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Mozu klinickeé priznaky gastroenterologického
traktu maskovat zivot ohrozujiici stav?
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Vyskyt klinickych priznakov v pediatrickej praxi ako nauzea, vracanie, nechutenstvo, hnacky, bolesti brucha vieobecne pripisujeme chorobam
traviaceho traktu. V tomto ¢lanku opisujeme kazuistiku 9-ro¢ného chlapca, ktory v priebehu 2 mesiacov bol opakovane ambulantne osetreny
pre nauzeu a vracanie. Pocas tejto periédy — 2 mesiacov - doslo k celkovému zhorseniu jeho klinického stavu. Prvykrat bol hospitalizovany pre
dyspepticky syndrém, po rehydrata¢nej a symtomatickej liecbe sa rychlo zotavil. Dva mesiace po prvej hospitalizacii bol prijaty pre celkové
zhorsenie klinického stavu, ked okrem vracania mal zvy$enu unavu, ubytok na hmotnosti, zmeny psychického stavu a nadmerné solenie stravy.
Po dékladnej anamnéze, po zhrnuti klinickych priznakov, po vyhodnoteni laboratérnych parametrov sme stav uzavreli ako Addisonovu chorobu.
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Could clinical symptoms of the gastrointestinal tract disguise a life threatening condition?

In paediatric practice encountering symptoms such as nausea, vomiting, lack of appetite, diarrhoea, abdominal pain are generally
associated with and credited to maladies of the gastrointestinal tract. This paper focuses on a case study of a nine-year-old boy tracing
the causal background of his deteriorating condition. Within a period of two months he was admitted twice for ambulatory treatment
of nausea and vomiting. First he was hospitalized for impaired digestion, however upon symptomatic treatment and rehydration he
quickly recovered. Two months following his first hospitalization, he was yet again admitted for aggravated albeit similar and additio-
nal symptoms such as fatigue, weight loss, emotional instability and an excessive use of salt. Given the thoroughly assessed anamnesis
and study of his clinical symptoms along with the laboratory results, our team’s assumption of Addison’s disease had been confirmed.
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Uvod

Addisonova choroba je zdvazné endokrinné
ochorenie, jeden chory pripadé priblizne na
100 000 obyvatelov. MéZe sa prejavit aj v detstve,
pricom jeho vyskyt v tomto veku je zriedkavy.
Vo vacsine pripadov sa klinické priznaky vyvijaju
postupne, manifestuju sa az vtedy, ked'je destru-
ovanych az 90 % tkaniva nadobliciek. V klinickom
obraze dominuje opakované vracanie, celkova
slabost a Ubytok na hmotnosti, ktoré su spreva-
dzané zmenou psychiky, negativizmom dietata
a nadlezom zvysenej pigmentacie koze a sliz-
nic. Pri neadekvatnej lie¢be modze vyustit az do
Addisonovej krizy s fatadlnym koncom. V danom
prispevku referujeme pripad 9-ro¢ného chlapca,
u ktorého bola diagnostika stazend netypickymi
klinickym prejavmi vo vcasnej faze ochorenia.

Kazuistika

Devétro¢ny chlapec bol lie¢eny ambulantne
pre opakované vracanie s nauzeou, skleslost, bo-
lesti brucha. Pre nedostato¢nu t¢innost ambu-
lantnej liecby bol po dvoch droch odoslany na
hospitalizaciu na Detské oddelenie v Dunajskej

Strede s diagndzou akutnej gastritidy na rehyd-
ratacnu liecbu.

Prianamnestickom vysetreni sa zistilo, ze die-
ta je z 2. rizikovej gravidity (1x spontanny abort),
poérod bol v termine per sectionem pre KP po-
lohu, krieseny nebol, p. h. 4 020 g, p. d. 50 cm,
bez adaptacnych poruch, fototerapia pre novo-
rodenecky ikterus, o¢kované podla poradne. Do
4 rokov navstevoval imunologickd ambulanciu
(nie sU presné Udaje o type poruchy), bral Imunor.
Matka dietata je sledovana pre reumatoidnu ar-
tritidu a je liecena metotrexdtom. Otec je zdravy.

