Wilsonova choroba

Wilsonova choroba je vrozené onemocnéni metabolizmu médi, které je dédi¢né autozoméalné recesivné.
Prevalence je relativné nizkd, cca 1:25,000 obyvatel. Zdkladni patologii je porucha vylucovani médi z
organizmu a jeji akumulace.

Pri¢ina

Zakladem je geneticky defekt na chromozomu 13. PostiZzeny je gen ATP 7B, ktery je podkladem pro tzv.
méd transportujici ATP4azu. Porucha sniZzuje vylucovani médi do Zluci a transport médi pro syntézu
ceruloplazminu. Existuje celd fada mutaci, které mohou narusit stavbu a funkci vySe zminéného genu.

Projevy

Nemoc se zacina projevovat jiz v détském véku v dospivani, vétSinou mezi 10. a 25. rokem Zivota. Dvé
zakladni formy onemocnéni jsou neurologicka a jaterni. U déti a dospivajicich se spiSe objevuje jaterni
forma, neurologicka forma se vyskytuje vice u dospélych.

Neurologicka forma zahrnuje tfes, dysartrii, poruchy svalového tonu, rigiditu a dyskineze. Typické je
zejména postiZeni feci. Bez terapie dochdzi k téZkému postiZeni osobnosti s rozvojem imobility.

Jaterni forma onemocnéni miiZze mit akutni, ¢i chronickou podobu. Akutni hepatitida je spojena s elevaci
jaternich testt, vétSinou se rychle upravuje do normy. Chronicka hepatitida ma tendenci progredovat do
stddia jaterni cirhézy s ikterem a koagulopatii. Extrémné zdvaZnym typem jaterntho onemocnéni je
akutni fulminantni forma, které se muze objevit na zacatku choroby, nebo u jedinct, ktefi prerusi
1é¢bu. Akutni fulminantni forma méa podobu akutniho jaterniho selhdni s t€zkym pribéhem (akutni
hemolytickd anémie, koagulopatie, hemolyticko-uremicky syndrom), které je 100% smrtelné bez
transplantace jater.

Dalsi ptiznaky zahrnuji postizeni dal$i fady tkani a organt. Kostni zmény zahrnuji osteopor6zu, postizeni
srdce muzZe byt spojeno s arytmiemi, o¢ni postiZeni se projevuje tzv. Kayser-Fleischerovym prstencem.
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Diagnostika

Zékladnim vySetfenim je stanoveni sérové koncentrace ceruloplazminu, kterd je u vétSiny nemocnych
snizend. Déle se vysetfuje exkrece médi moci, kterd je zvySend. Velmi dulezitym vySetfenim je biopsie
jater s naslednym zjisténim mnozstvi médi. Pfi oftalmologickém vySetieni mize byt viditelny Kayser-
Fleischertiv prstenec. Genetické vySetfeni se nejcastéji provadi na nejcastéjsi formy genetickych mutaci u
nemocnych a v pfipadé pozitivniho nélezu i u jejich ptfimych ptibuznych.

Terapie

Dieta s nizkym piijjmem médi je spiSe podpturnou metodou a zahrnuje omezeni jater, Cokolady, kakaa,
ofechd, hub, lusténin a kufectho masa. Zakladni formou terapie je celoZivotni poddvani penicilaminu,
ktefi vytvari spolu s médi cheldtové slouceniny. Vzhledem ke zvysSené spotiebé pyridoxinu se navic
poddva vitamin B6. Alternativou k poddvani penicilaminu je terapie zinkem. Zinek a penicilamin se
teoreticky mohou i kombinovat, ale nedoslo k vyraznému zlepSeni efektu. Farmakoterapie Wilsonovy
choroby zlepsila prognézu pacientu, ktera byla diive infaustni.

Pfi akutni formé Wilsonovy choroby, kterd probihd pod obrazem akutniho jaterniho selhdni, je nutnd
transplantace jater.
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