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Prace shrnuje nejdulezitéjsi poznatky o nejcastéji se vyskytujicich metabolicky podminénych chorobach, které se obvykle mani-
festuji v adolescentnim véku - benigni hyperbilirubinémii a Wilsonové chorobé. Hyperbilirubinémie je ¢astym nalezem, zcela
nezavaznym. Ukolem lékafe je dobie ji diagnostikovat a vysvétlit nemocnému benignost onemocnéni, zbavit jej obav a neordinovat
Zadna terapeuticka ¢i rezimova opatieni. Naopak pri podezreni na Wilsonovu chorobu je nutno postupovat zcela odpovédné od
prvého okamziku, protoze dnes dostupna diagnostika dovoluje zachytit onemocnéni jiz v klinicky latentnim stadiu a véasnou lé¢bou
zabranit rozvoji onemocnéni. Lécba je natolik uspésna, ze nemocny miize Zit zcela normalnim zivotem. Terapie musi byt celozivotni.
Osetrujici 1ékar proto musi pravidelné nemocného sledovat, pripadné spolupracovat s prisluSnym centrem. Neopomene vysetrit
v§echny sourozence.
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THE MOST COMMON METABOLIC DISORDERS INVOLVING LIVER AMONG ADOLESCENT PATIENTS IN GENE-
RAL PRACTITIONER'S PRACTICE

The article summarizes the most important information of the most frequent metabolic disorders to be found in adolescent age -
benign hyperbilirubinemia and Wilson's disease. Hyperbilirubinemia occurs quite often, it is entirely benign. The task of a
physician is to diagnose it correctly and explain harmless features of this disorder to a patient, to relieve him from anxiety and not
to take any therapeutic or dietary precautions. On the contrary, when Wilson's disease is suspected, it is absolutely necessary to
proceed with great responsibility from the very beginning, because present available diagnostic methods allow us to detect disease
in clinically latent stage and thus to prevent it from fatal consequences by early therapy. The treatment is successful so far, that a
patient can live normal life. Once initiated, therapy must be continued forever. A patient has to be followed up on regular basis by
an attending physician or in cooperation with specialized center. All siblings have to be examined as well.

Key words: Gilbert’'s syndrome, benign hyperbilirubinemia, unconjugatedbilirubinemia, Wilson’s disease, ceruloplasmin, disor-

ders of copper metabolism.

Velky vyznam jater pro metabolizmus endogennich a exo-
gennich latek je dobfe znam (4, 12). Uplynulé stoleti objevi-
lo mnohé detaily v priibéhu metabolickych procesi za fyziolo-
gickych i patologickych situaci, v jejich regulacich nejriznéj-
§imi substraty a pisobky u zdravych i nemocnych. Mezi jatry
a metabolicky podminénymi chorobami miiZeme najit obou-
stranny vztah. Primarni metabolické poruchy jsou pfi¢inou
jaterni 1éze a naopak jaterni onemocnéni, ptivodné zcela jiné
etiologie, vedou k metabolickym zménam, které mohou byt
Casto jen zt€Zi odliSitelné jako sekundarni ale jisté ovlivnuji
proces vyvolany plvodné tieba zcela jinym, ziskanym, zna-
mym agens, napf. viry hepatitid (5, 11).

Dvacaté stoleti prineslo nové poznatky. Posunulo nase di-
agnostické moznosti az na molekularni uroven a terapii az
k jaterni transplantaci. V poslednich letech bylo mnoho po-
zornosti vénovano piedevs§im virovym zanétiim jater, takze
se 0 nich miZeme docist v mnoha publikacich a monografi-
ich (10). Ale na onemocnéni vyvolana primarnimi porucha-
mi metabolizmu se ponékud zapomina, piesto, Ze pro jejich
¢etnost se s nimi setkava kazdy 1ékaf a mnohé z nich muze
nejen uspésné diagnostikovat, ale i 1éCit, a to jiz v prvni linii.
Proto je toto sdéleni vénovano pravé chorobam s primarni-
mi poruchami metabolizmu, které jsou pfi¢inou poskozeni ja-
znatkl, jako kratky navod, jak postupovat diagnosticky a te-
rapeuticky. Jsou uvedena zejména onemocnéni, ktera nejsou

raritni. Vyhybame se i chorobam, které jsou jasnou doménou
pediatrie (15), protoZe tyto nemocné dostava lékar v bézné
praxi obvykle jiZ se spravnou diagndzou a terapii.

