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Si mlady lekar alebo mlada lekarka v ambulancii vseobecného lekara pre deti a dorast. Do
ambulancie vosiel otec so synom. Syn ma 17 rokov. Hned na Uvod si vSimnes, Ze syn je

o dost vyssi ako jeho otec. Otec ti hovori, Ze v tomto Skolskom roku zacal potrebovat v Skole
pedagogicku asistentku, kvbli zaostavaniu v ucive, najma v jazykoch. Jeho starsia dcéra

a syn podobné problémy v tomto veku nemali. Otec tiez hovori, Ze syn sa v poslednej dobe
sprava zvlastne.. Nikam nechodi, zatvara sa vo svojej izbe a s nikym sa nestretava. To je na
jeho vek dost neobvyklé. Do veku 12 rokov s nim vsetko bolo v poriadku, ale teraz ked'je

V puberte je to s nim taZzsie, hovori otec.

Posles otca von, aby si sa mohol/la so synom porozpravat osamote. Syn ti hovori, ze sa citi
divne, pretoze este stale mu nerastd fuzy a takisto nezarasta ani v podpazusi na rozdiel od
jeho spoluziakov. Ti si z neho robia srandu. Preto nikam nechodi, boji sa, Ze aj ostatni by si

to vsimli. Tiez mu prekaza, ze je chudy a vysoky a ze ma chudé a dlhé ruky a ziadne svaly.

FREE. ESte nez za¢nes googlit, prva otazka je iba tréningova bez bodovania a mézes
odpovedat podla toho ¢o ti napadne. Ktoré informacie ti udreli do o¢i? Aky problém

ma podla teba nas pacient? K akym odbornikom by si ho poslal/a?

Pacienta si vysetril/a od hlavy po paty. Meria 190 cm, jeho hmotnost 67 kg a BMI 18,56.
Podla vysky je nad 90. % priemernej vysky pre dany vek, a jeho hmotnost je primerana
veku. Co znamen3, Ze je ovela vy3si ako jeho vrstevnici vo veku 17 rokov. Pri Eom treba brat
do Uvahy, Ze je o dost vyssi aj od svojho otca.

Vidis, ze na tvari mu chyba muzské ochlpenie.

Ma chudu, vysoku postavu s Uzkymi ramenami a dlhymi chudymi koncatinami.

Na hrudniku chyba ochlpenie a vidis naznacené prsniky. Intelektom ti pride v norme.
Odpoveda adekvatne, k veci a bez oneskorenia. Nema teplotu a jeho srdce a dychanie cez
fonendoskop zneju fyziologicky. PocCas vysetrenia brucha nema ziadne bolesti.

Vidis, Zze v oblasti genitalii chyba ochlpenie a sU tam pritomné genitalie typické pre detsky

vek. Odoberies mu krv a posles k detskému endokrinolégovi.



1. Aké znaky na tele pacienta, ti udreli do oé&i ? €o na tele pacienta nezodpoveda jeho
veku? (2,5b-0,5b bod za kazdy priznak,)

Endokrinoldg si pozrel vysledky z krvnych testov, kde bolo vietko v poriadku. Krvny obraz
a biochémia nevykazovali ziadne znaky zapalu. Panel metabolickych testov bol takisto
fyziologicky. Endokrinolég opat pacienta vysetril. Na tele pacienta neobjavil ni¢, ¢o by si

doteraz neobjavil/a ty.

Urobil mu ster zo sliznice Ust a opat odobral krv s cielom vysetrit hladiny hormdnov

pacienta.

2. Kvoli comu mu robili ster zo sliznice Gst? Hladiny ktorych horménov chcel lekar

otestovat? (4b - 1b za dévod steru, hormoény 3b)

O tyzden prisiel pacient k endokrinolégovi opat na kontrolu. Vo vysledkoch z krvi boli
nasledovné vysledky — hladina testosterénu je nizka, hladina estrogénu je mierne zvysena,
hladiny luteiniza¢ného a folikulstimulacného hormdnu su zvysené. Rastovy faktor

a prokalcitonin sd v norme.

