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Wilsonova choroba

Wilsonova choroba vznika v disledku genetické poruchy. Jde o
autozomalneé recesivni typ dédicnosti, coz znamena, ze se nevyskytuje
v kazdé generaci....

Wilsonova nemoc, nazyvana také hepatolentikularni degenerace, vznika v duasledku vrozené
poruchy metabolismu médi. Obvykle se odhali ve skolnim véku déti, méné casto az v
dospélosti. Méd neni dostatecné vylucovana z téla a uklada se v organech, které poskozuje.
Nejcastéji se projevi neurologickym a jaternim postizenim. Nelécena Wilsonova nemoc
muze mit zavazné dusledky a ohrozuje postizeného na zivoteé.

Bézné se sice s Wilsonovou chorobou nesetkate, protoze tato nemoc postihuje 3 lidi na 100 000
obyvatel, presto vSak patri mezi nejcastéjsi vrozené poruchy metabolismu. Popsal ji pred vice jak
sto lety 1ékar Kinnier Wilson, ktery si vsiml i typu dédi¢nosti a vyvoje choroby.

Priciny Wilsonovy choroby

Wilsonova choroba vzniké v dusledku genetické poruchy. Jde o autozomalné recesivni typ dédicnosti,
coz znamena, ze se nevyskytuje v kazdé generaci. Mutace daného genu musi byt v obou parovych
chromozomech. Gen se nachédzi na 13. chromozomu a nese genetickou informaci o hlavnim z
pomocnych prenasect médi (membréanova ATP-dza, ATP7B). Pokud je dany gen po$kozen nebo
mutovan, pak télo vyrobi vadnou ATPazu. Proto se méd nedokéaze z bunék vyloucit, netvori se ani
dostatek ceruloplasminu (bilkovina+méd) a hromadi se uvnitr.

Zajima vas, pro¢ viibec méd potrebujeme? Méd je dilezitou soucasti riznych enzymu a podili se



na celé radé procesu v lidském téle (napriklad krvetvorbé, funkci mozku, vyrobé bunéc¢né energie a
mnoha dalSich). V potraveé je ji dostatek, do téla se vstrebava strevy a putuje do jater. Tam je
castecné uchovavana v jaternich bunkach a caste¢né koluje v krvi vazand na bilkovinu
(ceruloplasmin).

Pri Wilsonové chorobé je naruseno predevsim vylucovani médi jaternimi bunkami do Zluce. Ta
se proto hromadi v téle, nejvice v nervové soustavé, jatrech, oku a dalSich orgdnech. V bunkach svou
pritomnosti $kodi - vznika nadbytek volnych radikald, poskozuje bunééné membrany a DNA (nositel
genetické informace). Takto postizené bunky pak odumiraji.

Wilsonova choroba - prubéh a projevy

Nemoc se muze projevit postizenim jater (jaterni forma) nebo priznaky neurologickymi a
psychiatrickymi (neurologicka forma), pripadné obé formy spole¢né.

Jaterni forma Wilsonovy choroby

Pokud se nemoc projevi v détstvi ¢i dospivani, Castéji to je postizeni jater. Mlze se projevit pod
obrazem akutniho zanétu jater (akutni hepatitida) s klasickymi priznaky - Gnava, mirna Zloutenka,
zvySeni jaternich ukazateld v krvi. Fulminantni hepatitida (prudkd) je provazena hemolyzou
(rozpadem Cervenych krvinek) a béhem tydna muze vést k tézkému jaternimu selhéni a kon¢it smrti
nemocného. Byva prvnim projevem Wilsonovy choroby nebo jako dusledek preruseni dlouhodobé
1é¢by. Nemoc se muze projevit po letech aktivity také jako chronicky aktivni zanét jater (chronicka
hepatitida), bézné neodlisitelny od jinych pric¢in hepatitidy. Jaterni cirhéza (,tvrdnuti” jater) je
béznou formou, jak se v mladém véku Wilsonova choroba projevi. Jedna se o tézké poskozeni jater
provazené zloutenkou, portalni hypertenzi a dusledky z toho vyplyvajicimi. V détském ¢i mladém
dospélém véku by néas vzdy méla prekvapit a vést k podrobnému vySetreni.

Neurologicka forma Wilsonovy chodoby

Objevuje se spiSe az po 20. roku zivota. Muze za¢inat nenapadné jako potiZe pri psani (drobné
pismo) a jemné praci a tresem rukou. Pokud neni odhalena a 1é¢ena, rozvine se do podoby
parkinsonského syndromu (porucha vyslovnosti, koordinace pohybt, povSechné ztuhlost, klidovy
tres). Psychické zmény se projevuji jako podrazdénost, mozné deprese a zména chovani. Dochdazi
také k porucham spanku. Neurologicky nemocni mivaji jaterni postizeni, ale nemusi se klinicky
projevit.

