[image: image1.png]Klinicka biochemie v pediatrii a
gerontologii

Vék

. je jednou ze zékladnich preanalytickych
neovlivnitelnych proménnych

. pro jednotlivé vékové skupiny plati rozdilné
referencni intervaly

. fada specidlnich metod je vyuZivana pouze uréitou
vékovou skupinou

Vékové skupiny v klin. biochemii

. novorozenci (vé. nedonosenych)

. déti (do ukongeni puberty)

. dospéli

. starnouci skupina (u Zen po menopaze)

Novorozenec — specifika vzorki

. pupecnikova krev

. kapilarni krev z paty, venozni z zil na hlavé nebo
i.v. katetrd

. kiehkost erytrocyt

. vyznam POCT

Novorozenec — specifika testi

hemoglobin
bilirubin
protein
enzymy (CK, ALT, AST, GMT)
acidobazickd rovnovéaha
glukoza
lipidy
fyziologicky hyperthyroidismus

Novorozenec — hemoglobin

. po porodu klesa poget ery a koncentrace Hb do
nékolika dni po porodu

. donoseni novorozenci maji 80% HbF a 20% HbA
ana konei prvniho roku je pfitomen pouze HbA
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. koncentrace je fyziologicky nizka v pupe¢nikové
krvi, koncentrace fyziologicky prechodné stoupa
jako diisledek zvyseného obratu Hb (vrchol 3-5
dni) s maximem 205 umol/l (nedonofenci 274)

. hemolyticka nemoc novorozence, jadrovy ikterus

. vzhledem k nezralosti jater je bilirubin
nekonjugovany

PFimé stanoveni bilirubimi (4 ,5,— A5,

Novorozenec —protein, enzymy,
glukéza

. Proteinémie po porodu stoupd z d@vodu pfesunu
tekutin do intersticia (zmé&na tlakovych pomérd).

. Enzymy (CK, ALT, AST, GMT) maji v séru vyssi
katalytické koncentrace.

. Glykémie je niz§i vzhledem k malym zasobam
glykogenu.

Novorozenec — ABR, ionty

. Saturace O2 je nizkd a béhem hodin stoupa. Prvni
den je fyziologicka metabolicka acidéza (kys.
mléénd), ktera ustoupi do 24 h.

. Prvni poporodni den je zvy$eny sodik, draslik (az
7 mmol/l), chloridy, vapnik.

. Lipidy jsou nizké a stoupaji po zadatku piijmu
potravy.

Vrozené vady metabolismu

. Zavané

. Vzacné

. AR dédi¢nost

. Rizny klinicky obraz (intoxikace vs. neprospivani)

. Nutnd specializovana vysetieni

. Rutinni vy$etfeni: ABR, glukéza, amoniak, laktat,
v modi ketony

VVM — zakladni skupiny

. Poruchy metabolismu aminokyselin
. Organické acidurie
. Poruchy oxidace mastnych kyselin

. Poruchy cyklu modoviny

VVM - vysetieni

. Plasma
- Aminokyseliny
- Karnitin, acylkarnitiny
- Mastné kyseliny

« Mo¢
- Organické kyseliny
- Acylglyciny
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zkapky krve na filtraénim papife

. Fenylketonurie - Guthrieho test

. Hypothyreoza

Kiinicka biochemie poruch ristu

. Rista ristovy hormon

. Fyziologie GH u ditéte a dospélého
. Fyziologie IGF —I a IGF-II
. Fyziologie IGFBG-3

Kiinicka biochemie poruch ristu

vysetfovany GH (bazalné 1 po stimulaci), IGF-I,
IGFBP-3

. Deficit GH (méné)
. Necitlivost ke GH (¢astéji, obvykle ¢astecna)

Akromegalie a supresni test GH (jako oGTT)

Cysticka fibréza

NejéastéjSi autosomalné recesivni choroba u
bélosskych populaci postihujici ~1 /3 000
novorozencu

Klinicky se manifestuje progresivnim obstukénim sino-
pulmonarnim onemocnénim, dysfunkci exogenni
sekrece pankreatu, zvySenymi Cl- v potu (> 60mM) a
muzZskou infertilitou

Onemocnéni vyznamné zkracuje Zivot postiZzenych.
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Hlavni role CFTR proteinu

. Transport vody a iontu (Cl)- chloridovy kanal
. transport ATP -> regulace ORCC, ENaC

. Sensor intracelularnich hladin ATP

. Uloha v endocytéze a exocytéze

. Acidifikace lysozomu

. Internalizaéni receptor pro P. aeruginosa?

