Predmluva ... ... e 9

HYPERGLYKEMIE

1. Honza, ktery pomadhal tatovi sekat trdvu ............ ... ... . .. i, 11
J. Lebl, §. Prithovd

2. Iveta, kterd si uZ nepamatuje svoji maminku .......... ... ... 15

" 8. Prithovd, L. Treslovd, Z. Sumnik, M. Snajderovd, J. Lebl

3. Petra, kterd rdda chodi na diskotéky ........... . ... ... il 18
J. Lebl, 8. Prithovd

4. Daniel, ktery byl prvni ... .. 21
Z. Sumnik

5. Marek, ktery uz nepotfebuje injekce .......... ... i 24

S. Prithovd, J. Lebl

MALY VZRUST

6.  Jakub, ktery mél oteviené obé fontanely ............. ... ... . ... oL 26
J. Lebl, J. Vosdhlo, B. Obermannovd

7. Lukd§, ktery madrdd kon€ . ... ... ... 30
J. Lebl, J. Vosdhlo, B. Obermannovd

8. Jindfiska, kterd nemélachuf jist ......... .. .. ... .. il 33
S. Kolouskovd, D. Zemkovd

9. Maly velky MUZ ... ... 35
J. Zapletalovd

10. Eliska, ktord ostane maliCkd ............ .. ... ... . 39
A. Baxovd, A. Krepelovd

11. Mala Anicka s poruchou tvorby energie ................. ... ... ..., 42
J. Kytnarovd, L. Cernd, H. Hansikovd, M. Bohm, M. Svojtkovd,
E. Pronickd, J. Zeman

HEMOSTAZA

12. Jirka, kterého dlouho bolel loket . ......... ... . ... ... .. il 44
V. Komrska

13. Honza, ktery nestastné upadl ............. . ... . .. i 47
E. RauSovd, B. Petrdk, I. Hadacovd

14. Vera, u které se rozvinul tromboticky stav pfi dlouhé cest€¢ zhor .............. 50

1. Hadacovd, E. Rausovd




6 Kazuistiky z molekularni genetiky

HYPERTENZE, LEDVINY

15. Markéta, kterd jiZz miZe trénovat karate .......... ... i
J. Lebl, F. Votava, A. Kolsky, W. G. Sippell

16. Piib&h Ani¢ky: na pocatku byla hypertenze ................... ... ...
B. Petrik, S. Bendovd, T. Seeman, T. Klein

17. Piibéh Ladika: risk je zisk, nebo také ztrdta ............. .. ... ... o
T. Seeman, C. Bergmann

18. Piibeh Lukaska: par kapek krve misto biopsie ledviny a agresivni imunosuprese
T. Seeman, F. Hildebrandt

OBEZITA

19. Obézni Jakub s hypogonadismem a »détskou mozkovou obrnou« ..............
S. Kolouskovd

20. Zbynék, ktery utrdci kapesné zajidlo .......... ... ... oo
I. Hainerovd, L. H. Larsen, M. Finkovd, V. Hainer, J. Lebl,
T. Hansen, O. Pedersen

BOLESTI BRICHA, ZVRACENI

21. Davidklv smutny onkologicky piibéh ........ ... . ...
A. Puchmajerovd, Z. Sedldcek

22. Martin, sportovec s bolestmi bficha ........... ... ... oo
A. Puchmajerovd, A. Krepelovd

23. Maminka a jeji Addmek, ktefi méli podobné bolesti bficha ...................
M. Koudovd, M. Macek jr., J. Nevoral

24. Pavlik, ktery nepfibiral na vaze ............. ... i
D. Prochdzkovd, L. Kozdk

25. Jenik, ktery nemiZe jist Cokolddu ...
D. Prochdzkovd, L. Kozdk

PLICNI ONEMOCNENI - TRI ROZDILNE FORMY CYSTICKE FIBROZY

26. Michal s Adélou: sourozenci s rozdilnym po&ateénim probéhem onemocnéni .. ..
V. Skalickd, V. Vdvrovd, D. Zemkovd, M. Macek jr.

27. Vendula, ktera byla diagnostikovana aZ v deviti letech .......................
V. Vdvrovd, J. BartoSovd, D. Zemkovd, M. Macek jr.

