PREHLEDNE CLANKY

NEJCASTEJSI METABOLICKY PODMINENA ONEMOCNENI JATER
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festuji v adolescentnim véku - benigni hyperbilirubinémii a Wilsonové chorobé. Hyperbilirubinémie je ¢astym nalezem, zcela
nezavainym. Ukolem lékare je dobie ji diagnostikovat a vysvétlit nemocnému benignost onemocnéni, zbavit jej obav a neordino-
vat Zadna terapeuticka ¢i rezimova opatieni. Naopak pri podezieni na Wilsonovu chorobu je nutno postupovat zcela odpovédné
od prvého okamziku, protoze dnes dostupna diagnostika dovoluje zachytit onemocnéni jiz v klinicky latentnim stadiu a v¢asnou
1écbou zabranit rozvoji onemocnéni. Lécba je natolik uspésna, Ze nemocny miize zit zcela normalnim Zivotem. Terapie musi byt
celozivotni. Osetrujici Iékai proto musi pravidelné nemocného sledovat, pripadné spolupracovat s prisluSnym centrem. Neopomene
vySetrit vSechny sourozence.

Klicova slova: Gilbertiiv syndrom, benigni hyperbilirubinémie, nekonjugovana hyperbilirubinémie, Wilsonova choroba, ceruloplaz-
min, poruchy metabolizmu médi.

THE MOST COMMON METABOLIC DISORDERS INVOLVING LIVER AMONG ADOLESCENT PATIENTS The article
summarizes the most important information of the most frequent metabolic disorders to be found in adolescent age - benign hy-
perbilirubinemia 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 exogennich latek je dobfe znam (4, 12). Uplynulé stole-
ti objevilo mnohé detaily v pribéhu metabolickych proce-
st za fyziologickych i patologickych situaci, v jejich regu-
lacich nejriznéjSimi substraty a pisobky u zdravych i ne-
mocnych. Mezi jatry a metabolicky podminénymi choroba-
mi miZeme najit oboustranny vztah. Primarni metabolic-
ké poruchy jsou pfi¢inou jaterni 1éze a naopak jaterni one-
mocnéni, plivodné zcela jiné etiologie, vedou k metabolic-
kym zménam, které mohou byt Casto jen stézi odliSitel-
né jako sekundarni ale jisté ovlivauji proces vyvolany pt-
vodné tfeba zcela jinym, ziskanym, zndmym agens, napf.
viry hepatitid (5, 11).

Dvacaté stoleti prineslo nové poznatky. Posunulo na-
Se diagnostické mozZnosti aZ na molekularni uroven a terapii
az k jaterni transplantaci. V poslednich letech bylo mnoho
pozornosti vénovano predev§im virovym zanétim jater, tak-
Ze se o nich miZeme docCist v mnoha publikacich a mono-
grafiich (10). Ale na onemocnéni vyvolana primarnimi po-
ruchami metabolizmu se ponékud zapomina, presto, Ze pro
jejich Cetnost se s nimi setkava kazdy lékaf a mnohé z nich
miuiZe nejen uspésné diagnostikovat, ale i 1é€it, a to jiZz v prv-
ni linii. Proto je toto sd€leni vénovano pravé chorobam s pri-
marnimi poruchami metabolizmu, které jsou pfi¢inou posko-
zeni jater. Je mysSleno jen jako kratké zopakovani nejdiilezi-
téjSich poznatkd, jako kratky navod, jak postupovat diagnos-
ticky a terapeuticky. Jsou uvedena zejména onemocnéni, kte-
ra nejsou raritni.

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 pred-
stavuji v pozd&jSim véku obvykle lehké a pro nemocného ne-
z4avazné poruchy metabolizmu bilirubinu, manifestujici se
riznym stupném subikteru az ikteru.

Domnivame se, nebo vime, Ze maji svlij geneticky zaklad,
a pokud je zastihneme tfeba aZ ve vySSim véku, jde vesmeés
o zcela benigni stavy.

Porucha metabolizmu bilirubinu vedouci k hyperbilirubi-
némii miiZe byt v kterémkoliv kroku premény 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) Gilberttiv syndrom

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

nu, kam patfi

a) Dubintv Johnsontv syndrom

b) Rotoriv syndrom.

