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Uvod: Deficit proteinu TMEM70 je nov8ou poruchou tvorby energie v mitochondrach, ktora sa
pomerne Casto manifestuje priznakmi perzistujucej plicnej hypertenzie novorodencov (PPHN).

Material a metédy: Analyzovali sme 5 novorodencov rémskeho etnika s fatélne prebiehajucou PPHN,
u ktorych sa DNA analyzou dokazala mutécia v géne pre protein TMEM70.

Vysledky: VSetci novorodenci boli lahko nezreli (35-36 g.t.), vacSinou eutroficki, so znamkami
respiracnej insuficiencie po narodeni. Potvrdila sa u nich PPHN (Ol 15-69, A-aDO, 544-645mmHg)
vyZadujuca, okrem podania sildenafilu, aj vysokofrekvenénu ventilaciu a inhalaciu NO (3/5). Podanie
surfaktantu bolo bez efektu. Stav vyZadoval kombinovanu inotropnu a vazopresoricku podporu. Rozvoj
hypertrofickej kardiomyopatie sme sonograficky zaznamenali u 4 deti. Dlhodobo pretrvavala vyrazna
laktatova acidoza (laktat v plazme 4.5-44.3mmol/l), zavaznost hyperamonémie bola rézna (97-
293umol/l). Mimotelova membranova oxygenacia (ECMO) pouZita nebola. VSetci piati novorodenci
exitovali bud’ v akutnom Stadiu PPHN, resp. do 27 dni Zivota eSte s pretrvavajucimi fahdimi znamkami
plucnej hypertenzie.

Zaver: Perzistujuca pfucna hypertenzia sa zda byt nielen Castym priznakom deficitu proteinu
TMEM70 (Catteruccia M. et al., Mol.Genet.Metab., 2014), ale pravdepodobne aj Zivot limitujucou
komplikaciou u tychto pacientov. Vzhfadom na vysoku mortalitu v novorodeneckom obdobi by sme
mali u kazdej zavazne prebiehajucej PPHN, najma u novorodencov romskeho etnika, zvazovat deficit
TMEM70.