Familiarni hyperbilirubinémie

Nejvétsi skupinu v praxi predstavuji poruchy metaboliz-
mu bilirubinu - hyperbilirubinémie.

Hyperbilirubinémie v obecném slova smyslu znamena
vlastné kazdé zvysSeni hladiny sérového bilirubinu. V uzsim
slova smyslu pak familiarni hyperbilirubinémie, které piedsta-
vuji v pozdéjsim véku obvykle lehké a pro nemocného neza-
vazné poruchy metabolizmu bilirubinu, manifestujici se riiz-
nym stupném subikteru az ikteru.

Domnivame se, nebo vime, Ze maji sviij geneticky zaklad,
a pokud je zastihneme tfeba az ve vyssim véku, jde vesmés
o zcela benigni stavy.

Porucha metabolizmu bilirubinu vedouci k hyperbilirubi-
némii mize byt v kterémkoliv kroku pfemény bilirubinu. Pod-
le toho, zda vysledkem poruchy je zvySeni nekonjugovaného
nebo konjugovaného bilirubinu, je rozdélujeme do 2 skupin:
1. hyperbilirubinémie se zvySenim nekonjugovaného biliru-

binu, kam patfi:

a) Gilbertiv syndrom

b) Criglertiv-Najjartiv syndrom
2. hyperbilirubinémie se zvySenim konjugovaného bilirubi-

nu, kam patfi
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a) Dubinliv Johnsontv syndrom
b) Rotoriv syndrom.

Gilbertuv syndrom

V kazdodenni praxi ma vyznam jen Gilbertiiv syndrom
(juvenilni zZloutenka, intermitentni hyperbilirubinémie). Byl
popsan zacatkem 20. stoleti Gilbertem a spol. (8, 17). Je
charakterizovan chronickym nevelkym zvySenim nekonjugo-
vaného bilirubinu v séru bez pritomnosti bilirubinu v moci,
bez hyperhemolyzy a dalSich znamek jaterniho onemocnéni.
Frekvence se udava v Sirokych mezich az do 7-8 %, je Castéjsi
u muzl nez u Zen - asi 4x, (2, 16). Obvykle se diagnostikuje
u adolescentil (,,juvenilni Zloutenka®), ale projevuje se cely Zi-
vot. Hladiny bilirubinu kolisaji typicky v zavislosti na hlado-
véni, psychické zatézi (studenti v obdobi zkousek), fyzickém
pretizeni, interkurentni infekci, operacich, urazech, excesu al-
koholu, u Zen v premenstruu. Ke sniZeni dochazi pii nadmér-
ném energetickém prisunu, po enzymatickych induktorech.

Etiologicky jde asi o geneticky podminény defekt, ktery se dé-
di autozomalné dominantné, ale Casté jsou sporadické pfipady.

Zakladem poruchy je asi sniZena jaterni clearance pro bi-
lirubin nebo porucha konjugace bilirubinu pfi snizené aktivi-
té€ glukuronyltransferazy (2, 17). Snad miuze jit i o ziskany de-
fekt po prob€hlém virovém onemocnéni jater (virovych hepati-
tidach), ale spiSe se pfijima nazor, ze hyperbilirubinémie byla
pritomna jiz pred onemocnénim, jen nebyla diagnostikovana.

Klinicky: vétsina postiZenych je zcela bez obtiZi. Nemocni
ani nikdo z okoli si Zlutavého zabarveni sklér nemusi ani v§im-
nout. Jini pfichazeji pro pocit inavnosti, nevykonnosti, sla-
bosti, Spatnou schopnost soustiedit se. Nékdy je pritomna dys-
pepsie Ci bolestivy tlak pod pravym obloukem Zebernim. Ob-
tize nejsou v korelaci s vysi hyperbilirubinémie, spiSe souvisi
s uzkostnym ladénim postiZenych, které je casto podpofeno
l1ékari, ktefi dostatecné€ nevysvétli benignost onemocnéni a na-
opak nemocného fixuji na poruchu nafizovanim diety a rtiz-
nymi reZimovymi opatfenimi ¢i castymi kontrolami jiz v dét-
ském véku. Objektivni nalez je chudy - pri peclivém vySetireni
nachazime jen subikterus sklér ¢i mé€kkého patra. Lehké zvét-
Seni jater je spiSe vyjimkou.