Gilbertuv syndrom
V kazdodenni praxi ma vyznam jen Gilberttiv syndrom
(juvenilni Zloutenka, intermitentni hyperbilirubinémie). Byl
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popsan zacatkem 20. stoleti Gilbertem a spol. (8, 17). Je cha-
rakterizovan chronickym nevelkym zvySenim nekonjugova-
ného bilirubinu v séru bez pfitomnosti bilirubinu v moci,
bez hyperhemolyzy a dalSich znamek jaterniho onemocnéni.
Frekvence se udava v Sirokych mezich az do 7-8 %, je Castéj-
§i u muzl nez u zen - asi 4x (2, 16). Obvykle se diagnostiku-
je u adolescentl (,,juvenilni zZloutenka“), ale projevuje se ce-
ly Zivot. Hladiny bilirubinu kolisaji typicky v zavislosti na hla-
dovéni, psychické zatézi (studenti v obdobi zkousek), fyzic-
kém pfetiZeni, interkurentni infekci, operacich, urazech, ex-
cesu alkoholu, u Zen v premenstruu. Ke sniZzeni dochazi pfi
nadmérném energetickém pfisunu, po enzymatickych induk-
torech.

Etiologicky jde asi o geneticky podminény defekt, ktery se dé-
di autozomalné dominantné, ale ¢asté jsou sporadické ptipady.

Zakladem poruchy je asi sniZena jaterni clearance pro bi-
lirubin nebo porucha konjugace bilirubinu pfi sniZené aktivi-
té glukuronyltransferazy (2, 17). Snad muZe jit i o ziskany de-
fekt po probéhlém virovém onemocnéni jater (virovych hepa-
titidach), ale spiSe se prijima nazor, Ze hyperbilirubinémie byla
pritomna jiZ pfed onemocnénim, jen nebyla diagnostikovana.

Klinicky: vétSina postizenych je zcela bez obtiZi. Ne-
mocni ani nikdo z okoli si Zlutavého zabarveni sklér nemu-
si ani vS§imnout. Jini pfichazeji pro pocit inavnosti, nevykon-
nosti, slabosti, §patnou schopnost soustfedit se. Nekdy je pfi-
tomna dyspepsie Ci bolestivy tlak pod pravym obloukem Ze-
bernim. ObtiZe nejsou v korelaci s vysi hyperbilirubinémie,
spiSe souvisi s uzkostnym ladénim postiZenych, které je Casto
podpofeno lékafi, ktefi dostatecné nevysvétli benignost one-
mocnéni a naopak nemocného fixuji na poruchu nafizova-
nim diety a riznymi reZimovymi opatfenimi ¢i castymi kon-
trolami jiz v détském véku. Objektivni nalez je chudy - pfi
peclivém vySetfeni nachdzime jen subikterus sklér ¢i mékké-
ho patra. Lehké zvétSeni jater je spiSe vyjimkou.

Laboratorné je jedinym patologickym nalezem zvySeni
nekonjugovaného bilirubinu. ZvySena hladina ma byt zjisté-
na opakované, nejméné 3x, protoZe kolisa (odtud intermitent-
ni). Ostatni laboratorni nélez je zcela normalni. Ultrasono-
grafické (USG) vySetfeni téZ, jen nékdy je popisovana vétsi
echogenita sleziny.

K doplnéni vySetfeni mizeme provést testy:

1. Test hladovénim: JiZ v r. 1906 upozornil Gilbert, Ze hlado-
véni hyperbilirubinémii prohlubuje. Mizeme tedy pouZit
postup, pfi kterém sniZime energeticky pfisun, nejméné na
2 dny na 1680 J/den = 400 kcal/den. Dojde ke zvySeni hla-
diny bilirubinu obvykle na dvoj- aZ trojnasobek, a to pouze
nekonjugované frakce (1, 2, 12). Zvyseni se vysvétluje riiz-
né€, dnes hlavn€ zmé&nou metabolizmu bilirubinu ve stfeve.

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

Diagnoza je jednoducha. Sta¢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 vySetfeni rodinnych pfislusni-
ki, kde asi u poloviny miZeme najit také hyperbilirubinémii.
Zvysené hladiny nekonjugovaného bilirubinu miiZeme najit i
obvykle u té€chto chorob nachazime i dalsi patologické nalezy.

Terapie neni nutna. Neni divod k omezovani télesné akti-
vity (hyperbilirubinémii ma fada vrcholovych sportovcit), ne-
mocny si urcuje zatéz dle svych pocitd, tolerance. Onemocné-
ni nelze 1é¢it Zadnou dietou. Hlavnim ukolem Iékafe je, aby
nemocnému vysvétlil benignost metabolické zmé&ny, Ze je ,vi-
ce zZluty neZ nemocny“, Ze je nejlepsi ikterus nesledovat a tim
se netraumatizovat. DtileZité ale je, aby nemocny o svém one-
mocnéni v€dél, a to proto, Ze v dobé jakékoliv zatéZe (choro-
ba, operace, uraz) dojde k prohloubeni ikteru a nemocny mu-
Ze byt omylem odeslan na infek¢éni oddéleni s podezienim na
infek¢éni hepatitidu.