Pri prijati na oddelenie mal chlapec priznaky
stredne tazkej dehydratécie s hyponatrémiou
(121 mmol/l), hypochlorémiou (94,6 mmol/I1), hy-
poosmolalitou plazmy (248,1 mmol/kg), draslik
aglukdza boli v norme, zpalové markery boli ne-
gativne. Bola zacatd rehydratacné terapia (1/1 fy-
ziologicky roztok, Plazmalyte, 10 % glukdza, 10 %
NaCl, 7.5 % KCl, Ca glukonicum, 10 % MgSO,)
podla aktudlneho stavu iénov do Upravy stavu.
Po troch dioch hospitalizacie s dobrym per os
prijmom a Uprave biochemickych parametrov
bolo dieta v dobrom stave prepustené domov.
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Pacient bol po druhykrat prijaty 2 mesiace
po prvej hospitalizacii s podobnymi priznakmi,
ku ktorym sa pridruzil Ubytok na hmotnosti a na-
padné svalova slabost s bolestami koncatin. Matka
dietata dodala dolezitu informaciu, Ze v priebehu 2
mesiacov pacient velmi zoslabol, ledva dojde peso
domov zo $koly, neznasa ani najmensiu fyzicku
zataz. U chlapca, ktory bol dovtedy aktivny, piny
eldnu, vybornym Ziakom, doslo k poklesu nielen
fyzickej zdatnosti, ale ajzmene psychického stavu,
stal sa precitlively, placlivy. Matka si tiez viimla, ze
v poslednom obdobf zacal jedld nadmerne solit,
v strave preferuje slané tycinky, chrumky, Cipsy
apije len slanu mineralnu vodu (Fatru). Pri prijati bol
slaby, sklesly, subfebrilny do 38 °C, sliznice dutiny
ustnej boli suché, jazyk jemné povleceny, turgor
koZe bol hrani¢ny, zvysenu pigmentaciu koze a sliz-
nic sme nezaznamenali, kardiopulmonalne bol
kompenzovany s tendenciou k hypotenzii 80/40
mmHg, genitdlie chlapcenské, Tannerove skore GI,
P1.V laboratérnych parametroch bola pritomna
kompenzovana metabolicka acidéza pH 74; pCO2
- 3,6 kPa; BE - 52 mmol/l; HCO, 18,2 mmol/l; s taz-
kou hyponatrémiou 121 mmol/l, hypochlorémiou
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93 mmol/l, hypokalémiou 3,1 mmol/l, anidnova
medzera (AG) 14,9.19,1.13,2.11,7, glykémia bola na
zaciatku v norme, v dalsom priebehu sme zazna-
menali tendenciu k hypoglykémii, v krvnom ob-
raze bola mikrocytarna anémia. V priebehu hospi-
talizacie teploty intermitentne vystupili do 38,5 °C.
Po vynechani infUznej terapie pacient udaval
znovu slabost, mal k tendenciu k hypoglykémii,
hyponatrémii, hypochlorémii, hypokalémii a k hy-
poosmolalite séra. Ortostaticky test sme prerusili
pre slabost a hypotenziu. Viykonali sme CT mozgu
s ndlezom: sirsia 4. komora a foramina Magendie
a Luschka v zadnej jame, USG brucha bolo bez
patologického nélezu. Realizovali sme aj vysetre-
nie $titnej Zlazy — TSH 7,06 mIU/I, FT4 139 pmol/|
(norma 10,0 — 23 pmol/l), protilatky aTPO a alG
boli negativne. Klinicky stav pacienta a laboratérne
nalezy nas viedli v rdmci diferenciélnej diagndzy
vylucit Addisonovu chorobu. Vysetrili sme ranny
kortizol, pricom sme zistili extrémne nizke hladiny
kortizolu (4 nmol/I, norma 140 —400 nmol/l), ACTH
bolo vysoké 1618 ng/I (norma 7,0 - 63,0 ng/l), vy-
Setrenie aldosteronu z technickych pricin nebolo
mozné. Pacient dostal opakovane Hydrocortison
100 mg i. v, nasledne sme ho prelozili na 2. det-
sk kliniku LF UK a DFNsP do Bratislavy, kde sa
potvrdila zniZzend tvorba nielen glukortikoidoy,
ale aj mineralokorikoidov, o ¢om svedcila znizena
hladina aldosterénu pod 8,7 pg/ml (norma 12 —
340 pg/ml), DHEA-S bol pod 0,1 ug/dl (norma 2,8
- 85,2 ug/dl) a delta-4-androstendion —ASD - pod
0,03 ng/ml (norma: 0,1 — 09 ng/ml). Sicasne sme
zistili pritomnost protildtok proti nadoblickovej
21-hydroxylaze (250 IU/ml, norma do 1,0 IU/ml)
a tiez proti kére nadoblicky — AGSA. Zaroven sa
pétralo po poskodeni dalsich endokrinnych Zliaz
a tkaniv. Nasli sa vysokopozitivne protildtky proti
endomyziu a transglutaminaze a nasledna endo-
skopicka biopsia ¢reva potvrdila diagndzu celiakie.
Genetické vysetrenie dokézalo pritomnost HLA
antigénov |I. triedy DQ2, ktory je pritomny u viac
ako 90 % pacientov s celiakiou. Nasledne sa zvysila
davka hydrokortizénu a pridal sa do liecby minera-
lokortikoid (Fludrokortizén). Pacient sa ma dobre,
pribral, vyrastol, normalizoval sa mu tlak krvi. Je na
lie¢be 17,5 mg hydrokortizonom a 0,1 mg fludro-
kortizonom pri vyske 146 cm a hmotnosti 53 kg.
Pri kontrolach sledujeme klinické a laboratorne
prejavy dalsich ochoren, ktoré sa mdzu v rdmci
autoimunitného polyglanduldrneho syndrému
(APS) manifestovat.

