
Pediatrie pro praxi 2002 / 6298 www.solen.cz Pediatrie pro praxi 2002 / 6 299www.solen.cz

Úvod
Wilsonova nemoc (WN) (McKusick č.277 900) je au-

tozomálně recesivně dědičná porucha metabolizmu mě-
di s incidencí 1:30 000. Gen pro WN (ATP7B) se nachá-
zí na dlouhém raménku 13. chromozomu a kóduje měď 
transportující P-typ ATP-ázy. V současné době je odha-
leno více než 200 mutací genu. Defektní ATP7B způso-
bí, že měď přijatá potravou nemůže být inkorporována do 
ceruloplazminu, ani se nemůže vyloučit ven z organizmu 
exkrecí do žluči, ale ukládá se v játrech, v mozku a v dal-
ších orgánech. V místě ukládání mědi dochází ke tkáňové-
mu poškození a orgánovým změnám. Defekt je přítomen 
již od narození, avšak klinické symptomy se neobjevují 
před pátým rokem věku dítěte. Příznaky WN v dětském 
věku jsou zcela necharakteristické a jsou nejčastěji spoje-
ny s obrazem akutního nebo chronického jaterního posti-
žení. Lehká forma postižení jater se nezřídka objevuje ně-
kolik let před klinickou manifestací neurologických sym-
ptomů a diagnostika WN může být komplikovaná a dlou-
hodobá. Plně rozvinutá neurologická forma WN je v dět-
ském věku vzácná.

Je prezentován pacient s dyspeptickými potížemi růz-
ného původu, u kterého až vyšetření mědi v jaterní sušině 
vedlo k diagnóze WN.

Kazuistika
Rodiče chlapce jsou nepříbuzní, matka je léčena pro 

hypertenzi a chronický zánět ledvin. Chlapec má čtyři 
starší sourozence, ale u žádného nejsou přítomny znám-
ky závažného neurologického nebo jaterního onemocně-
ní, ale všichni odmítli důsledné hepatologické vyšetření. 
Chlapec se narodil v termínu, porodní váha byla 4 200 g, 
adaptace proběhla bez komplikací, psychomotorický vý-
voj byl příznivý. V batolecím věku měl častější infekce hor-
ních dýchacích cest a občas lehké dyspeptické obtíže, kte-
ré se objevovaly i v mladším školním věku. V šesti letech 
byl hospitalizován pro spálu, v sedmi letech prodělal vari-
celu. V jedenácti letech byl hospitalizován ve spádové ne-
mocnici pro gastroenteritidu. V průběhu hospitalizace by-
la zjištěna hyperbilirubinémie a zvýšené hladiny transami-
náz (ALT 2,75 µkat/l, AST 2,9 µkat/l). Proto byl po vylou-
čení infekcí hepatotropními viry odeslán do hepatologické 
poradny Dětské kliniky v Olomouci. Zde byla při vyšetření 

přítomna již jen nekonjugovaná hyperbilirubinémie a mír-
ně zvýšené transaminázy (ALT 0,9 µkat/l, AST 1,09 µkat/
l). Ostatní biochemická a imunologická vyšetření vykazo-
vala normální hodnoty. Po třech měsících od poslední hos-
pitalizace se objevily náhle vzniklé opakované bolesti bři-
cha s lehkou hepatosplenomegalií, subikterem kůže i sklér, 
hraničními transaminázami a lehkou hyperbilirubinémií. 
Sonografickým vyšetřením břicha nebyl zjištěn patologic-
ký nález. Při vyšetření ve štěrbinové lampě byl vyloučen 
Kaiser–Fleicherův (K-F) prstenec. Opakovaně byly vylou-
čeny infekce hepatotropními viry. Potíže při symptomatic-
ké léčbě ustoupily, znormalizovaly se hodnoty transami-
náz a bilirubinu. V té době se zhoršily problémy ve škole, 
měl potíže s psaním a čtením. O rok později byl opět hos-
pitalizován pro bolesti břicha, ale jejich původ zůstal neob-
jasněn. Chlapec byl stále pro nejasné klinické potíže sle-
dován v hepatologické poradně. Při biochemických vy-
šetřeních trvala nekonjugovaná hyperbilirubinémie a in-
termitentně byly přítomny lehce vyšší hladiny transami-
náz. V 15 letech byl chlapec opět hospitalizován na dět-
ské klinice pro teploty, zvracení, pyrózu, horizontální nys-
tagmus, schvácenost. Byl zjištěn vysoký titr protilátek IgA 
proti Helicobacteru pylori (HP). Při endoskopickém vyšet-
ření byl zjištěn nález varioliformní sliznice a erozí v oblas-
ti bulbu duodena. Byl pozitivní ureázový test. Při histolo-
gickém vyšetření byl popsán chronický zánět s atrofický-
mi změnami. Pro potvrzenou helicobacterovou infekci by-
la zahájena léčba kombinací inhibitorem protonové pum-
py, makrolidem a nitroimidazolovým chemoterapeutikem. 
Po ukončení léčby byl chlapec bez potíží, při endoskopic-
kém vyšetření ještě přetrvával obraz varioliformní gastro-
patie. Ve vzorcích, které byly při kontrole odebrány k histo-
logickému vyšetření, byl popsán jen necharakteristický ná-
lez bez přítomnosti zánětu. V následujícím roce byl chla-
pec bez gastroenterologických obtíží. Somaticky se vyvíjel 
zcela v normě, jen při akceleraci růstu byl pro lehkou sko-
liozu páteře odeslán k ortopedickému vyšetření, kde mi-
mo skoliozu byla zjištěna spina bifida L5. V 17 letech věku 
byl pro recidivující bolesti břicha a hlavy, výraznou únav-
nost a v posledních měsících zhoršení prospěchu ve ško-
le opět přijat k hospitalizaci. V průběhu hospitalizace by-
la zjištěna nižší hladina ceruloplazminu (0,16 g/l) a mědi 
v séru (11,9 µmol/l). Byl zvýšený odpad mědi v moči (3,48 
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µmol/24h), ale penicilaminový test byl hodnocen jako ne-
gativní. Při očním vyšetření byl popsán v dolní části rohov-
ky incipientní K-F prstenec. Neurologický nález byl bez ab-
normalit. Na základě těchto výsledků byla provedena slepá 
jaterní biopsie. V histologickém obraze byla přítomna gly-
kogenová jádra a fibróza. Obsah mědi v jaterní sušině byl 
304 µg/g. Byla zahájena léčba penicilaminem. Po léčbě do-
šlo k ústupu subjektivních potíží a zlepšily se výsledky ve 
škole. Po dobu sledování byly normální hladiny transami-
náz a trvala nekonjugovaná hyperbilirubinémie. Spoluprá-
ce s pacientem je dobrá, neurologický nález je bez patolo-
gie a sám vylučuje jakékoliv potíže. Byl osvobozen od zá-
kladní vojenské služby, vyučil se truhlářem a nyní pracuje 
jako inspektor ochrany. 

