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Choroba Wilsona jest wrodzonym zaburzeniem prawidtiowego usuwania miedzi z organizmu.
Pozostajgca w ciele miedz odktada sie w watronie i/lub mézgu wywotujgc uszkodzenie obu
narzgaddéw oraz poza tym w oku i nerkach.

Miedz zaczyna odktadac sie natychmiast po urodzeniu, ale objawy z tym zwigzane ujawniajg
sie zazwyczaj w drugiej lub trzeciej dekadzie zycia. U 40% pacjentéw dominujg objawy
watrobowe, u 35 % neurologiczne. Pozostali chorzy maja dolegliwosci psychiatryczne,
nefrologiczne, hematologiczne lub neutrologiczne..

Hepatomegaly

Jaundice

Acute hepatitis

Fulminant hepatic failure

Portal hypertension: bleeding varices
Cirrhosis

Proximal renal
tubular dysfunction

Liver

Bone
Renal Arthritis

Rickets
Wilson's —

Disease —

Cardiac

Hemaolysis

Central nervous system

Eye

Deterioration in school performance
Behavioral changes

9 Inco-ordination (handwriting deteriorates)
Resting and intention tremors

Dystonia

Dysarthria

Excessive salivation

Mask-like facies

Dysphagia

Kayser Fleischer rings

2/ 11



U wiekszosci pacjentdow objawy sg bardzo dyskretne. Obserwuje sie meczliwo$¢, utrate
apetytu, béle brzucha, wymioty, utrate masy ciata, krwawienia z nosa, niedokrwistos¢. Moga
one utrzymywac sie przez wilele misiecy, lat a nawet dziesiecioleci. Niektérzy pacjenci maja
dolegliwosci ze strony stawdéw lub nerek. Cze$¢ osdb z chorobg Wilsona ma natomiast
objawy bardziej gwattowne.

W trakcie przebiegu choroby moga wystapic¢ rozne postacie uszkodzenia watroby:

e Ostra niewydolnos¢ watroby — pacjent wtedy jest w stanie bardzo ciezkim
e Przewlekte zapalenie watroby
o Marskos¢ watroby — przewlekta niewydolnosé narzadu.

Do objawéw neurologicznych naleza:

e Pogorszenie wynikow w szkole
Drzenia nieznacznego stopnia

o Dystonia — jest to typ zaburzenia pracy miesni gtéwnie rak i nég mogacy prowadzic¢
do ich nienaturalnego, wymuszonego utozenia
Ataksja — utrata koordynacji miesniowej

e Sztywnos¢é miesni
Dyzartria — jest to termin okres$lajacy zaburzenia mowy. W chorobie Wilsona moze
wystgpi¢ spowolnienie mowy, nieprawidtowe akcentowanie stow a nawet kompletny
zanik mowy (anartria).

U okoto 1/3 pacjentdw wystepujg zaburzenia psychiczne jak depresja oraz zaburzenia
nastroju i osobowosci.
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Miedz wystepuje w wielu pokarmach i jest niezbednym sktadnikiem naszej diety. Diagram |
pokazuje prawidtowy szlak transportu miedzi u ludzi a Diagram Il u pacjentow z chorobg
Wilsona.

Diagram I: zdrowi
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Diagram IlI: Choroba Wilsona bez leczenia
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Choroba Wilsona ma podfoze genetyczne. Znaczy to, ze nie jest ona wywotana zadnym
zdarzeniem w przebiegu cigzy ani tez nie mozna sie nig zarazi¢. Chorobe Wilsona
dziedziczy sie otrzymujgc uszkodzone geny zaréwno od mamy jak i taty. Dlatego ten typ
dziedziczenia okreslamy jako autosomalny recesywny.

Kazdy z nas ma okoto 30000 gendw z czego jak ocenia sie okoto 7 jest uszkodzonych.
Jezeli zarbwno mama jak i tata ma uszkodzenie w obrebie genu odpowiedzialnego za
chorobe Wilsona (kazdy z nas ma po dwie kopie kazdego genu — a choroba wystepuje gdy
obie sg uszkodzone) to ryzyko ze dziecko odziedziczy dwa uszkodzone geny i bedzie chore
wynosi dla kazdej cigzy 25%. Jest ono takie same dla dziewczat i chtopcéw. Czestosc
wystepowania choroby jest bardzo mata i wynosi od 1 na 30000 do 1 na 50000 urodzen.
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Diagram Ill wyjasnia sposog dziedziczenia choroby.

Diagram lll

B unaffected child - not a carrier
M . unaffected child - carries the genetic fault
Child that has Wilson's disease

M /. unaffected child - carries the genetic fault

W trakcie poczecia dizecka nie ma zadnej mozliowos$ci aby przewidzie¢ z ktérej komorki
jajowej i ktérego plemnika ono powstanie. W momencie zaptodnienia komorka jajowa i
plemnik taczg sie ze sobg zapoczatkowujgc rozwdj ptodu.

W kazdej komorce jajowej i plemniku znajduje sie DNA upakowane w struktury zwane
chromosomami zawierajgce informacje o np kplorze oczu i wloséw dziecka ale takze o
ewentualnych chorobach genetycznych.

Diagnostyka Choroby Wilsona jest w wiekszosci oparta na prostych badaniach. Pozwalaja
one wykry¢ chorobe zaréwno u pacjentéw z objawami jak i z pozoru catkowicie zdrowych.

Nagromadzenie miedzi w oku moze prezentowaC sie jako zioto-brgzowy otok wokot

teczéwki zwany pierscieniem Kaysera-Fleischera. Mozna go stwierdzi¢ (okulista) w badaniu
przy uzyciu lampy szczelinowej, ale rzadko wystepuje przed ukonczeniem 10-go roku zycia.
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Ponizej prezentujemy standardowe badania laboratoryjne w chorobie Wilsona:
Kliknij by przejs¢ do diagramu |l

e Wysoka zawarto$¢ miedzi w moczu; najlepiej jest ja mierzy¢ w dwu 24-0 godzinnych
zbiérkach moczu.