Diskusia

Addisonova choroba je chronické ochorenie,
ktoré prvykrat opisal londynsky lekdr Thomas
Addison v polovici 19. storocia. V minulosti
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najcastejsou pricinou insuficiencie nadobliciek
bola tuberkuldza, v ostatnom case také pripa-
dy destrukcie sa pozoruju uz len v rozvojovych
krajinach a tiez v pokrocilom stadiu HIV infekcie.

Etioldgia insuficiencie nadobli¢ky je rézno-
rodd. Moznou pri¢inou su tumory, eventudlne
metastatické infiltra¢né a radia¢né poskodenie,
pourazové krvacanie do nadoblic¢iek, operacné
zakroky, tazké infekcie, septické stavy. Aj chro-
nické mykotické infekcie mozu mat za nasle-
dok insuficienciu. V novorodeneckom obdobf
jednostranné krvacanie do nadobli¢iek nema
Ziadne klinické priznaky, ale obojstranné krva-
canie mo&ze mat vazny klinicky priebeh.

K primarnej destrukcii kory nadobliciek
dochadza najcastejsie pri autoimunitnom po-
$kodeni. Casto je sucastou polyglanduldreho
autoimunitného syndrému (APS). Pri tomto
chorobnom procese z tvorby autoprotilatok
sU postihnuté viaceré endokrinné Zlazy auto-
imunitnym zépalom, ktory postupne narusuje
ich funkciu, naj¢astejsie v zmysle hypofunkcie,
zriedkavo hyperfunkciou postihnutého organu.

V zaciato¢nom $tadiu ochorenia stanovit
diagndzu je velmi tazké, lebo klinické prizna-
ky, ktoré vznikaju na zaciatku ochorenia su aj
sprievodnym priznakom inych ochorent. Klinické
prejavy Addisonovej choroby vznikaju postupne.
U deti skor v popredi je nechutenstvo, vracanie,
hnacky, nauzea, bolesti bruska difuzneho cha-
rakteru, ¢Co mozeme interpretovat pri dehyd-
ratacii aj ako nahlu brusnu prihodu. Neskorsie
postupny Ubytok na hmotnosti s celkovou sla-
bostou, zmeny psychiky, zmeny nalady, nezau-
jem o okolie, o hracky poukazuju na chorobu.
V poslednom $tadiu aj nadmerné solenie méze
upozornit na ochorenie, hlavne u starsich detf.
U 25 % pripadov choroba sa mdze prejavit aj
formou Addisonovej krizy, tazkej hypoglykémie
az ki¢mi, ¢o mdze pripominat priznaky epilepsie.
Okrem horeuvedenych klinickych priznakov,
v neskorsom 5tadiu vznikaju aj zmeny na sliznici
a na kozi, tzv. pigmentové skvrny aZ bronzové
sfarbenie, ked pacient vyzera ako dobre opéleny.
Hyperpigmentdcia je ndpadnd na dlaniach, v ry-
héch ruk, aj na sliznici dutiny Ustnej. Prave tieto
kozné zmeny poukazuju v rdmci diferencidlnej
diagndzy na insuficienciu nadoblicky.

V laboratérnej diagnéze Addisonovej cho-
roby zistime nizke hladiny ibnov — natria, chléru,
tendenciu k hyperkalémii, metabolickd acidozu,
hypoglykémiu. Nizku hladinu kortizolu verifikuje-
me cirkadiannym profilom kortizolu, kde uz prva
ranna vzorka vykazuje velmi nizke hladiny, takis-
to aj hladina aldosteronu je nizka, pri¢om hladiny
ACTH vykazuju vysoké hodnoty. Glukokortikoidy

Tabulka. Klasifikdcia autoimunitnych polyglan-
dularnych syndromov (APS) (podla Neufelda
a Blizzarda, 1981)

APS typ 1 chronickd mukokutdnna kandidéza,
chronicka hypoparatyredza, Addisonova choroba
(pritomné aspon 2 choroby)

APS typ 2 Addisonova choroba a autoimunitna
tyreopatia a/alebo diabetes mellitus 1. typu
(Addisonova choroba musi byt vzdy pritomnd)