Laboratorné je jedinym patologickym nalezem zvySeni ne-
konjugovaného bilirubinu. ZvySena hladina ma byt zji§téna
opakovan€, nejméné 3x, protoze kolisa (odtud intermitentni).
Ostatni laboratorni nalez je zcela normalni. Ultrasonografic-
ké (USG) vysetfeni téZ, jen nékdy je popisovana vétsi echoge-
nita sleziny.

K doplnéni vysetfeni miZeme provést testy:

1. Test hladovénim: Jiz v r. 1906 upozornil Gilbert, Ze hlado-
véni hyperbilirubinémii prohlubuje. Miizeme tedy pouzit
postup, pfi kterém snizime energeticky prisun, nejméné
na 2 dny na 1680 J/den = 400 kcal/den. Dojde ke zvySeni
hladiny bilirubinu obvykle na dvoj- az trojnasobek, a to
pouze nekonjugované frakce (1, 2, 12). ZvySeni se vysvét-
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luje rtizné, dnes hlavné zménou metabolizmu bilirubinu
ve stfeve.

2. Test s fenobarbitalem: Podani 200 mg fenobarbitalu vede
ke snizeni hladiny bilirubinu v séru, zfejmeé v disledku en-
zymove indukce, ale stoupa i jaterni clearance bilirubinu
(3, 6).

Diagnoza je jednoducha. Stac¢i opakovany nalez zvySené
hladiny nekonjugovaného bilirubinu v séru pfi zcela normal-
nim ostatnim laboratornim nalezu. Jaterni biopsie neni pfi-
nosem, nalez pokud viibec néjaky, je necharakteristicky. Pro-
to jaterni biopsii provadime jen tam, kde mame pochybnosti
o diagnoze (11, 16).

Diferencidlni diagnoza: RozliSeni vrozené a ziskané formy
nema vyznam. Nékdy doplnime vySetieni rodinnych pfislusni-
kt, kde asi u poloviny mliZeme najit také hyperbilirubinémii.
ZvySené hladiny nekonjugovaného bilirubinu mizeme najit i
obvykle u téchto chorob nachdzime i dalsi patologické nalezy.

Terapie neni nutna. Neni diivod k omezovani télesné akti-
vity (hyperbilirubinémii ma fada vrcholovych sportovci), ne-
mocny si uréuje zatéz dle svych pocitd, tolerance. Onemocné-
ni nelze 1éCit Zadnou dietou. Hlavnim ukolem lékare je, aby
nemocnému vysvétlil benignost metabolické zmény, Ze je ,,vi-
ce zluty neZ nemocny*“, Ze je nejlepsi ikterus nesledovat a tim
se netraumatizovat. Dilezité ale je, aby nemocny o svém one-
mocnéni védél, a to proto, ze v dobé jakékoliv zatéze (choroba,
operace, uraz) dojde k prohloubeni ikteru a nemocny muze
byt omylem odeslan na infekéni oddéleni s podezienim na
infek¢ni hepatitidu.

Antikoncepci povolujeme. Ockovani proti hepatitidam je
Zadouci.

Pfi feSeni Zivotniho pojisténi zdliraznime naprostou ne-
zavaznost poruchy pro dalsi osud nemocného. Postup 1ékate
v prvni linii je uveden ve schématu 1.

Wilsonova choroba

Jiz v r. 1912 popsal Kinnier Wilson chorobu, kterou na-
zval hepatolentikularni degenerace. Je diisledkem vrozeného
defektu metabolizmu médi, ktery progreduje a nakonec vede
k letalnimu zaplaveni a tim k po§kozeni organizmu médi. Uve-
dl i, Ze onemocnéni se dédi autozomalné recesivné a Ze exce-
sivni mnozstvi médi se akumuluje nejdfive v jatrech a teprve
postupné a pozdéji jsou postizeny centralni nervova soustava
(CNS), ledviny, o€i, erytrocyty a jiné organy (20).

