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Ve sdéleni je prezentovan pripad pacienta s dlouhodobé trvajici gastroenterologickou symptomatologii, bolestmi hlavy a problé-
my ve Skole. Pri biochemickém sledovani byla konstantné pritomna nekonjugovana hyperbilirubinémie a intermitentné zvysené
hladiny transaminaz. U pacienta byla v 15 letech diagnostikovana gastritida s erozemi pii infekci Helicobacterem pylori. Po
ukonceni lécby infekce potize prechodné ustoupily. Po dvou dalSich letech byla na zakladé splnéni Sternliebovych diagnostic-
kych kritérii potvrzena Wilsonova nemoc. Spolecny vyskyt Wilsonovy nemoci a infekce Helicobacterem pylori byl vzacné zjistén
v détském véku. Je vsak nutné pri diferencialni diagnostice gastrointestinalnich potizi na obé nemoci pamatovat.

Uvod

Wilsonova nemoc (WN) (McKusick ¢.277 900) je au-
tozomalné recesivné dédicna porucha metabolizmu mé-
di s incidenci 1:30000. Gen pro WN (ATP7B) se nacha-
zi na dlouhém raménku 13. chromozomu a koduje méd
transportujici P-typ ATP-azy. V soucasné dob€ je odha-
leno vice nez 200 mutaci genu. Defektni ATP7B zptiso-
bi, Ze méd prijata potravou nemuze byt inkorporovana do
ceruloplazminu, ani se nemiiZe vyloucit ven z organizmu
exkreci do Zluci, ale uklada se v jatrech, v mozku a v dal-
Sich organech. V misté ukladani médi dochazi ke tkanové-
mu poskozeni a organovym zménam. Defekt je pfitomen
jiz od narozeni, avSak klinické symptomy se neobjevuji
pred patym rokem véku ditéte. Pfiznaky WN v détském
véku jsou zcela necharakteristické a jsou nejcastéji spoje-
ny s obrazem akutniho nebo chronického jaterniho posti-
Zeni. Lehka forma postiZeni jater se nezfidka objevuje né-
kolik let pfed klinickou manifestaci neurologickych sym-
ptomu a diagnostika WN miiZe byt komplikovana a dlou-
hodoba. Plné rozvinuta neurologicka forma WN je v dét-
ském véku vzacna.

Je prezentovan pacient s dyspeptickymi potizemi rtz-
ného ptivodu, u kterého az vysSetfeni médi v jaterni suSiné
vedlo k diagnéze WN.

Kazuistika

Rodice chlapce jsou nepfibuzni, matka je 1éCena pro
hypertenzi a chronicky zanét ledvin. Chlapec ma Ctyfi
star§i sourozence, ale u Zadného nejsou pfitomny znam-
ky zavazného neurologického nebo jaterniho onemocné-
ni, ale vSichni odmitli disledné hepatologické vySetieni.
Chlapec se narodil v terminu, porodni vaha byla 4200g,
adaptace probéhla bez komplikaci, psychomotoricky vy-
voj byl priznivy. V batolecim v€ku mél Castéjsi infekce hor-
nich dychacich cest a obCas lehké dyspeptické obtize, kte-
ré se objevovaly i v mladSim Skolnim véku. V Sesti letech
byl hospitalizovan pro spalu, v sedmi letech prodélal vari-
celu. V jedenacti letech byl hospitalizovan ve spadové ne-
mocnici pro gastroenteritidu. V prib&hu hospitalizace by-
la zjiSté€na hyperbilirubinémie a zvySené hladiny transami-
naz (ALT 2,75 pkat/1, AST 2,9 ukat/1). Proto byl po vylou-
¢eni infekci hepatotropnimi viry odeslan do hepatologické
poradny Détské kliniky v Olomouci. Zde byla pfi vySetfeni