Je hotové aj chromozémova analyza pacienta. Vidi§ ho na obrazku nizsie spolu

s karyotypom na porovnanie.
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3. Aku diagnézu ma pacient? Co svedéi pre danu diagnézu ? Ako hladiny horménov
ovplyvnuju telo pacienta? (6,5b - Diagnéza 3b, Dékazy 1,5b, Vplyv horménov 2b - staéi 1

vplyv testosterénu a 1 estrogénu na telo pacienta)
Zistil si diagndzu pacienta.
4. Ako by si ho lie¢il/a? Co lieébou dosiahnes? ( 2b - 1b lieéba, 1b ciel)

Gratulujem. Uspesne si pomohol/la dalsiemu pacientovi zlepsit Zivot a zdravie 3)
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InSpirované KDP 3.LF

Dna 08.07.2008 sa v Trnavskej fakultnej nemocnici Janke a Jakubovi narodilo babatko.
Jakub bol radostou cely bez seba a kedZe vedel, Ze Cakaju chlapceka vybral mu po dedkovi
meno Lukas. ,Jakub, on je taky Uzasny! Pozri, aké husté vlasky ma, ale aby mu vydrzali
dlhsie ako tebe,” doberala si Janka svojho manzela, ktory napriek tomu, Zze mal len 33 rokov
bol uz takmer plesaty. ,Janka, stravil som cely tyzdern malovanim detskej izby a dudfam, ze
nebude farboslepy ako tvoj otec, inak si to ani nevsimne,” odvetil jej Jakub. Hoc
tehotenstvo aj porod prebehli bez problémoy, tak tento radostny moment ich napinal
znova bolestou. Lukasko totiz nebol ich prvy synéek. Pred 6 rokmi sa im narodil chlapcek
Martinko, ktory vSak zomrel, ked mal este len 9 dni. Pricina Umrtia bola stanovena ako
blizSie neurc¢eny otok mozgu a nasledné respiracné zlyhanie. Jakub s Jankou sa vSak nikdy
nedozvedeli presne preco ich prvy syncek zomrel. Prvych pat dni po Lukaskovom pérode
bolo sice naplnenych strachom a ocakavanim, ale okrem toho vsetko prebiehalo
normalne. Siesty den si viak viimli, ze Lukas velmi malo pije a o def neskér uz nepil skoro
vbbec. Janka a Jakub boli zufali, kedZe sa bali o Zivot svojho synceka, a tak rychlo vyhladali
lekarsku pomoc. Lukaskove rucicky boli stuhnuté a pocas cesty dostal nahly kfcovity
zachvat. Lekari na urgentnom prijme vsak nevedeli o Lukaskovej kompletnej rodinnej
anamnéze, a tak spociatku predpokladali, Ze za jeho stavom mébze stat infekcia. Rychle

krvné testy ju viak vylucili.

1.Vymenujte aspon dva krvné markery, ktoré signalizuju pritomnost infekcie (2b,

kazdy spravny marker 1b)

Lekar nasledne nariadil komplexné laboratdrne vysetrenie krvi a mocu. Pocas Cakania na
vysledky sa Janka pristavila pri oSetrujlcej sestre a spytala sa: ,Sestricka, myslite si, ze ta
zvlastna vona Lukaskovej plienky mbdze mat Cosi spolocné s jeho stavom?* Po oznameni
tejto skutocnosti si doktor pricuchol a ucitil nasladly zapach, ktory viak nebol neprijemny

a pripominal karamel alebo vénu javorového sirupu.

