KAZUISTIKY

Obr. 1. Magnetickd rezonance mozku — normdlni ndlez na hypofyze
Fig. 1. Magnetic resonance imaging of the brain — normal findings on the pituitary gland

poruceno endokrinologické vysetfeni. Zde byla
potvrzena diagnéza hypogonadismu a doporuce-
no opétovné nasazeni TRT. Pacient s navrhovanym
postupem a lé¢bou souhlasil. Po aplikaci prvniam-
pule Sustanonu doslo asi po 24 hodinach k prvni
atace priapismu. Ten nejprve spontanné odeznél,
ale po dvou dnech doslo opét k recidivé prolon-
gované, bolestivé erekce. Pro bolesti pacient vyhle-
dal pohotovost, zde byl vysetien urologem a byl
proveden vyplach kavernéznich téles. Po vyplachu
doslo jesté k nékolika recidivdm priapismu, ale jiz
s mensi rigiditou kaverndznich téles. Tyto recidivy
sice po rezimovych opatfenich (chodit, ledovat)
ustupovaly, ale vzdy s odstupem asi 12 az 24 ho-
din se bolestiva erekce vratila. Teprve po nasazeni
antiandrogenni medikace Androcur 50 mg tbl p. o.
1-0-0 jiz k dalsi atace priapismu nedoslo. Androcur
byl poté vysazen po 30 dnech. Nyni je pacient bez
potizi a bez atak priapismu. Dalsi substitu¢ni terapii
testosteronem jiz odmitl. Byl poucen o zdravotnich
rizicich takto nizké hladiny testosteronu a bylo mu
doporuceno dalsi sledovani.
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Z ddvodu centradlnfho hypogonadismu,
azoospermie, gynekomastie a obezity byla
u pacienta indikovana také genetickd vysetfeni.
Chromozomalni vysetfeni u pacienta prokazalo
normalni muzsky karyotyp 46,XY. Molekularné
genetické vysetfeni za vyuziti metody ARMS vy-
loucilo nosi¢stvi 50 nej¢astejsich variant genu
CFTR. Vy3etfené varianty se ve stfedoevropské
populaci vyskytuji u cca 90,7 % nemocnych cystic-
kou fibrézou (4). Molekularné genetické vysetfeni
genové oblasti AZF chromozomu Y u pacienta
neprokazalo zddnou deleci. U tohoto vysetfeni
byla provedena rozsifena analyza AZF regionu
dle doporuceni European Academy of Andrology
a European Molecular Genetics Quality Network
(5). Metodou array CGH byla detekovana 678 kb
mikrodelece na kratkém raménku chromozomu
16, zahrnujici 15 OMIM gend, vCetné genu SH2BT,
v oblasti 16p11.2 mikrodele¢niho syndromu, ~200-
kb region (OMIM #613444) (Obr. 2). Nalez mik-
rodelece byl nasledné ovéfen pomoci metody
FISH (Obr. 3). Vysetfeni panelu gend asociovanych