Etiologie: Dnes vime, Ze gen pro Wilsonovu chorobu je lo-
kalizovan na dlouhém raménku 13. chromozomu, byl ozna-
¢en jako ATP7B a vyskytuje se v celé fradé mutaci, kterych je
dnes jiz znamo vice nez 200. Jde vétSinou o bodové mutace.
Nejcastéjsi je mutace se zaménou histidinu za glutamin v ur-
¢ité pozici (HiS 1069Q), kterou najdeme ve stiedni Evropé az
u 60 % postizenych. Patogeneticky je zakladni deficit ATPazy,
ktera prenasi med.

Primarni poruchou je defekt transportu médi predevSim
v oblasti lyzozomili a porucha syntézy bilkoviny pfenasejici

méd - ceruloplazminu. Dochazi k poruse exkrece médi do Zlu-
¢e a jejimu hromadéni predevs§im v CNS, jatrech a dalSich orga-
nech, coZ ma za nasledek predevsim nadbytek volnych radika-
It a pokles redukovaného glutathionu. Vysledkem je poSkozeni
bunécnych a organelovych membran, substrat(i bohatych na sul-
fhydrylové (SH) skupiny a DNA. Kone¢nym vysledkem téchto
zmén je odumieni postiZzenych bunék. Ceruloplazmin chybi
v plazmé u nemocnych s Wilsonovou chorobou v 25 %, u vétsiny
ostatnich nachazime hodnoty vyrazné snizené (pod 0,1 g/1), jen
asiu 5% je snizeni nepatrné nebo chybi (12, 19).

Prevalence choroby je udavana 1:30000, heterozygoti
1:90. Wilsonova choroba je nejcastéjsim geneticky podminé-
nym onemocnénim jater v détském véku (5).

Klinicky: Onemocnéni se jen vzacné manifestuje pred 6.
rokem nebo po 50. roce Zivota. Obvykle se odhali v adoles-
centnim véku s maximem v druhém desetileti. Je Castéjsi
u muzt. U vétSiny se jako prvni objevi neuropsychiatricka
symptomatologie. Vzacnéjsi jsou manifestace hematologické,
ledvinové nebo endokrinni (12).

Podle prevazujiciho klinického obrazu je vhodné rozlisit
formu neurologickou, jaterni a asymptomatickou.

Tabulka 1. Onemocnéni, u kterych se mizeme setkat s nekonjugovanou
hyperbilirubinémii

GilbertQv syndrom

Wilsonova choroba

stavy provéazené hyperhemolyzou

jaterni steatéza

chronicka hepatitida

jaterni fibréza

trombdza portélni Zily

Schéma 1. Benigni hyperbilirubinémie — postup praktického lékare

Podezieni
zjisténé nekonjugovana hyperbilirubinémie
+anamnéza - bez obtizi, nespecifické pfiznaky, dyskomfort bfisni

\ 4

Laboratorni vySetfeni
jen zvySeni nekonjugovaného bilirubinu,
ostatni zcela normalni
doporucujeme vzdy vySetfit hladinu ceruloplazminu v séru
ev. testy — hladovéni ¢i fenobarbital

‘ USG: normalni nalez ‘

Y
Diagndza benigni hyperbilirubinémie

Y

Neni tfeba
jaterni biopsie
terapie
dietni opatfeni, rezimova opatfeni
odeslani nemocného do hepatologické poradny
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1. Neurologicko-psychiatricka forma je nejcastéjSim ty-
pem onemocnéni, tvofi asi 50% pfipadl. Je formou dospé-
lych. Zacina nenapadné - lehkym tfesem, poruchou pisma.
V pozdéjsich stadiich je pfitomna dysartrie, dystonie, rigidita,
hruby ties, hyperkineze. Pfidruzuji se zmény psychiky - zmé-
na osobnosti, predrazdénost ale i deprese. Pfi vySetfeni CNS
bud pocitacovou tomografii (CT) nebo magnetickou rezonan-
ci (MR) nachazime zmény v bazalnich gangliich, kortikalni
atrofii, zmé€ny mozecku ¢i kmene. I kdyZ cilenym vySetfenim,
napf. morfologickym, prokazeme jaterni cirhozu, priznaky ja-
terniho poskozeni chybi, laboratorni nalez je nevyrazny (12).

