko
nepokryva jeho nutri¢né naroky pre spravny
psychomotoricky vyvoj (8).

www.solen.sk | 2016; 17(5) | Pediatria pre prax
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U oboch deti bolo neporusené vstrebava-
. Ktoré sme vysetrili pomocou
resorpéného testu, kedy stanovujeme hladinu
vitaminu B,, a holotranskobalaminu pred a po
peroralnej substitdcii vitaminom B, .

nie vitaminu B

Pacientov sme nastavili na peroralnu substi-
tdciu vitaminom B, dvakrat tyzdenne 300 ug,
po ¢om sa ich klinicky stav v priebehu dnf vy-
razne zlepsil. Zacali tolerovat adekvétnu stravu,
prospievat a napredovat v psychomotorickom
vyvoji. Laboratérne parametre sa postupne
upravovali. Rychlu Upravu klinickych tazkosti po
nasadeni substittcie u Cbl deficitnych pacien-
tov z jeho nizkeho prijmu opisuju viaceri autori.
Délezité je viak skoré stanovenie diagndzy, aby
nedoslo k ireverzibilnym zmenam manifestu-
jucimi sa réznym stuprfiom najma neurologic-
kého poskodenia (6, 9, 3, 5). V pripade prvého
pacienta doslo k rychlemu nasyteniu organizmu
vitaminom a uz po troch tyzdnoch sa u neho
metabolity pritomné pri deficite vitaminu B,,
(homocystein v plazme a metylmalondt v moci)
upravili do fyziologickych hladin.

V pripade druhej pacientky napriek zlepseniu
klinického stavu a vzostupu hemoglobinu, pre-
trvavali nizke hladiny neutrofilov a imunoglobu-
Iinov, ¢o podporilo nasu Uvahu o deficite trans-
kobalaminu (TC) (OMIM #275350, ORPHA859). Ide
o raritné autozomovo recesivne ochorenie vyskytu-
juce sanajmd vranom detstve s klinickymi priznakmi
ako neprospievanie, slabost, hypoténia, hnacky, ble-
dost, anémia aZ pancytopénia, agamaglobulinémia
(10, 11). Niekedy moze imitovat neonatalnu leukémiu
(12), & kombinovany imunodeficit (13). Nedavna
praca aktualizujica poznatky o transkobalamino-
vom deficite, ktord vznikla vdaka medzindrodnej
spolupraci, vyhodnocuje laboratérne vysledky a kli-
nicky priebeh 30 pacientov s TC deficitom. 24 z nich
bolo symptomatickych v ¢ase diagnostiky. Z nich
21 malo hematologické zmeny, 16 neprospievalo,
7 malo neurologicky nélez ako slabost, hypotoniu,
zaostavanie v psychomotorickom vyvoji, u 4 sa
vyskytliimunologické zmeny. U 7 pacientov bola rea-
lizovana punkcia kostnej drene — trikrat s nalezom
myelodysplastického syndromu a Sestkrat s mega-
loblastickou prestavbou (11). Podozrenie na diagné-
zuvznikd, ak sa u pacienta vyskytne megaloblastova
anémia, deficit vitaminu B , (odliuje deficit TC a po-
ruchu intracelularmeho metabolizmu B ), elevécia
plazmatického homocysteinu a stanovenim me-
tylmalénovej acidurie. Konfirmujucim vysetrenim
je stanovenie syntézy TC v kultivovanych fibro-
blastoch pacienta alebo molekulovo-genetickym
vySetrenim TCN2 génu (11, 14). U nadej pacientky sa
vyskytli spominané klinické aj laboratérne priznaky.
V kostnej dreni bola zachytend znizend myelo-
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poéza s megaloblastickou prestavbou a vyrazne
stimulovanou erytropoézou (obrazok 3). Zlepsenie
vsak nastalo uzZ pri perorédinej substitu¢nej liecbe
kyanokobalaminom 2x tyzdenne 300 ug. Liecba je
velmiindividualna. U vacsiny reportovanych pacien-
tov bola nutnd aspon v zaciatku intramuskuldrna
aplikacia kyanokobalaminu ¢&i hydroxokobalaminu
(2) v roznej frekvencii (od kazdodenného podéavania
az po 3x za mesiac) a roznych davok (od 300 pg
po 5 mg). Odporii¢ané monitorované parametre su
koncentracie hemoglobinu, holotranskobalaminu
a metabolitov pritomnych pri Cbl deficite - me-
tylmalondtu v moci a homocysteinu v plazme (10,
11). U nadej pacientky sa koncentracia hemoglobi-
nu udrzala vo fyziologickom rozmedzi napriek len
jednorazovému podaniu transfuzie erytrocytov.
Po troch tyzdnoch bola hladina holoTC a homo-
cysteinu v referencnej norme, v moci sa nedete-
govala exkrécia metylmalonatu. Pre predpoklada-
ny deficit transkobalaminu pokracujeme napriek

vyhovujucim koncentraciam vitaminu B, zatial

v jeho peroralnej substittcii (2 x tyzdenne 300 ug),
ktord bude nutné celoZivotne v pripade potvrdenia
sa TC deficitu. V pripade zhorsenia sa klinického
stavu bude potrebné vitamin poddvat intramus-
kuldrne.

U pacientov s deficitom TC boli mutéacie
v TCN2 géne identifikované na 22 chromozéme.
Ide 0 mutécie izolované v jednotlivych rodindch.
Nebola identifikovand Siroko rozsirena jedna mu-
tacia. U nadej pacientky sme nasli mutaciu p.Leu
376Ser (c.11277>C), ale iba na jednej alele. Vzhladom
na to, Ze ide 0 autozdbmovo-recesivne ochorenie,
je nutné ho potvrdit druhou mutdciou respektive
funkénou analyzou na proteinovej drovni, ktord
prebieha na zahrani¢nom pracovisku.

Zaver

V nasom prispevku sme chceli pripomenut,
Ze deficit vitaminu B, méze imitovat priznaky
maligneho ochorenia a treba na neho mysliet
v ramci diferencidlnej diagnostiky tazkej anémie
aZ pancytopénie, vysokej laktdtdehydrogenazy
¢i organomegdlie. Chceme upozornit, Zze u de-
ti méze dojst k jeho vyraznému deficity, ak je
jeho zdrojom len materské mlieko matky, ktord
sama trpi nedostatkom vitaminu B,,. DoleZitd je
podrobné anamnéza, pri ktorej doraz treba klast
na informéacie ohladom stravovacich navykov.
Matky s deficitom vitaminu B, musia uzivat do-
statocnu substitu¢nu liecbu s kontrolou sérovej
koncentrécie holoTC, aby neohrozili psychomo-
toricky vyvoj svojich deti. Nielen nedostatoc¢ny
prijem vitaminu B, v strave & autoimunitné
ochorenia spdsobuju jeho deficit. V diferenciél-
nej diagnostike by sme sa mali zamysliet aj nad

geneticky podmienenymi poruchami - deficit
Cbl prendsaca — TC deficit, ¢i intraceluldarneho
metabolizmu vitaminu B,..

Pre vyvijajuci sa organizmus oboch deti bolo
rozhodujuce odhalenie diagnézy, Uprava vyzivy
a rychla substitu¢na liecba. Na adekvatnej terapii
doslo u pacientov k zlepSeniu hematologickych
parametrov ¢i neurologického statusu. Obe deti
sa primerane vyvijaju, zabranilo sa ich trvalému
neurologickému poskodeniu.
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