Antikoncepci povolujeme. Ockovani proti hepatitidam je
Zadouci.

Pti feSeni Zivotniho pojiSténi zdliraznime naprostou ne-
zavaznost poruchy pro dalsi osud nemocného. Postup lékate
v prvni linii je uveden ve schématu 1.

Wilsonova choroba

Jiz v 1. 1912 popsal Kinnier Wilson chorobu, kterou na-
zval hepatolentikularni degenerace. Je diisledkem vrozeného
defektu metabolizmu médi, ktery progreduje a nakonec ve-
de k letalnimu zaplaveni a tim k poSkozeni organizmu mé-
di. Uvedl i, Ze onemocnéni se dédi autozomalné recesivné a
Ze excesivni mnoZstvi médi se akumuluje nejdfive v jatrech
a teprve postupné a pozdé€ji 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¢ fadé mutaci, kterych je
dnes jiZ znamo vice nezZ 200. Jde v€tSinou o bodové mutace.
Nejcastéjsi je mutace se zaménou histidinu za glutamin v ur-
¢ité pozici (HiS 1069Q), kterou najdeme ve stfedni Evropé az
u 60 % postiZenych. Patogeneticky je zakladni deficit ATPazy,
ktera prenasi med.

Primarni poruchou je defekt transportu médi pfedevsim
v oblasti lyzozomd a porucha syntézy bilkoviny prenasejici
méd - ceruloplazminu. Dochazi k poruse exkrece médi do Zlu-
¢e a jejimu hromadéni predev§im v CNS, jatrech a dalSich orga-
nech, coZ ma za nasledek piredevsim nadbytek volnych radikala
a pokles redukovaného glutathionu. Vysledkem je poSkozeni bu-
nécnych a organelovych membran, substratii bohatych na sulf-
hydrylové (SH) skupiny a DNA. Kone¢nym vysledkem téchto
zmén je odumfeni postiZenych bunék. Ceruloplazmin chybi
v plazmé u nemocnych s Wilsonovou chorobou v 25 %, u vétsi-
ny ostatnich nachazime hodnoty vyrazné€ sniZzené (pod 0,1 g/1),
jen asi u 5% je sniZeni nepatrné nebo chybi (12, 19).
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Prevalence choroby je udavana 1:30000, u 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 ado-
lescentnim véku s maximem v druhém desetileti. Je Castéj-
§i u muzu. U vétsSiny 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.

1. Neurologicko-psychiatrickd forma je nejCastéjSim ty-
pem onemocnéni, tvori asi 50 % pripadd. Je formou dospé-
lych. Zacina nendpadné - lehkym tfesem, poruchou pisma.
V pozdéjsich stadiich je pfitomna dysartrie, dystonie, rigidi-
ta, hruby tfes, hyperkineze. Pfidruzuji se zmény psychiky -
zména osobnosti, predrazdénost ale i deprese. Pfi vySetfeni
CNS bud pocitacovou tomografii (CT) nebo magnetickou re-
zonanci (MR) nachazime zmé&ny v bazalnich gangliich, kor-
tikalni atrofii, zmény mozecku ¢i kmene. I kdyZ cilenym vy-
Setfenim, napf. morfologickym, prokdZeme jaterni cirhdzu,

Tabulka 1. Onemocnéni, u kterych se mizeme setkat s nekonjugova-
nou hyperbilirubinémii

Gilbertv syndrom

Wilsonova choroba

stavy provazené hyperhemolyzou
jaterni steatéza

chronicka hepatitida

jaterni fibréza

trombéza portélni zily

Schéma 1. Benigni hyperbilirubinémie — postup praktického Iékare

Podezfeni
zjisténa nekonjugovana hyperbilirubinémie
+anamnéza - bez obtiZi, nespecifické pfiznaky, dyskomfort bfisni

h 4

Laboratorni vySetreni
jen zvySeni nekonjugovaného bilirubinu,
ostatni zcela normaini
doporuéujeme vzdy vySetfit hladinu ceruloplazminu v séru
ev. testy — hladovéni i fenobarbital

‘ USG: normalni nalez ‘

\ 4
‘ Diagndza benigni hyperbilirubinémie ‘

A4

Neni treba
jaterni biopsie
terapie
dietni opatfeni, rezimova opatfeni
odeslani nemocného do hepatologické poradny

priznaky jaterniho poSkozeni chybi, laboratorni nalez je ne-
vyrazny (12).