2. Jaterni forma se mizZe manifestovat pod rliznymi obra-
zy, které mohou byt jedinou manifestaci, kdyz pfiznaky neu-
ropsychiatrické zcela chybi.

2.1. Epizoda akutni hepatitidy - Casto je spojena s prechod-
nou hemolytickou anémii s nekonjugovanou hyperbilirubiné-
mii. Je pfitomna splenomegalie, a tak ¢asto (v celé populaci)
pozitivita protilatek proti EB viru svadi k chybné diagnoze
infekéni mononukledzy.

Tato forma miize predchazet i fadu let manifestaci Wil-
sonovy choroby a obvykle se zcela upravi, jen u ¢asti ne-
mocnych pfetrvava lehké zvySeni nekonjugovaného bilirubi-
nu v séru.

2.2. Fulminantni hepatitida s hemolytickou anémii se ob-
jevuje u adolescentdl na zacatku manifestace nebo u nemoc-
nych, ktefi prerusili na delsi dobu chronickou 1é¢bu. Rychle
béhem tydnl progreduje do tézké jaterni insuficience s vyraz-
nym ikterem, encefalopatii a ¢asto koné¢i smrtelné. Spravna
diagndza neni ¢asto stanovena.

2.3. Chronicka aktivni hepatitida neni klinicky odliSitelna
od chronickych hepatitid jiné etiologie (virové, autoimunni).
Vyskytuje se nejcastéji u nemocnych pod 35 let.

2.4. Cirhoza jater je bézinou, nejcastéjsi manifestujici
se formou. MUiZe se projevit uz u déti, ale mize byt i deseti-
leti asymptomaticka. U neléCenych se rozviji portalni hyper-
tenze se splenomegalii, hypersplenizmem a postupnou jater-
ni insuficienci.

Napadnym pfiznakem byvaji poruchy hemokoagulace.
Jak uz bylo feceno, u neurologickych forem probiha obvykle
skryté.

Diagnoza: Klinicky obraz a objektivni vySetieni umozni
(u zku$eného, na onemocnéni mysliciho 1ékare) obvykle vy-
slovit jen podezieni. To je nutno potvrdit ¢i vyvratit.

Laboratorni vySetfeni - nejdalezitéjsi je vySetfeni hladi-
ny ceruloplazminu v séru (i opakované). U vétSiny, jak uz by-
lo uvedeno, nachazime hladiny pod 0,1 g/1. SniZeni sérové mé-
di byva také pritomno, ale je méné vyjadieno.

Casté je lehké zvyseni hladiny nekonjugovaného bilirubi-
nu v séru. Zvyseni aktivity jaternich enzymu a gamaglobuli-
ni je malé, nekonstantni. MozZno fici, Ze svou nenapadnosti
pri zjiSténé jaterni 1ézi a jejiho stadia musi vzbudit nasi pozor-
nost, zda pravé nejde o metabolickou jaterni poruchu.

Cenné je sledovani vylucovani médi v moci. JiZ nativné
je vylucovani zvyseno nad 1,5 pmol/24 hod. (100 ng/24 hod.),
je pravidelnym nalezem a je hodnoceno v diagnostice vysoko,
dosahuje obvykle 4-5nasobku.

Vyluéovani je mozZno zvysit podavanim penicilaminu
(3 dny podavame 1200 mg penicilaminu denné€) a sledujeme
vyluéovani médi moci po podani. ZvySeni u Wilsonovy cho-
roby by mélo byt alespon ¢tyfnasobné.

K definitivnimu potvrzeni diagnozy je tieba provést jaterni bi-
opsii a stanovit koncentraci médi v jaterni tkani. Jde o nejdile-
(25-50 pg Cu na g suché tkan€). U nemocnych nachazime nej-
Casté&ji koncentrace 500-1200 pig/g susiny. Horni hranice pro he-
terozygoty je udavana hodnotou 250 pig/1 susiny.