2.Aka latka v moci moze sposobit sladka vonu? (1b)

Nez prisli vysledky krvnych testov a mocu, tak oSetrujuci lekar spravil zakladné vysetrenie.
Lukasko bol zna¢ne dehydratovany (odhadom stratil priblizne 5% telesnej vody) a skoro
vobec nereagoval. Bol bledy a na pohlad' mal modré konceky prstov rovnako ako pery.

Lukasko bol celkovo velmi hypotonicky a jeho reflexy boli vyrazne znizené. Tepova



frekvencia dosahovala 170 dderov za minudtu a dychal s frekvenciou 60 dychov za minutu.
Namerany krvny tlak bol 80/50 mmHg. Lekar taktieZ pohmatom zistil zna¢nu

hepatomegaliu.

3.Vyberte jednu z nameranych fyziologickych funkcii tohto lekarskeho vysetrenia
a vysvetlite zakladnu fyziolégiu a teda spésob akym dehydratacia pravdepodobne

priamo prispela k nameranej hodnote (1b)

Medzi¢asom prisli vysledky laboratérnych testov a hodnoty boli nasledujlce (pre

jednoduchost su vybrané iba hodnoty, ktoré majud vyznam pre riedenie kazuistiky):

¢  Amoniak 100 uM (normalne hodnoty 30 — 60 uM )
e pH 715 (normalne hodnoty 7,36 — 7,44)
e Glukdza 3,6 mmol/l (normalne hodnoty 3,3 - 5,6 mmol/)

e Laktat 1,3 mmol/l (nhormalne hodnoty 0,5-1,5 mmol/l)

4.Jednoducho vysvetlite, prec¢o je namerana hodnota pH nebezpecna. (1b)

5.Jednoducho vysvetlite, prec¢o je namerana hodnota amoniaku nebezpeéna. (1b)
Jednou z najcastejsich pricin znizeného pH byva ketoacidéza.

6.Vysvetlite pojem ketoacidéza a aky vyznam ma fakt, Ze zistena glykémia je v norme?

(2b, 1b-vysvetlenie pojmu, 1b-vyznam glykémie)

Semikvantitativne chemické vySetrenie mocu ukdazalo vyraznu pritomnost kyselin. Hladina
amoniaku bola znepokojujlca, avsak vzhladom k ostatnym krvnym vysledkom bolo
lekarom jasné, ze elevacia amoniaku pravdepodobne nebude primarny problém, a preto

poziadali klinického biochemika o blizSiu analyzu kyselin v moci. Z ¢oho zistili nasledovné:

e Kyselina alfa-ketoisokapronova-vyrazne zvysena

e Kyselina alfa-ketoisovalerova-vyrazne zvysena
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7.Vysvetlite ako a z akej latky mo6zu tieto kyseliny bezne vznikat v tele? (2b, 1b-ako, 1b-z
akej latky)



Tieto vysledky odoslal biochemik okamzite detskému lekarovi a poprosil ho o poslanie
dalsej vzorky Lukaskovej krvi, aby mohol spravit jej detailnejsie vySetrenie. Zacal totiz tusit,
kde by sa mohol vyskytovat problém. Lukaskovi bola podana infuzna lie¢ba ku korekcii
dehydratacie a dalej infuzie glukdzy s inzulinom k nastoleniu anabolického stavu. Potom,
¢o biochemik obdrzal vzorku krvi, ihned'ju pouZil k GC-MS organickych kyselin v plazme.
Jej vysledky boli nasledujlce (vypisané su iba tie, ktoré maju vyznam pre rieSenie

kazuistiky)

e Leucin zvySeny

e |zoleucin zvySeny

e Kyselina alfa-ketoisokapronova zvysena

e Allo-isoleucin 13umol/L (normalna hodnota <5 umol/L)

e Fischerov index 8 (norma okolo 3,5)

8.Fischerov index detailnejSie popisuje vztahy dvoch vyznamnych skupin
aminokyselin. Popiste ako sa vypocita a jednoducho vysvetlite, ¢o teda znamena

hodnota tohto indexu u nasho pacienta. (1b)

