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Pacient s ureterolitiazou a nalezem
solitarni ledviny pri nahodném zachytu
Kallmannova syndromu
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V ¢&lanku predkldddme pfipad 76letého pacienta vySetreného na naSem pracovisti pro levostrannou renalni koliku s anurii. Vyset-
feni prokazalo solitarni levou ledvinu blokovanou ureterolitidzou, hypoplazii penisu i varlat. Pacient byl akutné zajistén stentem,
nasledné byla provedena ureteroskopie s extrakci ureterolitidzy. Na zakladé typického klinického obrazu véetné anosmie a la-
boratorniho prikazu nizkych hladin testosteronu, folikuly — stimulujiciho a luteiniza¢niho hormonu - byla stanovena diagnéza:
Kallmannudv syndrom. Pacientovi byla doporucena substituce testosteronu.
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Kallmann syndrome: a case of an accidental detection based on ureterolithiasis of a solitary kidney

The present paper examines a case of a 76 year old patient with left — side ureterolithiasis and anuria with surprising findings of
solitary kidney and genital hypoplasia. A ureteral stent was inserted and later an ureteroscopy was performed including a removal
of a stone. Due to typical clinical findings including anosmia, and low testosterone, follicle - stimulating and luteinising hormone

levels, a diagnosis of Kallmann syndrome was obtained. Testosterone supplementation was offered to the patient.
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Uvod

Kallmanndv syndrom nebo také idiopaticky
hypogonadotropni hypogonadismus s anosmif
patfi k sekundarnim formdm hypogonadismu.
Vyznacuje se zpozdénim ¢i absenci vyvoje pu-
bertalnich znakl a provazi ho také absence i
snizeni ¢ichového vnimani. Vznikad poruchou
neurond secernujicich gonadotropiny uvolrujici
hormon (GnRH) v hypotalamu (1).

Je to heterogenni onemocnéni. Nej¢astéji
se vaze na chromozom X, ale mUze byt i au-
tosomalné dominantni nebo recesivni (2).
S Kallmannovym syndromem se poji zména
ve vice nez 20 genech. Mezi nejbéznéjsi patfi
mutace na ANOSI, CHD7, FGFR1, PROK2 nebo
PROKR2 (3). Tyto zmeény maji za nasledek de-

ficit GnRH, ktery je dale potfebny k produkci
folikuly-stimulujiciho hormonu (FSH) a luteini-
za¢niho hormonu (LH). Ty pak indukuji tvorbu
testosteronu u muzd a estrogenu u zen, které
maji vliv na spravny pohlavnf vyvoj jedince, jako
i jeho plodnost. S tim souvisi dozravani gonad,
spermatogeneze/dozravani oocytl a rozvoj
sekundarnich pohlavnich znakd (4).
Kallmanndv syndrom postihuje ¢astéji muze
nez zeny. Prevalence v populaci je 1:10 000 (1).
Mezi nejcastéjsi klinické projevy patff idi-
opatickd opozdéna puberta a hyposmie az
anosmie. U muzd se casto vyskytuje kryptor-
chismus a gynekomastie, pficemz mikropenis
ma pfiblizné 50% postizenych (2). MiZe mit
také sirokou $kalu jinych pfiznakd a symptomda.

Patfi mezi né jednostranna rendini ageneze,
abnormality kostf, kraniofacidlni asymetrie, roz-
$tép patra, hluchota, barvoslepost, abnormality
vyvoje zubl (2, 3).

Diagnoza je vétsinou stanovena na zakladé
klinického obrazu, v¢etné zobrazovacich vy-
Setfeni (CT bricha k prikazu ageneze ledviny,
MRI' mozku k posouzeni bulbus olfactorius),
a laboratornfho vysetfeni, kde se prokaZe nizka
koncentrace LH, FSH a testosteronu ¢i estroge-
nu. Také je moZno provést genetické vysetfeni
k detekci specifickych mutaci, které se spojuji
s Kallmanovym syndromem (5).

V terapii se zpocatku pouzivd hormonaln{
substitu¢ni terapie (testosteron u muzd, estro-
gen a progesteron u zen) k dosazeni sekundar-
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Obr. 1. Dolnikalikolitidza levé ledviny, patrnd i age-
neze ledviny pravé a také objemnd cholecystolitidza

Obr. 2. Ureterolitidza blokujici solitdrni levou
ledvinu

nich pohlavnich charakteristik. Jakmile je pohlav-

ni zrdni dokonceno a postizenf Kallmannovym
syndromem si pfeji byt plodni, pfistupuje se
k injekéni aplikaci hypofyzérnich hormon(
(umuzd typicky aplikace hCG + FSH), v pfipa-
dé nedostatecné reakce na tuto lé¢bu prichazi
v Uvahu terapie syntetickym peptidem GnRH
(podavan kontinualné pumpou) (2, 5).
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Obr. 4. Tannerova skdla k posouzeni sekunddrnich pohlavnich znakd u chlapcd; zdroj: Tanner scale-
-male; In: Wikimedia Commons [online]. [Cit. 4.4.2019]. Dostupné z: https.//commons.wikimedia.org/

wiki/File:Tanner_scale-male-matrix.jpg
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Kallmann(v syndrom je ve své podstate ce-
loZivotnim onemocnénim, i pfesto v 10-15%
pfipadl miZe dojit k obnoveni hormonalini pro-
dukce. Podstata téchto pfipadl je vsak dosud

nejasna (5).