2. Jaterni forma se mize manifestovat pod riiznymi 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 diagnéze in-
fekéni mononukledzy.

Tato forma mize predchazet i fadu let manifestaci Wil-
sonovy choroby a obvykle se zcela upravi, jen u ¢asti nemoc-
nych pretrvava lehké zvySeni nekonjugovaného bilirubinu
v séru.

2.2. Fulminantni hepatitida s hemolytickou anémii se ob-
jevuje u adolescentll na zacatku manifestace nebo u nemoc-
nych, ktefi pferusili na del§i dobu chronickou 1¢€bu. Rychle
béhem tydntl progreduje do téZké jaterni insuficience s vyraz-
nym ikterem, encefalopatii a ¢asto kon¢i smrtelné. Spravna
diagndza neni Casto 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. MiiZe se projevit uz u déti, ale mize byt i deseti-
leti asymptomaticka. U neléenych se rozviji portalni hyper-
tenze se splenomegalii, hypersplenizmem a postupnou jater-
ni insuficienci.

Népadnym pfiznakem byvaji poruchy hemokoagulace.
Jak uz bylo feceno, u neurologickych forem probiha obvyk-
le skryté.

Diagnoza: Klinicky obraz a objektivni vySetfeni umozni
(u zkusSeného, na onemocnéni mysliciho 1ékafe) obvykle vy-
slovit jen podezreni. To je nutno potvrdit ¢i vyvratit.

Laboratorni vySetieni - nejdileZitéjsi je vySetieni hladi-
ny ceruloplazminu v séru (i opakované). U vétSiny, jak uz by-
lo uvedeno, nachazime hladiny pod 0,1 g/l. SniZeni sérové
médi byva také pritomno, ale je méné vyjadreno.

Casté je lehké zvySeni hladiny nekonjugovaného bili-
rubinu v séru. Zvyseni aktivity jaternich enzymd a gama-
globulinl je malé, nekonstantni. MozZno fici, Ze svou nena-
padnosti pfi zjiSténé jaterni 1ézi a jejiho stadia musi vzbu-
dit naSi pozornost, zda pravé nejde o metabolickou jater-
ni poruchu.

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

Vylu€ovani je mozZno zvySit podavanim penicilaminu
(3 dny podavame 1200 mg penicilaminu denn€) a sledujeme
vylucovani médi moci po podani. Zvyseni u Wilsonovy cho-
roby by mélo byt alespon ¢tyinasobné.
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K definitivnimu potvrzeni diagnozy je tfeba provést jater-
m’ biopsii a stanovit koncentraci médi v jaterm’ tkémi Jde 0 nej-
ké (25-50 pg Cu na g suché tkané€). U nemocnych nachézi-
me nejcastéji koncentrace 500-1200 Lig/g suSiny. Horni hrani-
ce pro heterozygoty je udavana hodnotou 250 pg/1 suSiny.

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

Kaysertuv-Fleischeriv prstenec je nutno hledat pomoci
Stérbinové lampy, nesmime se spolehnout na pouhé vySetfe-
ni okem. Je vZdy pritomen u neurologické formy, ¢asto chybi
u jaterni cirhozy (9, 12, 16, 19).

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

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

Hlavnim 1ékem je dlouhodobé beta-beta-dimetylcystein-
-penicilamin, ktery piisobi jako chelat, zvysuje vyluCovani
médi moc¢i. Lécba musi byt celoZivotni, nesmi byt na delsi
dobu prerusena. LécCba 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 pul roce 1ééby. K dispozici mame preparaty Metalcapta-

ge a, Trovol
chéma 2. Wllsonova choroba — postup v kazdodenni praxi

Upozorni anamnéza
neuropsychické zmény
jaterni poskozeni
subikterus

‘ podezieni ‘

Y
| Vygetieni |

1. Laboratorni
snizena hladina ceruloplazminu v séru (vySetfeni opakovat)
zvy$ené vyluovani médi moci (mozno provést penicilaminovy test)
lab. nélez dle typu poskozeni (¢asto nenapadny)

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

A A
podle vysledki mozna diagndza

\ 4

Definitivni potvrzeni diagnézy
urcit koncentraci médi v jaterni tkani
genetické vySetreni

Poznamka
Na za¢étku vhodna spolupréce s centrem zabyvajicim se choro-
bami z poruch metabolizmu. Dale pak hlavné opakované kontrolo-
vat stav nemocnych a pfedevsim dodrzovani dlouhodobé terapie.
Zajistit vySetfeni vSech sourozenci postizeného.

