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Vizsgalo eljarasok a hepatologiaban,
diagnosztikus gondolkodas majbetegseg
kivizsgalasa kapcsan

Dr. Dezs6fi Antal

SE, l.sz. Gyermekgyogyaszati Klinika
Budapest

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e |V/3. (1 sp ab) zavartalan terhességbdl

e 40. gestatios héten, per vias naturales ,3690 grammal szlletett.

e Kardiorespiratorikus adapacioja zavartalanul zajlott.
e Enyhe icterussal (total bilirubin: 70 umol/I) bocsatottak otthonaba.

e Haziorvosi vizitek: sulya gyarapodott, jol etethetd, enyhe icterus

e Taplalasa: kizarolag anyatejes.

e Gyogyszerei: Vigantol napi 1 csepp, K-vitamin 2 mg szuletéskor, 1
hetesen, majd 1 hénaposan

o Gyogyszerérzékenységrol, allergiarol nem tudnak.

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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10 hetes életkorban: tonusos-clonusos gorcs

4

Bethesda Koérhaz: intraventricularis haemorrhagia grad 2-3.

4

Alvadaszavar: INR 2,6, apti: 60 sec

4

Direkt hyperbilirubinaemia (212/140 umol/l), GGT 658 U/I, ALP 800 U/I,
GOT 41 U/I, GPT 78 U/I)

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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10 mg vénas K vitamin

4

INR: 1,01, apti: 35 sec

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e anamnesis: elhizodo icterus, csaladban nincs érdemi megbetegedés,
utolsé székletek acholiasak (!)

e fizikalis vizsgalat: verdin icterus
* |aboratoriumi vizsgalatok:
direkt hyperbilirubinaemia
magas obstrukcids enzim szintek
normalis necroenzimek
jo szintetikus kapacitas
e hasi UH: 5 oras éhezést kovetben sem lathatd epehdlyag

e koponya és cholangio MR

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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ectioldgia: - infectio (TORCH, hepatitis A, B, C, CMV, EBV, HSV,
parvo, toxoplasma)
-TSH, T4
- sz(ir6kartya (MS/MS)
- a-1-antitripszin
- verejték NaCl
- vas, ferritin
- TSH, T4, kortizol

- mellkas rtg, szemészet

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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%&Mg ~ Potient 10: 93-26637 Protocol: HEPRTOBILIARY 2.29 X 200  HEBROFENIN
% & o 350 LS Cr el ~'
2 ¢ LL @ RKER

25 Min

BRIDA (metilbromo-iminodiacetate
l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e szupportiv terapia:
— ursodeoxycholsav
— zsirban oldddé vitaminok
(vitamin A, D, E, K)
— hyperkalorizacié (FM)
— MCT tapszer
— kevés diuretikum

e gondozas
— altalanos allapot
— testsuly, haskorfogat
— laboratoriumi vizsgalatok
(obstrukcio, szintézis)
— oltasok

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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Diagnozis

|.  anamnézis: minden gyermek acholias székletet Uritett

II. laboratoriu

I1l. hasi ultraha
holyag 5-6 oras

n esetben

IV. szcintigrafia:

V. szovettan (intraoperativ mintak): portalis fibrosis, ductalis
proliferacio, cholestasis, oedema, fibrosis, cirrhosis

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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5;0 Perinatal Services BC

An agency of the Provincial Health Services Authority

BC INFANT STOOL COLOUR CARD®

SCREENING PROGRAM FOR BILIARY ATRESIA
Abnormal StooICoIours

CHECK YOUR BABY’S STOOL COLOUR EVERY DAY
FOR THE FIRST MONTH AFTER BIRTH TO SCREEN
FOR BILIARY ATRESIA

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e romlo majfunkcido - élédonoros majtranszplantacio

Majfunkcio

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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Majfunkcio?

. 3 f6 csoport

1. szintetikus funkcio : albumin, alvadasi paraméterek
2. cholestasis : bilirubin, ALP, GGT
3. hepatocyta karosodas: AST, ALT

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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Opont Mik azok a transzaminazok?

e cytosol enzimek, sok szervben el6fordulnak
—GPT kulonoésen magas a majban

e majsejt sérulést jelezhetnek

e a GPT szintje nem egyértelmden korrelal a szovetkarosodas
meértékével

e _amajenzimek” 3%-ban emelkedettek egészséges egyénekben is

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e GOT jelen van a cytosolban és a mitochondriumokban a
— majban,
— szivizomzatban,
— vazizomzatban,
— vesében,
— agyban,
— pancreasban,
— tuddbben,
— fvs és vvt-kben is.

e GPT cytosolikus enzim, legmagasabb koncentracioval a majban

e a GPT-t, maj specifikusnak tartjuk”

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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A betegség sulyossaga és a sluirgdsseég foka nem az aminotranszferaz
szinttel van dsszefliggésben, sokkal inkabb a megnyult protrombin
idovel. Ez utdbbi kozelgd majelégtelenség jele lehet.

A majenzim értékek nem korrelalnak a betegség sulyossagaval.