Kazuistika

Rychlou zachrannou sluzbou byl na nase
pracovisté pfivezen 76lety muZ pro akutnf zasta-
vu moceni. Na urologii nikdy predtim vysetfen
nebyl, mikeni obtiZe jinak nemél. Kromé arteridIni
hypertenze se s ni¢im nelécil. Byl bezdétny.

Pfi vstupnim pohovoru udéval pouze bo-
lesti v levém bedru trvajici od pfedchoziho
dne, nuceni na moceni &i Unik moci svédcici
pro mocovou retenci/paradoxni ischurii nepo-
zoroval. Pfi sonografickém vysetfeni jsme zjistili
dilataci dutého systému levé ledviny, prava led-
vina nebyla zobrazitelnd a mocovy méchyr byl
prazdny. V laboratornich vysledcich dominovala
elevace rendlnich parametrt (urea 15,6 mmol/I,
kreat 265 pmol/l) s normokalemii, CRP bylo niz-
ké. Mocovy sediment i kultivace byly negativ-
ni. Pacienta jsme odeslali na nativni CT bficha
amalé panve, kde se potvrdila ageneze pravé
ledviny, vlevo pak dolnf kalikolitidza (celkové
velikosti 7 mm) levé solitdmi ledviny (obrazek 1)
a ureterolitidza v Urovni L5/S1 velikosti 8mm
s obstrukci (obrazek 2). Vedlej$Sim nédlezem by-
la objemna asymptomaticka cholecystolitidza
(obrazek 1). Pacient byl pfijat k hospitalizacia in-
dikovan k akutni derivaci levé ledviny pomoci
double-pigtail stentu.
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Pri dalsim fyzikdInim vysetfeni jsme u pa-
cienta zjistili mirnou gynekomastii, mikropenis
a hypoplastickd varlata s objemem 3 ml dle ul-
trazvuku.

Vzhledem k nalezu nebylo mozné pfi zava-
déni stentu pouZit cystoskop a manipulace byla
obtiznéjsi s nutnosti pouziti ureteroskopu. Stent
se viak podafilo zavést (obrazek 3). Konkrement
byl zmocovodu relokovén do dolniho kalichu
solitdrni levé ledviny. Po zajisténi odtoku moce
se renalni parametry rychle navratily k normal-
nim hodnotdm.

Pooperacni pribéh byl klidny. Pacienta jsme
propustili s naslednou indikaci k ureteroskopic-
kému fesenf litidzy ve druhé dobé.

V rdmci dovysetreni jsme provedli odbér FSH,
LH a testosteronu. U viech tif jsme zaznamenali
nizké hodnoty (FSH 04 U/I,LH 0,12 U/I, testosteron
0,6 nmol/I).V rdmci prevence bylo také odebrano
PSA s hodnotou 0,01 ug/I. Pacient neudaval poti-
Ze s ¢ichem, na cileny dotaz vsak pfipustil, Ze citf
jen omezené spektrum vini. Pacient také udaval
neplodnost a nizké libido. Na zékladé klinického
a laboratorniho obrazu jsme stanovili diagnézu
Kallmanova syndromu. Genetické vysetieni
jsme u pacienta neindikovali.

Flexibilnf ureteroskopie ve druhé dobé pro-
béhla bez komplikaci, konkrementy byly ex-
trahovény bez nutnosti trypse a ledvina byla
po vykonu pfechodné zajisténa stentem (ten
pak extrahovan ambulantné). Nasledny rozbor
konkrementd prokazal 1009% zastoupenf kyseliny

mocové.
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Pacientovi jsme doporucili kratkodobou dis-
solu¢ni terapii (Uralyt), dietni doporuceni stran
omezeného pifjmu purinG a zvyseny pitny rezim.

Pacient je nyni 16 mésicl po operaci bez
recidivy urolitidzy. Stran prokédzaného hypogo-
nadismu byla pacientovi nabidnuta substitu¢ni
terapie testosteronem. Kombinovana injekent
terapie hCG+FSH nebyla indikovana.

Po konzultaci benefitl a rizik si pacient sub-
stituci testosteronem nepfal. Byla také dopo-
ru¢ena cholecystektomie. Je déle pravidelné
sledovan na nasi urologické ambulancia v sou-

¢asné dobé asymptomaticky.

Diskuze
Veétsinu pacientd postizenych Kallmanno-
vym syndromem dovede k lékali opozdéna
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Ubytku muskulatury, osteoporéze, porucham
spanku, ztratdm libida, poruchdm erekce a jinym
priznakdm, které nizkou hladinu testosteronu
provazeji (1, 2).

Zaver
I ubéZnych ambulantnich diagnoz, jako
je ledvinnd kolika, je dllezité pacienta vysetfit
komplexné vetné vysetfenigenitdlu. Pfi zachytu
genitdIni hypoplazie je nutno na diagnézu hypo-
gonadismu myslet a pacienta fadné dovysetfit.
Kallmanndv syndrom je sice vzacnym one-
mocnénim, je véak dobré na néj pamatovat hlav-
né u mladsich pacient, kde spravna a v¢asna
lécba mUze zajistit jejich plnohodnotny Zivot.
Autorka prohlasuje, Ze zpracovdni ¢ldnku
nebylo podporeno Zddnou spolecnosti.
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