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Uvod:

*Kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH) piedstavuje soubor autozomalné recesivné dédi¢nych poruch syntézy steroidnich hormont.

Obr. A-C Nejcastéji jde o deficit 21-hydroxylazy (90%). Vzacnéjsi je deficit 11B-hydroxylazy a vzacné nasleduji deficity 3B-hydroxysteroidni
resekéni klitoroplastika dehydrogenazy, 17/17, 20 lyazy, StAR a P450SSC, P450-oxidoreduktazy. Klasické, zavazné formy deficitu 21-hydroxylazy, se projevuji jiz

prenatalni virilizaci plodu (u divek malformaci genitalu, U chlapcii makrogenitozomii). Postnatalné, pokud neni véasné zahajena substituce
deficitu steroidi, vede porucha ke ztrat¢ soli (salt wasting), hyponatremii, hyperkalemii, dehydrataci, hypotenzi, rozvojem Sokového stavu az
smrti. NedostateCna regrese viriliza¢nich zmén genitalu u divek pri adekvatni substitu¢ni lécbé je s odstupem c¢asu indikovana K
rekonstrukéni operaci zevnich genitalii.

*Prezentujeme retrospektivni rozbor klinického souboru nemocnych s CAH.

Soubor:

* sledované obdobi leden 2000 - kvéten 2015

* v tomto obdobi ve FN Hradec Kralové dispenzarizovano celkem 25 nemocnych s CAH (vék 1 mésic - 15 let, v praméru 10,5 roku)
. 11 chlapcu

. 14 divek

* 17 na konzervativni 1écbé, 8 po rekonstrukcnich operacich genitalu

Vysledky:
—p——Rer > DULITETC IR g * v§ech 11 chlapcii 1éCeno trvalou hormonalni substituci (glukokortikoidy + mineralokortikoidy)
' | * 1 divka s neklasickou formou CAH bez nutnosti substitu¢ni i operacni lécby
* 13 divek s klasickou formou CAH na trvalé substitu¢ni 1é¢bé (glukokortikoidy + mineralokortikoidy)
. -3x u mirné hypertrofie klitoris pouze na substituc¢ni 1écbé - regrese bez nutné operacéni korekce
. -7 divek po primarni rekonstruk¢ni operaci ve veéku 2-7 let, @ 4,5 roku (resekéni klitoroplastika + genito +

vaginoplastika technikou ,,cut back* nebo ,,U* lalokem dle Donahoe)
— U vSech 7 pred vykonem provedeno diagnostické panendoskopické a rentgenologické vySetieni dolnich mocovych cest a vaginy ve véku

S5mésici - 5 let (@ 2,8 roku)
* -6X nalez nizkého a 1x vysokého typu urogenitalniho sinu

. -1x provedena sekundarni plastika velkych stydkych pyskt

. -2 divky na vysetieni a operaci ¢ekaji

*VSechny primarné operované plastiky vcetné jedné sekundarni se zhojily nekomplikované, s dobi‘e hodnocenym kosmetickym efektem
rodici / pacientkou.

ZAavér:

*Casnd a trvala substituce hormont u chlapct a ¢asti divek je plné dostacujici 1éEbou, ktera umoziiuje plnohodnotny Zivot postizenym CAH.

*Rekonstrukéni operace genitalu a pochvy u divek pFi vysokém typu urogenitalniho sinu jsou naroéné;jsi, zejména stran obnoveni kontinence
moce a funkcni anatomie pochvy (délka, Site introitu).

*Po primarni rekonstrukci Ize anatomicky pocitat s dobrymi vysledky operace. Nelze vyloucit drobné kosmetické upravy v pozdéjsim véku dle
prani pacientek.

*Z funk¢éniho hlediska i po anatomicky uspésné primarni operaci nelze vyloudit nutné dodate¢né vykony Vv adolescenci ¢i dospélosti
(inkontinence, stendzy pochvy).

*Otazkou zistava nacasovani véku indikace k invazivnim diagnostickym vySetifenim a nasledné rekonstrukénimu vykonu — ?7?

Stav po rekéni plasticé itor
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Obr. H-I: |
feSeni anomalie pravého velkého labia
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