Sou¢asné podavame pyridoxin, ktery je pfi 1éCb& zvy-
Sené spotfebovan. Pomaly nastup ucinku vede nékdy léka-
fe k zvySovani podavané davky penicilaminu. To mize byt
pro nemocného zavaznym zasahem do metabolizmu a vést
k prudkému zhorSeni stavu (12).

Nevyhodou 1é¢by je vyskyt vedlejSich ucinki, ke kterym
patfi: horecka, kozni reakce, svédéni, bolesti hlavy, svald,
kloubti, nespavost, myastenicky syndrom, ulcer6zni zmény
sliznic, zaZivaci obtiZe. Obavané jsou zejména porucha kost-
ni dfené, nefroticky syndrom a stav, ktery pfipomina lupus
erythematodes.

Dnes je alternativni cestou 1écby podavani zinku (7). Ten
plisobi ve stieveé sniZeni resorpce médi a tim jeji zvySené vy-
lu¢ovani stolici. Podavame 3% 50 mg esencialniho zinku den-
né€ mezi jidlem.

K dispozici mame Zinkteral s obsahem 45 mg zinku
v tbl. Uéinek nastupuje jesté pomaleji neZ pii terapii peni-
cilaminem, ale 1é¢ba je 1épe snaSena a ma méné vedlejSich
ucinki.

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

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

Prognédza je Spatna u nelécenych. Po zavedeni penicilami-
nu se vyrazné zlepSila a u ukdznénych, spolupracujicich ne-
mocnych ma cirhéza lepsi progndzu nez cirhoza jiné etiolo-
gie. Pokud onemocnéni diagnostikujeme v klinicky latentni
fazi (obvykle u mladsich sourozenct postiZenych), je mozno
soucasnou terapii onemocnéni zastavit a zabranit jeho klinic-
ké manifestaci.

Gravidita neni kontraindikaci, naopak odcerpani médi
do plodu mize byt pro nemocnou zadouci (14). Narozené dé-
ti nejsou ohrozeny Wilsonovou chorobou, ale jejich vyvoj je
nutno sledovat.

Prevence spociva predev§im v peclivém vySetieni vSech
sourozencd postiZzeného. Jak uz bylo uvedeno, v€asna lécba
pak zabrani rozvoji onemocnéni.

Diagnosticky postup zachycuje schéma 2.

Zavérem

Probrali jsme dvé onemocnéni, ktera jsou typicka pro ado-
lescentni vék a maji zcela rozdilny vyznam pro poskozeného.
Na jedné strané zcela benigni familiarni hyperbilirubinémie,
na druhé pak Zivot ohroZujici nebo vyrazné€ poskozujici Wil-
sonova choroba. Diagnostika obou stavi je dnes dobfe pro-
pracovana a mozna jiz v prvni linii. Pfesto se setkavame sta-
le s pfipady, kdy nemocni s Wilsonovou chorobou prichazeji
pozdé¢, Casto s vyraznymi, 1écbou jiZ neovlivnitelnymi pfizna-
ky neuropsychiatrickymi (do pfislu§nych zafizeni neurologic-
kych ¢i psychiatrickych), €¢i na interni odd€leni s pokro€ilym
stadiem juvenilni cirhézy eventualné na odd€leni infekéni pri
fulminantnim prﬁbéhu jaterniho selhani Dﬁvodem bSIvé pre-
Casto je pak jaterni onemocnéni brano jako stav po hepatltl-
dé, jako chronicka infekce virem Epsteina-Barrové nebo pra-
v¢€ jako benigni hyperbilirubinémie. Aby k této, pro nemoc-
ného tragické zaméné€ nedochdzelo, snazili jsme se upozornit

178

www.solen.cz

Pediatrie pro praxi 2002 / 4




PREHLEDNE CLANKY

na jednoduchou mozZnost diagnozy, nebo alespon vysloveni
podezieni, které by mélo vést k diikladn&jSimu vySetieni ne-
bo poslani nemocného na odborné pracovisté. V kazdém pfri-
padé vySetieni sérového ceruloplazminu by mélo patfit k za-
kladnimu laboratornimu vySetfeni u vSech mladych nemoc-
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