Wilsonova choroba

Wilsonova choroba, hepatolentikularni degenerace je autozomalné
recesivné dédi¢né metabolické onemocnéni s prevalenci priblizné 1:25
000-30 000 a frekvenci prenasecl (heterozygotl) v populaci priblizné
1:90. Je charakterizovano abnormalnim hromadénim médi v jatrech, které
zp&sobllJlj]e poskozeni jaternich bunék, poruchy funkce CNS a hemolytickou
anémii.

Etiopatogeneze

Onemocnéni je podminéno mutaci genu ATP7B na 13. chromosomu
(13914.3-g21.1). Tento gen kéduje ATPazu transportujici méd.

Defekt tohoto proteinu ma za nasledek poruchu exkrece médi do Zluce a
inkorporaci médi do apoceruloplasminu v hepatocytech. Nasledkem
poruchy exkrece médi do Zluci se tento kov hromadi v jatrech, mozku a
dalsich orgdnech a vede k nadbytku volnych radikald zplsobujich
poskozeni téchto organd.

Klinicky obraz

= Neurologické projevy - tremor, zhorseni prospéchu ve Skole, zhorseni
rukopisu (poruchy motoriky), psychické zmény, progrese do tézkého
extrapyramidového syndromu.

= Anémie, poruchy koagulace v désledku portaini hypertenze.

= Postupnd progrese jaterni fibrézy az cirhézy - Zloutenka,
pavouckovité hemangiomy, portalni hypertenze, jaterni selhanitl!,

= U5 % postizenych se onemocnéni projevi jako fulminantni jaterni
selhani.

= Dalsi mozné symptomy: rendlni acidéza, kostni nemoc, hormonalni
poruchy, poruchy ristu.

Diagnostika

snizena sérova hladina ceruloplasminu;

zvysené vylucovani médi modi (za 24 hod);
KayserQv-Fleischer(iv prstenec na okraji rohovky!!;

hemolyza;

zvyseny obsah médi v jatrech!!;

diagnézu je mozné potvrdit molekuldrné genetickym vySetrfenim
genu ATP7B (je dostupné i v CR).

Lécba

celozivotni IéCba je prevenci poskozeni jater a CNS;

omezeni potravin bohatych na méd (morské ryby, ¢okoldda, kakao);
podavani 1ékl chelatujicich méd' (Penicilamin 1000 mg/den);

zinek - snizuje resorpci médi strevem;

monitorovani vylu¢ovani médi mocitt);

transplantace jater.
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Video v anglic¢ting, definice, patogeneze, priznaky, komplikace, 1é¢ba.

Odkazy

Transport médi v hepatocytu

7 va s

Souvisejici ¢clanky
= Gen ATP7B
Externi odkazy
= Wilsonova choroba - text na stefajir.cz (http://www.stefajir.cz/?g=wilsonova-nemoc)
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