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Wilsonova	choroba
Wilsonova	choroba,	hepatolentikulární	degenerace	je	autozomálně
recesivně	dědičné	metabolické	onemocnění	s	prevalencí	přibližně	1:25
000–30	000	a	frekvencí	přenašečů	(heterozygotů)	v	populaci	přibližně
1:90.	Je	charakterizováno	abnormálním	hromaděním	mědi	v	játrech,	které
způsobuje	poškození	jaterních	buněk,	poruchy	funkce	CNS	a	hemolytickou
anémii.[1]

Etiopatogeneze
Onemocnění	je	podmíněno	mutací	genu	ATP7B	na	13.	chromosomu
(13q14.3–q21.1).	Tento	gen	kóduje	ATPázu	transportující	měď.

Defekt	tohoto	proteinu	má	za	následek	poruchu	exkrece	mědi	do	žluče	a
inkorporaci	mědi	do	apoceruloplasminu	v	hepatocytech.	Následkem
poruchy	exkrece	mědi	do	žluči	se	tento	kov	hromadí	v	játrech,	mozku	a
dalších	orgánech	a	vede	k	nadbytku	volných	radikálů	způsobujích
poškození	těchto	orgánů.

Klinický	obraz
Neurologické	projevy	–	tremor,	zhoršení	prospěchu	ve	škole,	zhoršení
rukopisu	(poruchy	motoriky),	psychické	změny,	progrese	do	těžkého
extrapyramidového	syndromu.
Anémie,	poruchy	koagulace	v	důsledku	portální	hypertenze.
Postupná	progrese	jaterní	fibrózy	až	cirhózy	–	žloutenka,
pavoučkovité	hemangiomy,	portální	hypertenze,	jaterní	selhání[1].
U	5	%	postižených	se	onemocnění	projeví	jako	fulminantní	jaterní
selhání.
Další	možné	symptomy:	renální	acidóza,	kostní	nemoc,	hormonální
poruchy,	poruchy	růstu.

Diagnostika
snížená	sérová	hladina	ceruloplasminu;
zvýšené	vylučování	mědi	močí	(za	24	hod);
Kayserův-Fleischerův	prstenec	na	okraji	rohovky[2];
hemolýza;
zvýšený	obsah	mědi	v	játrech[1];
diagnózu	je	možné	potvrdit	molekulárně	genetickým	vyšetřením
genu	ATP7B	(je	dostupné	i	v	ČR).

Léčba
celoživotní	léčba	je	prevencí	poškození	jater	a	CNS;
omezení	potravin	bohatých	na	měď	(mořské	ryby,	čokoláda,	kakao);
podávání	léků	chelatujících	měď	(Penicilamin	1000	mg/den);
zinek	–	snižuje	resorpci	mědi	střevem;
monitorování	vylučování	mědi	močí[1];
transplantace	jater.
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