APS typ3 autoimunitna tyreopatia a dalsie
autoimunitné ochorenie

(okrem Addisonovej choroby, hypoparatyredzy
a chronickej kandidozy)

APS typ 4 dve alebo viacej organovo $pecifickych
autoimunitnych choréb
(ich kombindacia nezapadd do APS 1 - 3)

zasahuju do metabolizmu Zivin, pomahaju zv1a-
dat tazké zatazové situdcie, stresové stavy, za-
sahuju do priebehu zépalovych procesov, imu-
nitnych odpovedi. Mineralokortikoidy — hlavne
aldosterén zasahuje do vodného a solného
hospodarstva organizmu, udrzuje normalny
tlak krvi. Androgény ovplyvnuju sexudlny smer,
vyvoj sekundarnych pohlavnych znakov. Nas
pacient mal nizke bazalne hladiny kortizolu,
DHEA-S s vysokou hladinou ACTH, ¢o jedno-
znac¢ne poukazovalo na insuficienciu tvorby
glukokortikoidov a mineralokortikoidov. Vysoka
hladina protildtok proti 21-hydoxildze a proti kore
nadoblicky potvrdila poskodenie nadoblicky au-
toimunitnym procesom. Zarover sme dokazali
pritomnost celiakie. Pacient je v sledovani zatial
14 mesiacov, do buducna mozeme ocakavat po-
stihnutie dalsich endokrinnych orgdnov. Presné
zatriedenie o aky typ APS ide, bude neskér az pri
postihnutf dalSieho orgénu (tabulka).

Pacient s Addisonovou chorobou vyzaduje
celozivotnu lie¢bu. Nastavenie liekov je prisne
individualne, pricom lekdr musi brat do Uva-
hy jeho pracu, Zivotny styl, ndroky kladené na
organizmus pocas celého dna. Pacient musi
pravidelne uzivat lieky, ma vediet, ze zatazové
situdcie — stres, iné psychické zatazenie, infekcia,
iné zmeny zivotnych podmienok, ktoré zvysuju
naroky na organizmus, si dévodom na zvysenie
davky liekov. Treba poucit pacienta, Ze ked zlyha-
va per os prijem, napr. pri vracani, gastritidach,
musf liek dostat v injekénej formei. v. alebo i. m.

Naco mame upozornit rodica a dieta? Takyto
pacient by mal mat so sebou balfk liekov pre pri-
pad adrenalnej krizy. Treba opakovane upozornit
rodi¢a a pacienta, Ze je to chronické ochorenie,
ktoré vyzaduje celozivotné uzivanie liekov. Aj
najmensie zmeny subjektivnych priznakov ne-
treba bagatelizovat, lebo mozu stat pacienta
Zivot. U deti, ktoré su v kolektive — materska
skola, Skola, treba mysliet aj na poucenie laického



personalu, o maju robit pre pripad Addisonovej
krizy. Kazdy jedinec by mal nosit so sebou ma-
ly zdznamnik — preukaz, kde je uvedend pres-
né diagndza a liecebny postup, aby privolany
zdravotny persondl, ale aj laici, vedeli pacientovi
pomoct.

Dalsia otazka je u mladych diev¢at, buducich
matiek, ¢i moZu byt gravidné. Podla studif aj
dievcatd, ktoré maju Addisonovu chorobu a su
dobre kompenzované, mézu byt tehotné aj do-
nosit plod. Samozrejme, musia ostat v rukach
$pecialistu, odbornfka a bez problémov mézu
porodit aj per vias naturales.

Zaver

D4 sa predpokladat, ze podla klinickych
aj subjektivnych priznakov uz pri prvej hospi-
talizacii pacienta iSlo o Addisonovu chorobu,
avsak este z rezidudlnych casti nadobliciek mal
dostatocnu sekréciu horménov na zotavenie.
Boli pritomné zmeny v sérovej koncentracii elek-
trolytov, kompenzovana metabolicka aciddza,
avsak nas pacient mal v tomto obdobi skor hy-
pokalémiu ako hyperkalémiu. V klinickom obraze
sme hyperpigmentaciu nezistili, len ojedinele
okolo pupka boli diskrétne hyperpigmentované
skvrny. KedZe sa predpokladal aj vyvoj mozného

autoimunitného polyglandulatneho syndrému,
indikovali sme dalsie laboratorne vysetrenia, kto-
rymi sa potvrdila celiakia. Hormony $titnej Zlazy
boli doteraz v rdmci referen¢nych hodnét, pro-
tilatky proti tyroidalnym antigénom este neboli
pritomné. Pacient toho ¢asu dostava hydrokorti-
son a fludrokortison spolu s celiakdlnou diétou.
Je sledovany v endokrinologickej ambulancii,
pravidelne chodi na kontroly, je v kompenzo-
vanom stave.
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