V tdto chvilu sa diagndza zdala byt uz definitivna. Klinicky priebeh aj laboratérne nalezy
svedcili pre jediné vysvetlenie. Aby si ale lekari boli stopercentne isty spravnostou dalsej
liecby, spravili este jedno vySetrenie. Odobrali vzorky koze Lukaska aj jeho rodicov. V
kultivovanych fibroblastoch potom zistovali schopnost degradovat jednu skupinu
aminokyselin. Zatial€¢o tato schopnost bola u fibroblastov oboch rodic¢ov len malinko

znizena, Lukaskova bola 200x nizsia nez je bezné.

9.Vzhladom na vSetky doteraz zistené informacie (pre zistenie je pravdepodobné
nutné vyriesenie predchadzajucich uloh) napiste o aka skupinu aminokyselin sa
jedna. (1b)

Akondahle bola potvrdena diagndza, okamzite sa zacalo s potrebnou lieCbou. Lukaskov stav
sa rychlo zlepSoval a za tyzden bol prepusteny domov. Predtym, ale bolo nutné aby sa lekar
podrobne porozpraval s jeho rodi¢mi: ,Nebudete ho méct kojit, ani mu davat bezné
mlieko. Velmi dblezité je, aby Lukasko totiz jedol len jedlo s nizkym obsahom bielkovin.
Tuto diétu bude musiet dodrzovat po cely zvySok svojho Zivota, inak sa budu urcité
aminokyseliny v jeho tele hromadit, ¢o by viedlo k otoku mozgu a mohlo by ho to aj zabit.
Aj napriek tejto diéte mbze ale toto ochorenie spdsobit vazne komplikacie, napr. Mentalnu
retardacia. Diéta totizto bohuzial toto ochorenie nelieci, ale vyrazne zmiernuje jej

nasledky.” Poprosil ich tiez, aby sa pokusili si spomenut &i im ich rodicia nerozpravali o

zvlastnych umrtiach v ich rodinach. Jankina maminka mala sice dve sestry, ale obe zomreli



v prvom roku ich Zivota. Nikto nevedel preco. Jakubov ocino mal tiez sestru, ktord zomrela

v siedmich mesiacoch, taktiez z neznamej priciny.

10.Teraz uz viete, Ze Lukaskove ochorenie ma AR dedi¢nost a zahadné umrtia
prisudzujete rovnakému ochoreniu akym trpi Lukasko. Nakreslite rodokmen rodiny. Je
dolezité aby obsahoval Janku, Jakuba, Lukaska, Martinka, Jankinho otca, matku a obe
tety, Jakubovho otca, matku a tetu. V rodokmeni tiez vyznacte kto bol chory, kto je
nosi¢om a kto je zdravy. (2b, 1b nakreslenie rodokmenu, 1b spravne uréené genotypy

pre Lukaskovo ochorenie)

Janke s Jakubom sa po dvoch rokoch narodilo eSte jedno dietatko, diev&atko Lucka. Lucka

vSak nikdy netrpela tazkostami ako jej bracek Lukasko.

11.Vypocitajte, aké je riziko, Ze pokial'si v budicnosti Lucka zoberie zdravého manzela,
tak jej dietatko bude trpiet rovhnakym metabolickym ochorenim ako Lukasko. Ratajte,

Ze incidencia heterozygotov v populdcii je pre Lukaskove ochorenie 0,22%. (1b)
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1.Dopln policka. (8b, kazdé pole za 0.25b)