28. Hanka a Honza: dospéli sourozenci s atypickou formou cnemocnéni ...........
L. Fila, V. Vdvrovd, D. Zemkovd, M. Macek jr.

PORUCHY SLUCHU

29. VaSek, ktery pfestal rozumét panu u€iteli ...... ... oo
J. Vosdhlo, Z. Hdnovd, L. DvoFdkovd, J. Lebl

30. Honzik, kterému 1ékaFi vratilisluch . ..... ... .. ... . oo i
M. Malikovd, P. Seeman, I. Sakmaryovd, A. Kfepelovd, Z. Kabelka

STITNA ZLAZA

31. O Matyasi, kterému prestala rast $titnd Zldza ........ ...l
E. Al Taji, Z. Limanovd, O. Hnikovd, H. Krude, J. Lebl

32. O Romanovi, kterému 3titna Zldza rostla pfili§ ............ .. ... ... ... ...
E. Al Taji, J. Venhdcovd, H. Biebermann, J. Lebl

NADLEDVINY
33. St¥panfv kratky Fivotni pHibsh ... .. ...
K. Strnadovd, F. Votava, 1. Bouska, J. Lebl



Obsah 7

34. Michal, ktery pfestal dospivat .......... ... . ..o i 101
S. Kolouskovd, D. Zemkovd

35. Ptibéh Karoliny a Zdeiika: neni place bez slz? ............... ... ... . ... 104
J. Zapletalovd, A. Baxovd

36. Adriana, kterd jedla omitku . ... ... 107
J. Lebl, D. Cihdkovd, A. Sedivd, P. Peterson

LIPIDY

37. Jana, kterd se koupala vbazénu ....... ... ... ... 111
J. Lebl, S. Kmoch, F. Votava

38. Michal, ktery musi jist Zloutkové pomazdnky ............... ... ...l 114
V. Jiittnerovd, P. Balicek, L. Kozdk, 1. Drdpalovd

39. Katefina, které hrozi infarkt myokardu uz v 15 letech ......... ... ... ... .... 116

J. Hydnek,T. Freiberger, H. GrombiFikovd, J. Dvordkovd, L. Dubskd,
H. Pfindisovd, V. Martinikovd, D. Janatovd, M. Loucka, H. Malinskd
40. Bolesti dolnich kon&etin jako prvni projev metabolického onemocnéni ........... 120
V. Malinovd, J. Ledvinovd, H. Poupétovd, L. Dvordkovd,
M. HiebiCek, J. Zeman

KRITICKY NEMOCNY NOVOROZENEC

41. Hypoglykémie — indikace k metabolickému i endokrinologickému vySetfeni . ... 123
J. Kytarovd, M. Svojtkovd, L. Kozdk, J. Zeman
42. Kriticky nemocny novorozenec — indikace k metabolickému vySetfeni ........... 126

T. Honzik, L. Mrdzovd, E. Pospifilovd, O. Martincovd,
V. Vobruba, J. Zeman

NEUROLOGICKA / NEUROGENETICKA ONEMOCNENI

43. Andilek s lomivym X chromosomem ................iiiiiiiiiinienin., 129
M. Havlovicovd, Z. MuSovd
44, Muize u ditéte bez Grazu & operace zmizet podstatna ¢4st mozku? ............ 132

T. Honzik, M. Tesarovd, H. Hansikovd, V. Vobruba, J. Zeman
45. Funké&ni postiZzeni dvou a vice vyvojové odlisnych tkani
vede k podezieni na mitochondridlni etiologii onemocnéni .................. 135
D. Forniiskovd, E. Tietzovd, M. Tesarovd, H. Hansikovd, T. Honzik,
L. Cernd, J. Zeman

46. Lucie, romska divka s vrozenou kataraktou a psychomotorickym opozdénim ... 138
J. Haberlovd, P. Seeman
47. Vojtéch s nystagmem a zdanlivou détskou mozkovou obrnou ........... ... ... 141

