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Co 1O JEST CHOROBA WILSONA?
Choroba Wilsona jest chorobg genetyczng, powodujaca nadmierne
gromadzenie si¢ miedzi w mozgu, watrobie i innych narzadach.

KIEDY 1 JAK OBJAWIA SIE CHOROBA WILSONA?

Pierwsze objawy choroby Wilsona moga pojawi¢ si¢ w

dziecinstwie lub we wczesnej dorostosci. Objawy neurologiczne

czgsto obejmuja:

* Ruchy mimowolne pod postacig nieprawidtowego utozenia
czescei ciata (dystonii) lub drzenia

» Zaburzenia rownowagi lub koordynacje ruchow rak

* Trudno$ci z mowa lub potykaniem

» Zaburzenia poznawcze i zachowania

Czeste sg rowniez problemy z watroba, niedokrwisto$¢, problemy
z nerkami i sercem w chorobie Wilsona.

Co POWODUJE CHOROBE WILSONA?

Choroba Wilsona jest dziedziczna. Spowodowana jest mutacja
okreslonego genu, ktory wytwarza biatko potrzebne do usuwania
nadmiaru miedzi z organizmu. Powoduje to gromadzenie si¢
miedzi w organizmie, zwlaszcza w mozgu, watrobie i oczach.
Uszkodzenia spowodowane gromadzeniem si¢ miedzi powoduja
objawy choroby.

JAK MOZNA ZDIAGNOZOWAC CHOROBE WILSONA?
Postawienie diagnozy nie jest tatwe i wymaga wnikliwej
obserwacji pacjenta w kierunku najczgstszych objawow choroby.
Kiedy podejrzewamy chorobe Wilsona, rozpoznanie stawiane jest
glownie na podstawie badan krwi i moczu.

Ceruloplazmina to biatko wytwarzane w watrobie, ktore wigze i
transportuje miedz w organizmie. Dlatego badanie poziomu
Ceruloplazminy we krwi jest badaniem przesiewowym w kierunku
choroby Wilsona. Ze wzgledu na wyniki falszywie ujemne
poziomu Ceruloplazminy uzupelniajace jest badanie poziomu
miedzi w dobowej zbidrce moczu. Prawidtowe wykonanie badania
moczu jest bardzo wazne w rozpoznaniu choroby Wilsona.

Kluczowe sa tez inne badania pozwalajgce na rozpoznanie

choroby Wilsona, w tym:

» Badanie przedniego odcinka oka w celu wykrycia przebarwien
teczowki pod postacig pierscienia Kaysera-Fleischera

* Biopsja watroby w celu potwierdzenia diagnozy

* Rezonans magnetyczny mozgu w celu wykrycia zmian
typowych dla choroby Wilsona

 Testy genetyczne w celu postawienia ostatecznej diagnozy.

Czy CHOROBE WILSONA MOZNA LECZYC?
Tak. Chorobe Wilsona mozna leczy¢. Wezesna diagnoza i
leczenie sg bardzo wazne, aby zapobiec nicodwracalnym
uszkodzeniom modzgu i ciata.

CzY DIETA MA ZNACZENIE W TEJ CHOROBIE?

Wiele powszechnych pokarméow zawiera miedz i wigkszo$¢ ludzi
spozywa wiecej miedzi, niz jej potrzebuje. W chorobie Wilsona
najlepiej unika¢ lub jes¢ mniej pokarmoéw bogatych w miedz, w
tym:

» Czekolady

* Orzechow

¢ Owocow morza

* Watroby

JAK WYGLADA LECZENIE CHOROBY WILSONA?

Istnieje kilka metod leczenia i obejmuja one:

» Leki zmniejszajace wchtanianie miedzi z przewodu
pokarmowego. Nalezg do nich preparaty cynku. Ich dziatanie
wida¢ dopiero po pewnym czasie.

» Leki, ktére wigza nadmiary miedzi w organizmie. Nalezy do
nich m.in. d-penicylamina. Leki te moga powodowa¢ powazne
skutki uboczne i nie sa dostgpne we wszystkich krajach.

* W cigzkich przypadkach mozna zastosowac przeszczep watroby
w celu normalizacji metabolizmu miedzi w organizmie.

W zaleznosci od tego jakie objawy dominujg w obrazie choroby
mozna zastosowac réznego rodzaju leczenie objawowe np. na
objawy dystonii. Zapytaj swojego lekarza, jakie leczenie by bylo
najlepsze w Twoim przypadku.

CzY INNI CZLONKOWIE RODZINY POWINNI BY(C

BADANI?

Poniewaz choroba Wilsona jest chorobg genetyczna, cztonkowie
rodziny mogg by¢ zagrozeni. Choroba Wilsona jest dziedziczona
w sposob autosomalny recesywny. Oznacza to, ze potrzebne sg
dwie kopie nieprawidtowego genu: jeden od matki i jeden od
ojca. Matka i ojciec zwykle nie choruja, poniewaz maja jedng
prawidtowa kopi¢ genu. Jednak rodzenstwo moze by¢ zagrozone
chorobg. Jesli zdiagnozowano u Ciebie chorobg Wilsona i masz
rodzenstwo, nalezy je przebada¢ pod katem choroby. W rzadkich
przypadkach moze by¢ konieczne badanie przesiewowe takze
innych cztonkéw rodziny. Pamietaj, aby zapyta¢ swojego lekarza
lub genetyka klinicznego, czy cztonkowie Twojej rodziny
powinni zosta¢ przebadani.
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