Vysetieni obvykle doplnujem laparoskopii a pfi ni prove-
denou cilenou jaterni biopsii.

Kaysertv-Fleischertiv prstenec je nutno hledat pomoci
Stérbinové lampy, nesmime se spolehnout na pouhé vysetie-
ni okem. Je vzdy pfitomen u neurologické formy, ¢asto chybi
u jaterni cirhozy (9, 12, 16, 19).

Diagnozu je dnes mozno potvrdit genetickym vySetfenim,
které 1ze zajistit v Praze i Brné (14).

Terapie: Dieta s nizkym obsahem médi ma jen maly vy-
znam (vynechavame ¢okoladu, kakao, ofechy, morské ryby).

Hlavnim lékem je dlouhodobé beta-beta-dimetylcystein-
penicilamin, ktery ptisobi jako chelat, zvySuje vylucovani
médi moc¢i. Lécba musi byt celozivotni, nesmi byt na delsi
dobu pferusena. Lécba se 1épe toleruje, pokud za¢iname niz-
§i davkou (150-300 mg/den) a postupné ji zvySujeme az na
900-1200 mg/den.

Nastup ucinku je pomaly, zlepSeni miizeme ocekavat az
po ptl roce 1é¢by. K dispozici mame preparaty Metalcaptase
a Trovolol.

Soucasné podavame pyridoxin, ktery je pfi 1éCbé zvyse-
né spotifebovan. Pomaly nastup ucinku vede né€kdy lékaie
k zvySovani podavané davky penicilaminu. To mlze byt pro
nemocného zavaznym zasahem do metabolizmu a vést k prud-
kému zhorseni stavu (12).

Nevyhodou Iécby je vyskyt vedlejsich ucinkt, ke kterym
patfi: horecka, kozni reakce, svédéni, bolesti hlavy, svalil,
kloubt, nespavost, myastenicky syndrom, ulcer6zni zmény
sliznic, zazivaci obtize. Obavané jsou zejména porucha kost-
ni diené, nefroticky syndrom a stav, ktery pfipomina lupus
erythematodes.

Dnes je alternativni cestou 1é¢by podavani zinku (7). Ten
pusobi ve stievé sniZeni resorpce médi a tim jeji zvySené vylu-
¢ovani stolici. Podavame 3x 50 mg esencialniho zinku denné
mezi jidlem.

K dispozici mame Zinkteral s obsahem 45 mg zinku v tbl.
Ucinek nastupuje jesté pomaleji neZ pii terapii penicilami-
nem, ale 1é¢ba je 1épe snasena a ma mén€ vedlejSich ucink?.

Fulminantni formy je mozno zvladnout pouze urgentni
transplantaci jater. Vysledky jsou velice uspokojivé.

Transplantace jater je indikovana i tam, kde odpovéd’ na
1é¢bu je nedostatecna a onemocnéni progreduje (18).

Prognédza je Spatna u nelééenych. Po zavedeni penicilami-
nu se vyrazné zlepSila a u ukaznénych, spolupracujicich ne-
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mocnych ma cirhdza lepsSi prognozu nez cirhoza jiné etiologie.
Pokud onemocnéni diagnostikujeme v klinicky latentni fazi
(obvykle u mladsSich sourozencii postiZenych), je mozno sou-
¢asnou terapii onemocnéni zastavit a zabranit jeho klinické
manifestaci.

Gravidita neni kontraindikaci, naopak odéerpani médi do
plodu mtzZe byt pro nemocnou Zadouci (14). Narozené déti
nejsou ohrozeny Wilsonovou chorobou, ale jejich vyvoj je nut-
no sledovat.

Prevence spociva predev§im v peclivém vysetifeni vSech
sourozenct postizeného. Jak uz bylo uvedeno, véasna lécba
pak zabrani rozvoji onemocnéni.

Diagnosticky postup zachycuje schéma 2.

