Autoimunitni polyglandularni syndromy

Polyglandularni syndrom je mnohocetné poskozeni endokrinnich zldz. Existuji dvé skupiny polyglandularnich
syndromU: autoimunitni polyglandularni syndrom (APS) a syndrom mnohocetné endokrinni neoplazie (MEN). U
autoimunitniho syndromu dochazi k postizeni zIdz autoimunitnim zanétem a rozvoji hypofunkce. U syndromu
mnohocetné endokrinni neoplazie je souc¢asny vyskyt tumord nékolika endokrinnich Zlaz. Autoimunitni
polyglandularni syndrom délime na APS-I a APS-II.

Autoimunitni polyglandularni syndrom typu I
Epidemiologie

Jde o velmi vzacné onemocnéni. Vyskyt u muzd a zen je stejny.
Etiopatogeneze

Jednd se o autosomalné recesivné dédi¢né onemocnéni s mutaci genu AIRE. Gen AIRE kéduje transkrip¢ni faktor,
ktery je zfejmé dllezity k navozeni imunologické tolerance.

Klinicky obraz

Syndrom je charakterizovan triddou:

= chronicka mukokutanni kandidéza,

= autoimunitni hypoparathyreodza a

= periferni adrenokortikalni insuficience (Addisonova nemoc).
£ Podrobnéjsi informace naleznete na strankdch Candidosis, Hypoparathyredza, Addisonova choroba.
Nutnou podminkou diagndzy je pritomnost dvou priznakd. Kompletni diagnosticka tridda se vyskytuje asi u 57 %
pacientd. Dale m0ze byt u pacientl pritomna dystrofie nehtd, hypoplazie skloviny, hypogonadismus, malabsorpce,
alopecie, perniciézni anémie, thyroditida, diabetes mellitus a dalsi symptomy.
Syndrom se projevuje obvykle jiz v détstvi. NejCastéji se vyskytujici kombinaci je hypoparatyreéza a
adrenokortikalni insuficience. Klinicky obraz vyplyva z deficitu hormond jednotlivych zl4dz. Hypogonadismus se
vyskytuje az u 60 % Zen, ale jen 14 % muzQ.
Diagnostika

Pro diagnézu APS-I se vyZaduje pritomnost nejméné dvou slozek z diagnostické triddy. Potvrzeni prinese
molekularné-biologické vysSetreni genu AIRE.

Diferencialni diagnostika

Kromé diferencidlni diagnostiky jednotlivych sloZzek syndromu musime odliSit i vzacnéjsi komplexni syndromy jako
napr. Turner@v syndrom, DiGeorglv syndrom, Kearnsliv-SayerQv syndrom atd.

Terapie
Léc¢ime jednotlivé slozky syndromu. Je potfeba mit na paméti, ze 1é¢ba se mUze navzajem ovliviovat.
Progndza

Progndza se odviji od pritomnosti jednotlivych slozek a moznosti jejich ovlivnéni.
Autoimunitni polyglandularni syndrom typu Il
Autoimunitni polyglandularni syndrom typu Il se oznacuje jako Schmidtiv syndrom.
Epidemiologie

Prevalence onemocnéni je 14-20 pripadd na milion obyvatel. APS-Il je nej¢astéji se vyskytujici autoimunitni
onemocnéni se sdruzenym postizenim nékolika endokrinnich zlaz. Vyskyt u Zen je az 4% vy$si nez u muzd.

Etiopatogeneze

Jednd se o onemocnéni s polygenni dédi¢nosti. Byla zjiSténa asociace s nékterymi HLA antigeny.


https://www.wikiskripta.eu/w/MEN_syndrom
https://www.wikiskripta.eu/w/AR
https://www.wikiskripta.eu/w/Soubor:Searchtool_right.svg
https://www.wikiskripta.eu/w/Candidosis
https://www.wikiskripta.eu/w/Hypoparathyre%C3%B3za
https://www.wikiskripta.eu/w/Addisonova_choroba
https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Hypogonadysmus&action=edit&redlink=1
https://www.wikiskripta.eu/w/Malabsorpce
https://www.wikiskripta.eu/w/Alopecie
https://www.wikiskripta.eu/w/Pernici%C3%B3zn%C3%AD_an%C3%A9mie
https://www.wikiskripta.eu/w/Diabetes_mellitus
https://www.wikiskripta.eu/w/Turner%C5%AFv_syndrom
https://www.wikiskripta.eu/w/DiGeorg%C5%AFv_syndrom

Klinicky obraz

Syndrom je charakterizovan triadou:

= adrenokortikalni insuficience,
= autoimunitni thyroiditida a
= diabetes mellitus 1. typu.

Klinicky obraz je stejny jako u jednotlivych onemocnéni. Addisonova nemoc se nékdy vyskytuje se zpozdénim proti
ostatnim slozkam. Kromé zminéné triddy jsou méné Castou soucdasti syndromu i hypogonadismus, vitiligo, alopecie,

perniciézni anémie, myasthenia gravis, revmatoidni artritida a Sjégrentv syndrom. Na rozdil od APS-I se syndrom
manifestuje az v dospélosti, nej¢astéji mezi 20. a 40. rokem.

Diagnostika

Podminkou diagndzy je pritomnost nejméné dvou slozek diagnostické tridady a jednou z nich musi byt
Addisonova nemoc. Onemocnéni nelze verifikovat molekuldrné-biologickym vysetrenim.

Diferencialni diagnostika

Na prvnim misté je nutné odlisit APS-1. Dalsi diferencidlni diagnostika je dosti Sirokd a zahrnuje DownUv syndrom,
hemochromatézu, Kearnslv-Sayrelv syndrom atd.

Terapie

Lécime jednotlivé slozky syndromu. Pokud je pfitomna autoimunitni thyroiditida, je tfeba pomyslet i na prfitomnost
adrenokortikalni insuficience.

/\ Lé¢ba hormony stitné zlazy bez predchozi substituce chybéjicich kortikoidd zhorSuje stav pacienta
nahle zvySenymi metabolickymi naroky.

Progndza

Vyhledy pacienta nejvice ovliviuje prfitomnost DM 1. typu. Ostatni slozky syndromu jsou Iépe medikamentézné
ovlivnitelné.

Odkazy
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Souvisejici ¢lanky

= MEN syndrom
= Addisonova choroba
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