Ceruloplazmina (biatko wigzgace miedz w krwi) —jest niska.

Zawartos¢ miedzi w tkance watroby jest wysoka..

Rezonans magnetyczny mdzgu jest nieprawidiowy.

W przypadkach watpliwych mozna wykona¢ badania izotopowe z miedzia.

Badanie Prawidiowe Choroba Wilsona
Ceruloplazmina >200 mg/I <200 mg/Il

Miedz w moczu <0.1 micromol/24 h >0.1 micromol/24 h

Miedz w watrobie < 250 microg/g suchej tkanki | > 250 microg/g suchej tkanki
Wolna miedz w surowicy <1.6 microM <1.6 microM

Pierscien Kaysera- nieobecny Obecny przy objawach
Fleischera neurologicznych,,

ale nie u matych dzieci z
postacig watrobowa

Rezonans magnetyczny Prawidtowy Nieprawidtowy
(MRI)

Chorobe Wislona mozna leczy¢. Wihasciwg farmakoterapia mozna powstrzymac rozwdj
choroby a czesto nawet uzyska¢ poprawe wystepujacych objawdw. Celem leczenia jest po
pierwsze usuniecie nagromadzonej w ciele miedzi a po drugie zapobiezenie dalszemu jej
odktadaniu. Leczenie musi trwaé przez cate zycie.

Leczenie musi by¢ odpowiednie do klinicznej postaci i fazy choroby (postaé przedobjawowa,
watrobowa, neurologiczna, leczenie podtrzymujace, cigza, itd). Wybdr leku nalezy do
lekarza. Ponizej prezentujemy dwa diagramy ilustrujgce metabolizm miedzi w przypaku
terapii lekiem chelatujgcym (penicylamina lub trientyna) albo preparatami cynku.

The expression "good compliance" describes the fact that the medical prescription is
respected, whether it is a medical treatment, taken in correct doses and regularly, or other
prescriptions such as a diet, or respecting an appointment with the doctor. "Poor
compliance" describes medical prescriptions that are not respected and medical treatment
that is not taken regularly.

Treatment for Wilson's disease is a life-long therapy. The effectiveness and side effects of
treatment will be monitored at regular hospital follow-up visits which include blood and urine
tests. If taken correctly and continuously (good compliance) treatment is very effective. If
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doses are missed regularly or treatment stopped for a period of time (poor.‘compliance), the
liver and/or brain may be permanently damaged before any problems are noticed.

Leczenie musi trwaC przez catg cigze, z powodu ryzyka wystgpienia nadostrej
niewydolnosci watroby w przypadku jego zaprzestania. Wiele pacjentek leczonych trientyng
czy penicylming urodzito zdrowe dzieci. Teoretycznie jeszcze bezpieczniejsze jest leczenie
cynkiem (brak wptywu na synteze kolagenu u ptodu). Niemowleta matek z chorobg Wilsona
nie wymagajg nadzwyczajnej opieki. Wszystkie z nich sg heterozygotami pod wzgledem
choroby Wilsona (majg jeden uszkodzony i jeden zdrowy gen zobacz diagram VI), a ryzyko
ze niemowle bedzie chore wynosi okoto 1:300. Karmienie piersig nie jest przeciwwskazane.

Diagram VI

M . unaffected child - carries the genetic fault

In this example dad has Wilson's disease (2 orange triangles). Each baby will be an obligate
heterozygote. That is to say the child will be unaffected but carry the genetic fault (one
orange triangle and one blue square).

This is just an example; it would also have been the same outcome if mum had Wilson's
disease and dad did not.
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Diagram VI

M . Unaffected child - carries the genetic fault
Child that has Wilson's disease

In this example mum has Wilson's disease (2 orange triangles) and dad is an unaffected

carrier of the genetic fault. In this example there is a 50% probability that the baby will inherit
Wilson's disease.

Za kazdym razem gdy mezczyzna i kobieta bedacy nosicielami choroby decydujg sie na
posiadanie dziecka ryzyko ze bedzie ono chore wynosi 25%.

Diagnostyka prenatalna jest mozliwa u rodzin obcigzonych choroba. Istotne jest by najpierw
przedyskutowac problem z lekarzem specjalista.
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Chelator
Biopsja watroby

Terapia podtrzymujaca

Przedobjawowy

To be completed

Biopsja watroby jest procedurg polegajacg
na uzyskaniu matego skrawka watroby do
badania. Wykonywana jest specjalng igtg i
nie pozostawia blizny.

Trwajace cate zycie leczenie, zapobiegajace
nagromadzeniu miedzi w tkankach. Ta faza
terapii ma zastosowanie u pacjentow z
objawami, ktérzy przeszli z sukcesem faze
wstepng leczenia. U pacjentéw
bezobjawowych rozpoczyna sie jg bez
leczenia wstepnego. Diugotrwate leczenie
podtrzymujgce wymaga monitoringu
wspoétpracy pacjenta i przestrzegania
zalecen lekarskich.

Choroba jest zdiagnozowana, ale nie
wystepujg zadne objawy.

Jezeli majg Panstwo jakie$ pytania dotyczgce choroby Wilsona prosze skontaktowac sie z

Panstwa lekarzem.

This booklet was produced with the invaluable help of ....
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This booklet has been developed as part of the EuroWilson project.
Eurowilson is an academically governed organisation which received support from the
European Commission Framework 6 Programme.
www.eurowilson.org
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