Neonatalni hemochromatoza

s vs

Vétsina vznika v disledku GALT - tedy gestacni aloimunni jaterni nemoci, kdy matka vytvari IgG proti antigenu na
povrchu hepatocytl plodu. Non-GALT neonatalni hemachromatézu mlze zplsobit deficit mitochondridlni
deoxyguanozin kindzy nebo porucha syntézy zlu¢ovych kyselin (deficience delta 4-3-oxosteroid 5 beta-reduktazy),
ale tyto defekty jsou mnohonasobné méné ¢asté. Neonatalni hemachromatdéza proto ve vétsiné pripadd prinasi
vyznamné riziko opakovéni v dalSich téhotenstvich matky (az 90%).

Projevy odUmrt plodu ve 2. ¢i 3. trimestru predc¢asny porod, UIGR, nasledné projevy selhani jater bezptostredné po
porodu

E - hypoglykemie, koagulopatie, hypoalbuminemie
\ - v rozvinuté forma aZ obraz pripominajici septicky 3$ok H
v - s odstupem nékolika dni rozvoj ikteru - s elevaci konjugovaného i nekonjugovaného bilirubinu '

v nékterych pripadech porucha produkce angiotensinu jatry vedla i k nedostate¢nimu vyvinu proxinalnich tubuld
ledvin

Laboratorni nalezy Koagulopatie, hypofibrinogenémie, hypoglykemie, hypoalbuminémie, trombocytopenie a
anemie ALT a AST normalni &i jen mirné zvysené vysokd hladina alfa-fetoproteinu (AFP) hypersaturace transferinu,

Vv

hypotransferinémie a hyperferritinémie vyssi hladina sérového tyrosinu (z nedostetecni funkce jater) S odstupem
dni - elevace konjugovaného i nekonjugovaného bilirubinu

- symptomatickd terapie jaterniho selhdani

- smés chelatl a antioxidantd (deferoxamin, selen, vitamin E, N-acetylcystein, prostaglandin E1) !
- intravenézni imunoglobuliny (1 g/kg)

- pri anurii peritonedlni dialyza a fludrokortizon E
- transplantace jater v prvnich 3 mésicich Zivota !

- profylaktickd aplikace intravenéznich imunoglobulinl v druhém a tietim trimestru gravidity Zendm, jejichZ predchozi gravidita byla
zatiZena potratem, resp. porodem ditéte s NH. PFi dodrzeni spravnych postupl mad prevence vysokou Uspé&Snost
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