Geneticka vybava Cloveka je kddovana v - skratka DNA. Podla nej sa v tele

(resp. v bunkach) syntetizuju jednotlivé aminokyseliny a bielkoviny. Poradie AMK v tychto

bielkovinach je dané poradim jednotlivych v retazci DNA.V DNA sl to 4, na
zaklade ich dusikatej bazy: a s prislusnymi znackami _,
, a__.V RNA, ktora u ¢loveka sluzi najma ako prenosny vektor informacie z DNA sa
namiesto nachadza ,zZznacka - ___. Interpretacia DNA prebieha zakladnymi
mechanizmami - a na ktorych konci dostavame definitivhu bielkovinu.
Kazda AMK je kddovana trojicou nukleotidovych baz, takdto trojicu nazyvame . Tie su
charakteristické tym, ze viacero réznych (to posledné) mbze kédovat rovnakd AMK. Je

to délezité kvdli tomu, Ze pri tzv. tichych mutaciach sa napriek vyskytu atypického nukleotidov v
triplete syntetizuje spravna AMK, teda aj bielkovina a takato mutacia sa nijako neprejavi. DNA je
v bunke (v jadre) ulozena v , ktorych ma ludsky gendm ___ - ¢ize ____ parov, z toho
jeden par predstavuje tie pohlavné - X a VY. Prave podla nich rozliSujeme 2 zakladné typy
genetickych poruch (podla typu prenosu) - gonozémové a autozémové. U autozémovej
dedi¢nosti rozoznavame 3 zakladné typy jedincov, podla vyskytu dominantnych / recesivnych
alel -

recesivny, dominantny a .U rozonavame este 2 typy

dedi¢nosti - Uplnud (dominantny znak sa prejavi v plnej miere) a neuplnud (pri nedplnegj
dominancii dochadza ku kombinovanému znaku). Gonozémova dedi¢nost funguje na
podobnom principe, avsak treba si uvedomit to, Ze Zeny maju 2 chromozémy ___a ___, zatial¢o
muzimaju__a___.Jeto podstatné kvoli tomu, Zze genetické poruchy viazané na gonozémy sa
vyskytuju na chromozéme ___ . Preto u zien su potrebné 2 recesivne (alebo 1 dominantna) alely
Specifické pre danu poruchu, no u muzov staci jedna. Preto sa najma poruchy vyskytuju

CastejSie u . Typickym prikladom je farboslepost, kedy matka s 1 recesivnou alelou pre

farboslepost je len tzv prenasacka, zatial€o u jej syna je %-na pravdepodobnost, Ze bude

farboslepy.

2.Ak zjednodusime skutoénost, pravorukost (pravactvo) je dedi¢na autozémovo

dominantne, lavorukost (lavactvo ) recesivne.
a) Aké budu v tomto znaku deti pravorukého otca, v ktorého rode sa nevyskytol ziadny lavdk, a

l[avorukej matky? (1b)

b) A aka je pravdepodobnost pravorukosti ¢i lavorukosti v dalSej generacii, ak raz bude

partnerom takéhoto dietata:



1- pravak — homozygot (1b)
2- pravak —heterozygot (1b)
3- lavak? (1b)

3. Jednou z recesivne dedi¢nych choréb ¢loveka viazanych na chromozém X je hemofilia A,
chorobna krvacavost. Ochorenie je spésobené tym, Ze organizmus nedokaze vytvarat urcity
faktor nevyhnutny pre zrazanie krvi.

a) Zena, ktorej otec bol hemofilik a zdrava matka pochadza z rodu, v ktorom sa hemofilia nikdy
nevyskytla, sa vyda za zdravého (aspon v sledovanom znaku) muza. Aka je pravdepodobnost, Ze
ich syn bude hemofilik? A ak budd mat' dvoch synov, aka je pravdepodobnost, Ze budu obidvaja

hemofilici? (1b)

b) Zena - prenasacka hemofilie - bude mat' dieta so zdravym muzom. S akou

pravdepodobnostou to bude zdravy (nehemofilicky) syn? (1b)

c) Zena, ktorej otec bol hemofilik, sa vyda za zdravého muza. Aka je pravdepodobnost, Ze ich

dcéra bude mat' hemofilického syna? (1b)