Zavérem

Probrali jsme dvé onemocnéni, ktera jsou typicka pro
adolescentni vé€k a maji zcela rozdilny vyznam pro poskoze-
ného. Na jedné stran€ zcela benigni familiarni hyperbilirubi-
némie, na druhé pak zivot ohrozujici nebo vyrazné poskozu-
jici Wilsonova choroba. Diagnostika obou stavil je dnes dob-
fe propracovand a mozna jiz v prvni linii. Pfesto se setka-
vame stale s pripady, kdy nemocni s Wilsonovou chorobou
prichazeji pozdé, casto s vyraznymi, 1écbou jiZ neovlivnitel-
nymi priznaky neuropsychiatrickymi (do pfislu§nych zarize-
ni neurologickych ¢i psychiatrickych), ¢i na interni odd€le-
ni s pokro€ilym stadiem juvenilni cirhozy eventualné na od-
déleni infek¢ni pfi fulminantnim pribéhu jaterniho selhani.
Diivodem byva piedevsim to, Ze na zavaznéjSi onemocnéni
nebylo pomysleno. Casto je pak jaterni onemocnéni brano
jako stav po hepatitidé, jako chronicka infekce virem Epstei-
na-Barrové nebo pravé jako benigni hyperbilirubinémie. Aby
k této, pro nemocného tragické zaméné nedochazelo, snazili
jsme se upozornit na jednoduchou moznost diagnozy, nebo
alespon vysloveni podezieni, které by mélo vést k dikladnéj-
§imu vysetieni nebo poslani nemocného na odborné praco-
visté. V kazdém pripadé vySetieni sérového ceruloplazminu
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Upozorni anamnéza
neuropsychické zmény
jaterni poSkozeni
subikterus

‘ podezieni ‘

Y
| Vygetreni |

1. Laboratorni
snizena hladina ceruloplazminu v séru (vySetfeni opakovat)
zvySené vyluCovani médi moéi (mozno provést penicilaminovy test)
lab. nélez dle typu poskozeni (¢asto nenapadny)

2. VySetfeni Kayserova-Fleischerova prstence
(pomoci Stérbinové lampy)

A 4
podle vysledk( mozna diagndza

Y

Definitivni potvrzeni diagnézy
uréit koncentraci médi v jaterni tkani
genetické vySetieni

Poznamka
Na za¢étku vhodna spolupréce s centrem zabyvajicim se choro-
bami z poruch metabolismu. Dale pak hlavné opakované kontrolo-
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Zajistit vySetieni vSech sourozenci postizeného.

by mélo patrit k zakladnimu laboratornimu vysetieni u vSech
mladych nemocnych s jaternim (Ci neuropsychiatrickym)
onemocnénim nejasné etiologie.

11. Kuntz E. Diagnostik der Leberkrankheiten. Deutsche Artzte Verlag, Koln
1982: 199 s.

12. Bianchi L, Gerok W, (ed). Liver in metabolic diseases. MTS Press, Boston
1983: 447 s.

13. Maier-Dobersberger T, Mannhalter C, Rack S. et.al. Diagnosis of Wilson's
disease in an asymptotic sibling by DNA linkage analysis 1995; 109: 2015-2018.
14. Marecek Z. Wilsonova choroba. Galén, Praha 1996: 143 s.

15. Nevoral J. Onemocnéni jater v détském véku. Postgradual med 2001; 3:
896-900.

16. Sherlock S, Dooley J. Diseases of the liver and biliary system. 10th ed., Blac-
kwell Scientific, Oxford 1997: 714 s.

17. Schmid R. Disorders of bilirubin metabolism. In: Liver in metabolic diseases.
Bianchi L, Gerok W (ed.) MTS Press, Boston 1982: 369-378.

18. Stampfl DA, Munoz SJ, Moritz MJ, et al. Heterotopic liver transplantation for
fulminant Wilson's disease. Gastroenterology USA 1990; 99: 1834-1836.

19. Sternlieb I. Wilson's disease. In: Liver in metabolic diseases. Bianchi L, Ge-
rok W (ed.), MTS Press Boston 1982: 385-391.

20. Wilson SAK. Progressive lenticular degeneration.: a familial nervous disease
associated with cirrhosis of the liver. Brain 1912: 295-309.

28

www.prakticka-medicina.cz

Interni medicina pro praxi 2002 / 1




