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Wilsonova choroba:

Zakladne fakty pre pacientov

Co JE To WiLsONOVA CHOROBA?

Wilsonova choroba je dedi¢né ochorenie, pri ktorom poskodenie
génu zapricinuje ukladanie nadmerného mnozstva medi v mozgu,
peceni a inych organoch.

AKO SA WILSONOVA CHOROBA NAJPRV PREJAVUJE A
AKE SU JEJ PRIZNAKY?

Niektoré prejavy Wilsonovej choroby mozu zacinat’ v detstve

alebo skorej dospelosti. Medzi tieto priznaky patria:

* mimovolné pohyby vratane abnormalnych postur (ako je
dystonia) alebo tras

* problémy s rovnovahou a koordinaciou ruk

+ problémy s re¢ou a prehitanim

* zmeny v kognicii a spravani

Casté st rovnako pecenové problémy, ako aj chudokrvnost,

obli¢kové alebo srdcové poruchy.

Co SPOSOBUJE WILSONOVU CHOROBU?
Wilsonova choroba je dedi¢na. Je spdsobena mutaciou
$pecifického génu, ktory vytvara bielkovinu, ktord odstranuje
med’ z tela. To spdsobuje, Ze sa med” hromadi v tele, hlavne v
mozgu, peceni a o€iach. Poskodenie z nadmerného ukladania
medi sposobuje priznaky Wilsonovej choroby.

AKO SA WILsoNOVA CHOROBA

DIAGNOSTIKUJE?

Ked’ze sa Wilsonova choroba l'ahko prehliadne, je pre lekarov
dolezité pozorne sledovat’ jej priznaky. Diagnostikuje sa najméa
genetickym testovanim.

Bielkovina, ktora sa produkuje v pe€eni, a ktord viaze med’, sa
vola ceruloplazmin. Jej detekcia krvnym testom sa vyuziva v
diagnostike Wilsonovej choroby. Avsak, ked’Ze tento test nieckedy
nezachyti Wilsonovu chorobu, doporucuje sa test s vySetrenim
medi v moci. Zbiera sa pri iom mo¢ za obdobie 24 hodin. Na
diagnostikovanie Wilsonovej choroby je vel'mi ddlezité urobit’
tento test presne.

Dal3ie vySetrenia v stvislosti s Wilsonovou chorobou si:

* o¢né vySetrenie na stanovenie usadzovania medi na rohovke

* biopsia pecene na potvrdenie diagnozy

* MRI mozgu na detekciu zmien pri Wilsonovej chorobe

 genetické testovanie, ktoré sliizi na kone¢né stanovenie
diagnozy

JE WILSONOVA CHOROBA LIECITELNA?
Ano. Wilsonova choroba je liegitelna. V prevencii nezvratného
poskodenia mozgu a tela je vSak dolezita v€asna diagndza a
liecba.

MAL BY SOM ZMENIT STRAVOVANIE?
Mnozstvo potravin obsahuje med’ a vicsina l'udi ju tak ziskava
viacej ako je potrebné. Ak mate Wilsonovu chorobu, najlepsie sa
je vyhybat’ alebo jest’ menej potravin, ktoré su bohaté na med’,
ako je:

 Cokolada

* oriesky

» makkyse

* pecienka

AKA LIECBA JE DOSTUPNA?

Existuje niekol’ko dostupnych typov liecby Wilsonovej choroby:

* Lieky, ktoré znizuju absorbciu medi z ¢reva, ako napriklad
zinok. Tieto lieky vyzaduju cas aby zaberali.

» Lieky, ktoré sa viazu na med’ v tele, ako je d-penicilamin,
trientin a amonium tetratio-molybdat. Tieto lieky mézu mat’
vazne neziaduce u€inky a nie si dostupné v kazdej krajine.

» Transplantacia pe¢ene sa moze vyuzit' v tazkych pripadoch s
cielom normalizovat’ metabolizmus medi.

Mobzu sa pouzivat’ lieky aj na zlepSenie prejavov Wilsonovej
choroby, napriklad na mimovol'né pohyby. Porozpravajte sa so
svojim lekarom, ktora lieCba moze byt pre Vas vhodna.

MALI BY BYT OSTATNI CLENOVIA RODINY

VYSETROVANI?

KedZe Wilsonova choroba je genetické ochorenie, rodinni
prislusnici mézu byt v riziku. Wilsonova choroba je autozomalne
recesivne ochorenie, ¢o znamend, ze na zdedenie choroby st
potrebné dve kopie abnormalneho génu- jeden od matky a jeden
od otca. Rodicia by mali byt’ zdravi, ked’ze maji jednu normalnu
kopiu génu. Surodenci su vSak rizikovi. Ak mate diagnostikovanti
Wilsonovu chorobu, mali by byt’ vySetreni na Wilsonovu chorobu
aj oni. Vzacnejsie mézu byt’ vySetreni aj ostatni ¢lenovia rodiny.
Poziadajte svojho lekara alebo genetického poradcu ohl'adne
vySetrenia VaSich pribuznych.
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