J. Haberlovd, P. Seeman
48. Vpacené bradavky a atypické rozloZeni podkoZniho tuku —

nevyznamnd odchylka, nebo rizikovy znak? .......... ... ..o il 143
T. Honzik, K. Veseld, H. Hansikovd, J. Zeman
49. Ektopie ¢ofek a marfanoidni fenotyp ................ ... oo 146

T. Honzik, M. Orenddd, M. Janosik, V. KoZich, J. Zeman

50. Radek s klinickou diagnézou détské mozkové obrny, ktery ma
atypickou formu zévaZného multisystémového onemocnéni .................. 149
T. Maf#ikovd, Z. MuSovd

51. Luka¥ s lehkym opoZdénim motorického vyvoje v disledku
zdvazného nervosvalového postiZeni ............... .. ...t 152
T. Maiikovd, P. Hedvicdkovd, J. Zdmecnik, L. Fajkusovd




8 Kazuistiky z molekularni genetiky

52. David s opoZdénim psychomotorického vyvoje a koZnimi zménami ...........
T. Ma#ikovd, A. Krepelovd, S. Bendovd, B. Petrdk

53. Petr s pozitivni perinatilni anamnézou, opoZdénim motorického
vyvoje a zdvaZnou neuromuskuldrni chorobou ...
T. Marikovd, Z. MuSovd

54. Romsky chlapec, ktery $patn& kousal a polykal, mél poklesla vicka
anehybal 08ima ... ... ...
D. Siskovd

55. Stastné ditd? PHDED JANY . .. ..\ v ettt
A. Zumrovd, K. Padérovd, A. Kiepelovd, T. Mafikovd, G. Calounovd

56. Genetick4 anticipace u chorob s expanzi trinukleotidd zt€Zuje
diferencidlni diagnostiku: odlisny priib&h choroby u otce a jeho syna .............
A. Zumrovd, K. Padérovd, A. KFepelovd, T. Marikovd

57. Martina s Easnou poruchou chilize ........ .. ... il
J. Haberlovd, P. Seeman

58. Ikt podobné pfihoda u dvandctiletého chlapce bez hypertenze ...............
J. Kytnarovd, M. Tesafovd, H. Hanstkovd, L. Cernd, J. Zeman

59. Honzik, ktery zaZal zakopdvat pfi fotbale ......... ...
P. Vondrddek, Z. Bdlintovd, P. Seeman

60. Alice méla plivodng »jenome« SKOHOZU... .. ..ot
A. Zumrovd, K. Padérovd, A. KFepelovd, T. Marikovd

VYVOJOVE ANOMALIE

61. Luu, ktora pre jej $karedi tvar rodi¢ia odmietli ...t
A. Baxovd, A. Krepelovd

62. Monifka z obce s malymi hlaviCkami ........... .o
E. Seemanovd, A, Svehldkovd, P. Seeman

63. David a Kamil, sourozenci s »kosmetickou vadou« .......... ..o
E. Seemanovd

64. Napadng lomivé a na konci roztfepené vlasy .............ocoieiiiiiiiiins
E. Flachsovd, J. Zeman, P. Martdsek

65. FEdit¢ina pfekvapend maminka ............ ..o
M. Simandlovd, A. Kiepelovd, K. Bldhovd, L. Lisd

66. Karolinka s kuffikem KOsmetiky . . ..o
E. Seemanovd, H. Ch. Hennies

SRDECN{ VADY

67. Mirka a Petra — dvojata, kterym chybi mald ¢ast 22. chromosomu ...........
M. Havlovicovd, V. Krutilkovd, E. Kocdrek, T. Klein

68. Viktorka, ktera nikdy tatinkovi nezahraje na Klavir ............... ..ot
M. Simandlovd, 8. Vejvalkovd, V. Krutilkovd, M. Havlovicovd

69. Opravdu stejnd dvojcata — Tomik a Samik ...
A. Puchmajerovd, E. Ko&drek, A. Kfepelovd, M. Havlovicovd

70. Rychle rostouci Lucka s mikrocefalii a »suspektnim atypickym m. Down« .....
E. Seemanovd, S. Tinschert, M. Spiegel

AUOrsKY KOLEKLV . ..ottt
Prehled diagnéz u jednotlivych pacienth ..............cooiiiiiiiiie