Wilsonova choroba a jeji diagnostika

Odhaleni Wilsonovy choroby se opira o klinické projevy, laboratorni nalez, genetické vySetreni a
jaterni biopsii. Odhalit zmény v organech pomohou i zobrazovaci metody - ultrazvuk jater,
magneticka rezonance nebo CT vySetreni mozku.

Pti klinickém vySetfeni lze pozorovat priznaky postizeni organll. Casto se objevuje nazelenalé
zbarveni obvodu o¢ni rohovky, tzv. Kayser-Fleischeruv prstenec, coz je zpusobeno ukladanim médi
v oku. V bézném krevnim odbéru mohou byt zndmky poskozeni jater (,jaterni testy”), chudokrevnost
a dals$i. Pri podezreni na Wilsonovu chorobu se stanovuje v krvi hladina ceruloplasminu a médi.
V moci se vyrazné zvysSuje obsah médi, moc¢ je jedinou moznosti jak ji vyloucit z téla bez vyuziti zIuci.
To 1ze vyuzit k diagnostice Wilsonovy choroby. Stanovuje se obsah médi v moci za 24 hodin,
pripadné zatézovy test s podanim penicilaminu. Nizkd hodnota ceruloplasminu a médi v krvi spolu
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se zvysenou koncentraci médi v moci a zvySeny obsah meédi v jatrech jsou typickym nalezem pri této
nemoci. Biopsie jater slouzi k ur¢eni mnozstvi médi v jatrech a dokaze také zhodnotit stupen
postizeni. Provadi se i geneticky test, ktery lze bézné sehnat ve specializovanych genetickych
laboratorich a pomuze tak odhalit mutaci ATP7B genu jesté pred vznikem klinickych priznaka.

Sledovéani ucinku 1écby a screening v rodiné nemocného (neni-li jednoznacné genetické vySetreni)
zahrnuje sledovani metabolismu médi laboratorné, kontroly jaternich parametrt v krvi a také
ultrazvukové vySetreni jater, pripadné neurologické vySetreni.

Wilsonova choroba - 1écbha

Lécba Wilsonovy choroby spociva bud v omezeni vstrebavani médi z traviciho traktu nebo podporou
jejiho vylu¢ovani do moci. Vylu¢ovani ledvinami podporuji 1atky, které umi na sebe navazat méd a
vyloucit ji tak z téla moci vice (tzv. chelatacni latky). U nas je pouzivany penicilamin, ktery je treba
postupné navySovat v radu mésicu kvili snizeni rizika nezadoucich Gc¢inkd. Omezit vstrebavani médi
ze strev pomaha zinek. Typ 1é¢by je volen dle klinickych priznaku a postizeného orgénu. Nastup
ucink téchto 1éku je pomaly, klidné i nékolik mésicu.

Prisna dieta je vyznamna hlavné v pocatcich 1é¢by. Ze stravy by se mély vynechat potraviny bohaté
na méd (napriklad cokolada, kakao, orechy, morské ryby) a mély by se jist potraviny bohaté na zinek
(maso, vejce, obilniny).

Pokud se Wilsonova nemoc projevi fulminantné (velmi prudce) poskozenim jater, je rychla
transplantace jater jedinou 1é¢bou s vybornymi vysledky. Stejné tak se k transplantaci jater
pristupuje pri Spatné reakci na lécbu.

Progndza nelécené Wilsonovy choroby je velmi Spatnd a vede az k smrti nemocného. Lécbha je
celozivotni a vétSinou zastavi zhorSovani nemoci a stabilizuje ji. Pri spravné 1éCbé tato choroba
nezkracuje zivot. Vyhodou je patrani po zatim bezpriznakovych nemocnych v rodiné a zahajeni
terapie véas i u nich.

Prevence a doporuceni spojena s Wilsonovou chorobou

Nemoc je vrozend, proto ji nemizeme vylécit nebo zamezit jejimu vzniku, ale mizeme sledovanim a
pripadnym zahdjenim 1é¢by u nositeld poskozeného genu zabrénit rozvoji priznaku. Budte obezretni
pri nevysvétleném zvySeni jaternich parametru v krvi a pozadujte jejich opakovani s odstupem,
zvlasté u déti.