. alkalinizace pankreatickych §tav (HCO; / CI-)
. Role pfi apoptdze

. Metabolismus NO

Hlavni mutace CFTR genu - AF508
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Primérna éetnost mutace AF508 na vSech CF chromosomech
uevropskych populacije ~ 66.8%. Od roku 1989 bylo nalezeno
pFes 900 mutaci CFTR genu (www.genet.sickkids.on.ca/cftr).

Nejéastéj$i mutace CFTR genu v CR

AF508 71.57 % | Paleoliticka

CFTRdele2,3/21kb/ 4.64 % | Slovanska
G551D 4.03% | Keltska
N1303K 3.02% | Stredomori
G542X 2229, ,,Fenlc!(a“
1898+1 G>A  2.02% | Keltska-Wales
2143delT 1.219, | Slovanska,
R347P . Germapska

0.81% | pshk. Zidov.

W1282X 0.60 % | siovanska
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Starsi détsky pacient

. Proteinémie stoupé na dospélé hodnoty v 10 letech

. Stoupé kreatininémie (rist svalové hmoty)

. Kyselinamocova poklesa do 7 let a nasledné
stoupa do 16 let na dospélé hodnoty

. ALP odpovida ¢innosti osteoblastli a ristu
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. Zadatek biochemickych odli§nosti mezi pohlavimi
. Nastup cirkamenzalnich rytm u divek

. VySetfeni hormont u pubertas praecox,
opozdéného nastupu puberty

Dospélost

. Tvoti referenéni populaci
. VétSina biochemickych ukazateld stabilni

. Stoupa glykémie po zatézi, kleséa glomerulami
filtrace (clearance kreatininu), stoupa cholesterol

Téhotenstvi

. Hormony: estrogeny, progesteron, hCG, hPL

. Nartst intravaskularmiho objemu a diluéni pokles
koncentrace hemoglobinu (absolutni mnozstvi
stoupd) a albuminu

. Renalni funkce: narst GF o 40-50%

. Metabolismus glukoézy: inzulinova rezistence,
sniZeni renalniho prahu, narGst postprandialnich
glykémii

. Hyperkoagulaéni stav

Skrining vrozenych vyvojovych vad

upozoriiuje na zvyené riziko minimalné tii
nejdilezit&jsich vyvojovych vad:

- trizomie 21. chromosomu (M.Down)

- trizomie 18. chromosomu (M.Edwards)

- defektuneuralni trubice (NTD)

Interpretace laboratornich vysledkl vyZaduje
presnou znalost gestaéniho véku (UZ), je
provadéna pomoci software a vlastnim
vysledkem je odhad rizika vySe uvedenych
onemocnéni.

Skrining VWV

. laboratorni markery pro L trimestr — PAPP-A
(ptipadné free-beta hCG), odbér v 10.tydnu
téhotenstvi

. laboratorni markery pro II. trimestr —hCG, AFP
(ptipadné uE3), odbér v 15.-17. tydnu téhotenstvi

. ultrazvukové markery I trimestru — NT (nuchalni
trasnlucence), NB (nosni kistka), provadi se v 11.-
12. tydnu téhotenstvi

Starnouci populace

. Menopauza, andropauza

. Ledviny — pokles koncentraéni schopnosti, pokles
clearance kreatininu, sniZeni glukézového prahu

. Pokles hladin IgG a IgM

. SniZeni odpovédi fady endokrinnich organd na
stimulaci

. Vzestup cholesterolu

VySetieni u stavll &astdjiich u starnouci populace
(dehydratace, malnutrice, deficity vitaminG a
stopovych prvkd)





