Gilbertuv syndrom

Gilbertuv-Meulengrachtiv syndrom (morbus Gilbert, juvenilni Zloutenka, intermitentni hyperbilirubinémie) je
benigni AR dédi¢na nekonjugovana hyperbilirubinémie s intermitentnimi projevy ikteru. Je charakterizovéna
chronickym nevelkym zvysenim nekonjugovaného bilirubinu v séru bez pritomnosti bilirubinu v moci, bez
hyperhemolyzy a bez dalsich zndmek jaterniho onemocnéni. Obvykle se diagnostikuje u adolescent(, ale projevuje
se cely zivot. Je ¢astéjsi u muzl nez u zen.

Typickym projevem je zvysSeni hladiny bilirubinu pri hladovéni, psychické zatézi, fyzické ndmaze, interkurentni
infekci, operacich, Urazech, excesu alkoholu, u zen v premenstruu. Naopak ke snizeni hladiny bilirubinu dochdzi pfi
nadmérném energetickém pfisunu a po enzymatickych induktorech.[t12!

Klinické projevy jsou definovany jako mirna izolovana nekonjugovana hyperbilirubinemie, vétSinou do 80
pnmol/l, malokdy do 100 pmol/l, bez manifestni hemolyzy a bez zndmek jiné poruchy jaternich funkci (kromé
glukuronidace). Jaterni parenchym je bez makroskopickych & mikroskopickych zmén.[3!

Incidence: 3 % populacel® (nékteré zdroje uvadi 5-10 %)?!
Etiologie

Jedna se o geneticky podminény defekt glukuronizace bilirubinu, na podkladé snizené aktivity jaterni
glukuronyltransferdzy UGTA1 (porucha TATAA boxu promotorové oblasti genu pro
uridindifosfoglukuronosyltransferdzul3, snizend exprese, AR, 10-12 % populace).

Klinicky obraz

Vétsina postizenych je zcela bez obtizi, ¢ast pacientl trpi nespecifickymi pFiznaky - travici obtize, slabost,
zvySend unavitelnost, Spatna schopnost soustfedit se - obtize nejsou v korelaci s vysi hyperbilirubinémie.tt!

Diagnostika

Diagndza vychézi z peclivé anamnézy, fyzikalniho vysSetreni a ze skutec¢nosti, ze
jedinci jsou prakticky asymptomaticti. V laboratofri prokdzeme opakované _
kolisavou, izolovanou, nekonjugovanou hyperbilirubinémii. Hodnoty bilirubinu 0,,._4‘\ HC
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= Po dobu sledovani se méni jen hodnoty bilirubinu a Zaddny jiny — CcH,

laboratorni nalez. HO—
= Asi u tfetiny pacientl jsou obdobi, kdy je bilirubin naprosto v normé.
= Vzestup je Casto spojen s infekcemi, tu¢nou stravou, hladovénim, pozitim
alkoholu, fyzickou ndmahou &i premenstruacni tenzi.
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Chemicky vzorec bilirubinu

Béhem diagnostiky musime vyloucit hemolyzu, tj. musi byt normaini krevni
obraz, v¢etné retikulocytl. Déle jsou jaterni testy v normé&, negativni HBsAg a anti HCV. Biopsie nebyva prinosem.

Test s hladovénim a s fenobarbitalem se dnes jiz nepouzivé pro svou nespecificitu.3!

= test hladovénim:

= po 2 dny snizime energeticky prisun na 400 kcal/den = 1680 )/den

= dojde ke zvysSeni hladiny bilirubinu (obvykle na dvoj- az trojnasobek), a to pouze nekonjugované frakce
= test s fenobarbitalem:

= podani 200 mg fenobarbitalu/den

= dojde ke sniZeni hladiny bilirubinu v séru (princip enzymové indukce)!!

Diferencialni diagndéza

Dif. dg mezi Gilbertovym syndromem a jinym postiZzenim hepatocytu

anamnéza - prodéland infek¢ni mononukledza, kontakt s hepatitidou

sérologie, jaterni testy

pritomnost hepatosplenomegalie

stavy po infekci maji intermitentné zvyseny konjugovany bilirubin

genetické vysSetreni

nutno téz odlisit Wilsonovu chorobu, kterd ma téz neurologické symptomy, méd v moci, pri pomysleni na tuto
diagnézu délame ihned jaterni biopsii - najdeme steatézu, hodné médi v jaterni suSiné, molekularni
diagnostika - postihuje asi 90 %)

= defekt aj-antitrypsinu, ktery se u déti ale neprojevi typickym emfyzémem, spi$ opakovanymi respira¢nimi
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infekty, zde je velmi vyt&Zna molekulérni diagnostika)l®!
Algoritmus vysetreni

1. krevni obraz + retikulocyty

2. sérovéa biochemie

3. jaterni funkce - odrazi je hlavné Uroven proteosyntézy - Quick, INR, aPTT, citlivé jsou hlavné cholinesterdza,
kterd stoupa i pri toxickém postizeni jater, a prealbumin - jsou to ale také proteiny akutni faze

. imunologie - mdze byt chronickd Zloutenka, lg, CIK, ANAb

. ceruloplasmin, ay-antitrypsin, haptoglobin (marker hemolyzy)

. serologie - VHA, VHB, VHC, EBV, CMV, HSV, toxoplasma

. stolice na parazity

. sono jater, sleziny, zlu¢nikul!
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Dif. dg izolované nekonjugované hyperbilirubinémie hepatdlniho typu

= chronicka hepatitida nizkého skére - bez histologie obtizné odlisitelna, ¢asto vzestup aminotransferdz
= CriglerGv-NajjarQv syndrom - AR dédi¢ny

= typ | - tézka hyperbilirubinémie s nebezpedim jadrovy ikterus|jadrového ikteru

= typ Il - mirna hyperbilirubinémie
= posthepatickd bilirubinémiel!

Terapie

Lécba neni nutna. Pacienta musime upozornit, Ze jde o benigni stav s vybornou prognézou. Déle pak musi pacient
dodrzovat lehkou jaterni dietu.

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky

= |kterus
= Juvenilni hyperbilirubinémie
= Hyperbilirubinemie novorozenct a kojencl
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