Diskuze
Bolesti břicha jsou častým subjektivním steskem dětí 

a problémem v ambulancích dětských lékařů. I když vel-
ká většina těchto potíží je psychosomatického původu, je 
nutné vždy vyloučit organickou příčinu bolesti. Chronic-
ká infekce HP je spojena se zažívacími potížemi a je pre-
zentována recidivujícími bolestmi břicha, horním dyspep-
tickým syndromem, zvracením, refrakterní sideropenic-
kou anémií a malým vzrůstem. Velká část dětských paci-
entů je však asymptomatická. Ke správné diagnóze infekce 
HP je nutné endoskopické vyšetření, které potvrdí přítom-
nost chronické gastritidy, duodenálního nebo žaludečního 
vředu. Endoskopie by měla být vždy doplněna o histologic-
ké vyšetření a ureázový test, jehož senzitivita a specifici-
ta je srovnatelná s histologií a kultivací. Vyšetření protilá-
tek v séru i HP antigenu ve stolici má pro přesnou diagnó-
zu malý význam. 13C HP dechový test se dá dobře využít 

ke kontrole úspěšnosti léčby (1). V současné době není zná-
ma v České republice prevalence HP u dětí. 

U dětí s WN jsou iniciální klinické příznaky velmi roz-
manité a zcela nespecifické. Jen rozvinuté neurologické 
formy mají charakteristickou symptomatologii s přítom-
ným třesem, rigiditou, dystonií, dysdiadochokinézou, dys-
artrií a dysfagií (2). K diagnóze WN se u pacientů využí-
vají Sternliebova kritéria: 1. přítomnost K-F prstence, 2. 
typická neurologická symptomatologie, 3. snížená sérová 
hladina ceruloplazminu pod 0,2 g/l a 4. obsah mědi v ja-
terní sušině vyšší než 250 ug/g (3). Přítomnost dvou a více 
příznaků potvrzuje diagnózu WN. Kromě pacientů, kteří 
splňují tato kritéria, existují v mladších věkových kategori-
ích asymptomatičtí pacienti, u kterých jsou zjištěny jen ne-
specifické biochemické známky jaterního postižení. Tito 
pacienti často unikají časné diagnóze. 

Při absenci typických klinických příznaků u WN nezříd-
ka uplyne velmi dlouhý interval mezi iniciálními sympto-
my a konečnou diagnózou. Variabilita a neurčitost klinic-
kých příznaků může působit potíže při stanovení diagnózy, 
i když by již neměly být diagnostickým problémem pokro-
čilé jaterní nebo neurologické formy WN. Včasná diagnóza 
WN a zahájení léčby zabrání rozvoji závažného jaterního 
postižení a irreverzibilních neurologických komplikací (4). 
Proto je důležité u dětských pacientů s nejasnou hepatopatií 
z jaterní biopsie vždy vyšetřit obsah mědi v játrech (5).

Popsaná koincidence WN a infekce HP je zcela náhod-
ná bez známé přičinné souvislosti a dokumentuje možné 
diagnostické problémy při nespecifických polymorfních 
potížích u dětských pacientů a relativně pozdní správné 
stanovení diagnózy.
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