pritomna jiz jen nekonjugovana hyperbilirubinémie a mir-
né zvySené transaminazy (ALT 0,9 ukat/l, AST 1,09 ukat/
1). Ostatni biochemicka a imunologicka vySetfeni vykazo-
vala normalni hodnoty. Po tfech mésicich od posledni hos-
pitalizace se objevily nahle vzniklé opakované bolesti bfi-
cha s lehkou hepatosplenomegalii, subikterem kize i sklér,
hrani¢nimi transaminazami a lehkou hyperbilirubinémii.
Sonografickym vysetfenim bficha nebyl zjiStén patologic-
ky nalez. Pfi vySetfeni ve Stérbinové lampé byl vyloucen
Kaiser-Fleichertiv (K-F) prstenec. Opakované byly vylou-
¢eny infekce hepatotropnimi viry. Potize pfi symptomatic-
ké 1écbé ustoupily, znormalizovaly se hodnoty transami-
naz a bilirubinu. V té dob€ se zhorsily problémy ve Skole,
mél potiZe s psanim a ¢tenim. O rok pozd€ji byl opét hos-
pitalizovan pro bolesti bficha, ale jejich pivod zlistal neob-
jasnén. Chlapec byl stale pro nejasné klinické potize sle-
dovan v hepatologické poradné. Pfi biochemickych vy-
Setienich trvala nekonjugovana hyperbilirubinémie a in-
termitentné€ byly pfitomny lehce vyssi hladiny transami-
naz. V 15 letech byl chlapec opé€t hospitalizovan na dét-
ské klinice pro teploty, zvraceni, pyrozu, horizontalni nys-
tagmus, schvacenost. Byl zjiStén vysoky titr protilatek IgA
proti Helicobacteru pylori (HP). Pfi endoskopickém vySet-
feni byl zjistén nalez varioliformni sliznice a erozi v oblas-
ti bulbu duodena. Byl pozitivni ureazovy test. Pfi histolo-
gickém vySetieni byl popsan chronicky zanét s atroficky-
mi zménami. Pro potvrzenou helicobacterovou infekci by-
la zahajena 1é¢ba kombinaci inhibitorem protonové pum-
py, makrolidem a nitroimidazolovym chemoterapeutikem.
Po ukonceni 1é¢by byl chlapec bez potizi, pfi endoskopic-
kém vySetfeni jesté pretrvaval obraz varioliformni gastro-
patie. Ve vzorcich, které byly pii kontrole odebrany k histo-
logickému vySetfeni, byl popsan jen necharakteristicky na-
lez bez pritomnosti zané€tu. V nasledujicim roce byl chla-
pec bez gastroenterologickych obtiZi. Somaticky se vyvijel
zcela v normé, jen pri akceleraci riistu byl pro lehkou sko-
liozu patefe odeslan k ortopedickému vySetfeni, kde mi-
mo skoliozu byla zjisténa spina bifida L5. V 17 letech véku
byl pro recidivujici bolesti bficha a hlavy, vyraznou unav-
nost a v poslednich mésicich zhorSeni prospéchu ve §ko-
le opét pfijat k hospitalizaci. V priabé&hu hospitalizace by-
la zjiSténa nizsi hladina ceruloplazminu (0,16 g/1) a médi
v séru (11,9 umol/1). Byl zvySeny odpad médi v mo¢i (3,48

298 www.solen.cz

Pediatrie pro praxi 2002 / 6




SDELENI Z PRAXE

umol/24h), ale penicilaminovy test byl hodnocen jako ne-
gativni. Pfi oénim vySetfeni byl popsan v dolni ¢asti rohov-
ky incipientni K-F prstenec. Neurologicky nalez byl bez ab-
normalit. Na zaklad€ té€chto vysledkt byla provedena slepa
jaterni biopsie. V histologickém obraze byla pritomna gly-
kogenova jadra a fibroza. Obsah médi v jaterni susiné byl
304 ug/g. Byla zahajena Iécba penicilaminem. Po 1é¢bé do-
slo k ustupu subjektivnich potiZi a zlepSily se vysledky ve
skole. Po dobu sledovani byly normalni hladiny transami-
naz a trvala nekonjugovana hyperbilirubinémie. Spolupra-
ce s pacientem je dobra, neurologicky nalez je bez patolo-
gie a sam vylucuje jakékoliv potiZe. Byl osvobozen od za-
kladni vojenské sluzby, vyucil se truhlafem a nyni pracuje
jako inspektor ochrany.