T. Lamireau et al 2014

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e 7 éves

e |agyéksérv

e 2013 nyaran kérhaz, hanyas

e adenotomia, 5x volt otitis elOtte.

e enuresis nocturna miatt vizsgalat, pyelonephritis acuta igazolddott,
hosszas antibiotikum profliaxist kapott (2013. nyaran hagytak el)

e 2013.oktober: el6szor igazoltak SGOT/SGPT emelkedést

e 2013 decemberében: adenovirus IgM pozitiv volt

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e - coeliakia: neg

e -se coeruloplasmin normalis

e - a-1-AT normalis szint

e - ANA, SMA, LKM1 negativ

e -CMV, EBV, HBsAg, HCV negativ

e -TSH normalis

e -vas és ferritin szint normalis

e - mellkas rtg felvételen pillangdcsigolya nem latszott
e -verejték teszt negativ

e - hasi UH negativ

e -szemeészet neg

e -széklet bakt, parazita, virus, amoeba neg

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e 2014 06. majbiopszia: Chronicus hepatitis interface hepatitissel és
septalis fibrosissal. Az Ishak-féle modositott Histoldgiai Aktivitasi
Index (grade) 6-7/18, a stadium (fibrosis mértéke) 3/6.

e a latott szOvettani elvaltozasok nem specificusak, de autoimmun

hepatitisnek megfelelhetnek.

e Dg.: Szeronegativ AlH

e 1 mg/kg steroid mellett nem volt érdemi javulds, ezért az adagot 2

mg/kg-ra emeltik. igy se javult.
e 2014. okt végén allt le

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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Coruloplazmin: hatarértek alatt éppen
Vizelet réz Urités:

e Onap 2130 ml:330 ug

e 1nap 1525 ml, 527ug/l: 800 ug

e 2nap 1909 ml, 555ug/l: 1059 ug

e coeruloplazmin 0.25 g/L
e Réz 19.5 umol/L

e ATP7b gén H1069Q pontmutacio: homozigota

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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Diagnosis: 4 pont, vagy tobb gge

Score -1 0 1 2 4

Kayser-Fleischer gy(r( nincs Van

Neuropsychiatriai tlinetek (vagy tipikus agyi Nincs Van

MR jelek)

Coombs negative haemolytikus Nincs present

anaemia + emelkedett serum réz

Vizelet réz (acut hepatitis hianyaban) Nincs 1-2x ULN| >2 x ULN, vagy
>5 x ULN 1 nappal

2x0.5gD-

penicillamine utan

Quantitative maj réz tartalom N <5x ULN >5 x ULN

Rhodanine positive hepatocytdk (ha a Nincs present

guantitative Cu mérés nem érhet6 el)

Serum coeruloplasmin (g/l) >0.2 0.1-0.2 <0.1

Betegséget okozé mutaciok Nincs 1 2

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e rézszegény diéta
e kelatképzbk
e d-penicillamin
e trientine
e ammonium-tetratiomolibdat

o reézfelszivodast és akkumulaciot gatlok
e Cinksdk (Zinc sulphate and acetate)

e Wilsin

e majatiltetés

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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KEEP
CALM

LOVE
YOUR LIVER

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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Dani torténete

e Dani, 20 éves, negativ tavoli anamnézis
e 2009. aprilis: colitis ulcerosa ——— Salazopyrin th., majd + UDCA

2009. 04. 2010. 2010. 2010. 2010. 2011.
02. 05. 07. 09. 09.
GOT (U/1) 44 149 38 36
GPT 52 295 38 39
(U/1)
GGT 155 156 156 126 136
(U/1)
ALP 567 439 350
Auto- SMA +,
imm. PANNA
gy.t,

ANCA gy.+
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e 2011. szeptember: majbiopszia: jelzett septalis fibrosis
e 2011. oktober MRCP: SC-nek megfeleld kép
e UDCA mellett normalizalodé transzaminazok ———

varakozas
2013. 2013. 2014, 2014.
05. 12. 07. 12.
GOT (U/1) 41 41 45
GPT (U/) 65 53 59
GGT (U/l) 155 137 107 237
ALP (U/) 252
Auto-imm. Neg. SMA gy.
Poz., 1gG
neg.

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e nem egyértelmd szovettani kép + autoantitest pozitivitas= ASC?

e immunszuppresszio bevezetése ———  mikor optimalis?

e |athatunk spontan remissziot

e Ujabb szovettan?

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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SC autoim.
vonasokkal

Neonatalis
SC

Primer SC | <1—“ SC \_/
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e Gyermekkorban a legtébbszor az SC mellé tarsul AlH és/vagy IBD

e Az AlH és SC egyuttes el6fordulasa esetén egy uUj entitasrol,az
AIH/SC overlap szindromarél = autoimmun SC-rél beszélliink (1993)

— Nincs nemi kilonbség (enyhe n6i dominancia)

— ANA/SMA pozitivitas

— 1gG magas

— Az AlH és SC patogeneziseben vannak hasonlé vonasok

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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e astandard majfunkcios tesztek nem segitenek az
ASC +— AlH differencialasaban

U

szovettan

e az ALP/AST ardny szignifikdnsan magasabb volt ASC-ben
 pANNA (atipusos perinuclearis anti-neutrophil citoplasmatikus
antitest; atipusos pANCA)
— 74 %-ban pozitiv ASC-ben
— 45 %-ban AlH I-ben
— 11%-ban AlH-II-ben

l. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, www.gyermekklinika.semmelweis.hu
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| HOPE YOU HAVE FUN
WHILE SOME OF US HAVE
TO WORK OVERTIME!

theAvtvardreticom
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