Diskuze

Bolesti bricha jsou Castym subjektivnim steskem déti
a problémem v ambulancich détskych Iékait. I kdyz vel-
ka vétsina téchto potiZi je psychosomatického ptivodu, je
nutné vzdy vyloucit organickou pri¢inu bolesti. Chronic-
ka infekce HP je spojena se zaZivacimi potizemi a je pre-
zentovana recidivujicimi bolestmi bficha, hornim dyspep-
tickym syndromem, zvracenim, refrakterni sideropenic-
kou anémii a malym vzristem. Velka ¢ast détskych paci-
entl je vSak asymptomaticka. Ke spravné diagnoze infekce
HP je nutné endoskopické vySetieni, které potvrdi pritom-
nost chronické gastritidy, duodenalniho nebo Zalude¢niho
viedu. Endoskopie by méla byt vZdy doplnéna o histologic-
ké vySetfeni a ureazovy test, jehoZ senzitivita a specifici-
ta je srovnatelna s histologii a kultivaci. VySetfeni protila-
tek v séru i HP antigenu ve stolici ma pro pfesnou diagno-
zu maly vyznam. 13C HP dechovy test se da dobie vyuzit
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ke kontrole uspésnosti1€¢by (1). V soucasné dobé neni zna-
ma v Ceské republice prevalence HP u déti.

U déti s WN jsou inicialni klinické pfiznaky velmi roz-
manité a zcela nespecifické. Jen rozvinuté neurologické
formy maji charakteristickou symptomatologii s pritom-
nym tfesem, rigiditou, dystonii, dysdiadochokinézou, dys-
artrii a dysfagii (2). K diagnoze WN se u pacientl vyuzi-
vaji Sternliebova kritéria: 1. pfitomnost K-F prstence, 2.
typicka neurologicka symptomatologie, 3. sniZena sérova
hladina ceruloplazminu pod 0,2g/1 a 4. obsah médi v ja-
terni susiné vyssi nez 250 ug/g (3). Pritomnost dvou a vice
priznaka potvrzuje diagnézu WN. Kromé pacientt, ktefi
splnuji tato kritéria, existuji v mladSich vékovych kategori-
ich asymptomaticti pacienti, u kterych jsou zjiSté€ny jen ne-
specifické biochemické znamky jaterniho postiZzeni. Tito
pacienti Casto unikaji Casné diagnodze.

Pfi absenci typickych klinickych pfiznakti u WN nezfid-
ka uplyne velmi dlouhy interval mezi inicialnimi sympto-
my a konecnou diagnozou. Variabilita a neurcitost klinic-
kych pfiznakiti mizZe pasobit potize pri stanoveni diagnozy,
i kdyz by jiz nemély byt diagnostickym problémem pokro-
Cilé jaterni nebo neurologické formy WN. V¢asna diagnoza
WN a zahajeni 1écby zabrani rozvoji zavazného jaterniho
postiZeni a irreverzibilnich neurologickych komplikaci (4).
Proto je diilezité u détskych pacientli s nejasnou hepatopatii
Z jaterni biopsie vzdy vysetfit obsah médi v jatrech (5).

Popsana koincidence WN a infekce HP je zcela nahod-
na bez znamé pri¢inné souvislosti a dokumentuje mozné
diagnostické problémy pii nespecifickych polymorfnich
potiZzich u détskych pacientl a relativn€ pozdni spravné
stanoveni diagnozy.

4. Stremmel W, Meyerrose K-W, Niderau C, et al. Wilson’s disease: clinical presen-
tation, treatment, and survival. Ann Int Med, 1991; 115: 720-726.

5. Smolka V, Frysak Z, Kozak J, et al. Jaterni forma Wilsonovy nemoci u mladych
pacientd - diagnosticky problém. Vnitt Lék, 2000; 46: 24-29.

Pediatrie pro praxi 2002 / 6

www.solen.cz

299




