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Wstep

Zwyrodnienie soczewkowo-watrobowe znane rowniez jako choroba Wilsona jest rzadkim genetycznie uwarunkowanym
zaburzeniem, ktorego istotg jest defekt czynnos$ci biatka transportowego z rodziny ATPaz (ATP7B). W wyniku mutacji
uposledzone jest wydalanie miedzi do zokci, skutkujace retencjg miedzi w watrobie, a wraz z postgpowaniem choroby
réwniez w innych narzgdach.

Cel

Przedstawienie opisu przypadku progresji niewydolno$ci watroby u pacjentki z chorobg Wilsona

Opis przypadku

29-letnia pacjentka ze stwierdzona choroba Wilsona, dotychczas znajdujaca si¢ pod opieka neurologiczna i
psychiatryczna, zostata przyjeta na oddzial z powodu narastajacego wodobrzusza, obrzekéw konczyn dolnych i ogélnego
pogorszenia samopoczucia. W wywiadzie chora potwierdzita nieregularne zazywanie lekoéw hamujacych progresje
choroby — penicylaminy i preparatu cynku. W badaniach obrazowych wykazano mata, spoista oraz zawierajaca guzki
regeneracyjne struktur¢ watroby o drobnoguzkowych obrysach. Za pomoca tomografii komputerowej zaobserwowano
zmiany niedodmowe w ptucu prawym oraz ptyn w prawej jamie oplucnowej. W badaniach laboratoryjnych zwracato
uwage wydtuzenie wskaznika INR, matoptytkowos¢, hipoalbuminemia, podwyzszona aktywno$¢ transaminaz,
niedokrwisto$¢ megaloblastyczna z cechami hemolizy. Wyliczony wskaznik MELD wynosit 22. Nie stwierdzono
klinicznie jawnych klinicznie cech encefalopatii watrobowej ani objawow neurologicznych wiasciwych dla choroby
Wilsona. Wdrozono terapig¢ empiryczng — wlewy albumin, leki diuretyczne, rifaksymine i laktulozg. Uzyskano regresje
obrzekow obwodowych i wodobrzusza, bez wptywu na warto$¢ wskaznika INR. Ze wzgledu na znaczny stopien
uszkodzenia watroby pacjentka zostata skierowana do przeszczepu watroby.

Whioski

Prawidtowe funkcjonowanie watroby u pacjentéw cierpigcych na chorobg Wilsona jest mozliwe dzigki lekom
zwigkszajacych wydalanie miedzi i zmniejszajacych jej wehtanianie. Leczenie musi by¢ regularne i odbywac si¢ do
konca zycia od momentu stwierdzenia choroby. Zbyt pdzna diagnoza lub celowe zaprzestanie przyjmowania lekow przez
pacjenta prowadzi do odktadania si¢ miedzi w organizmie wiodace do niewydolnosci watroby, a takze mozliwej

koniecznosci transplantacji watroby.

Mutacja w genie ATP7B, Zaburzenie transportu Najczesciej pojawiaja sie
kodujagcym biosynteze miedzi do aparatu Golgiego ~ pomigdzy 2. a 3. dekada zycia;
ATP-azy typu P — biatka i jej wbudowywania do okres dziecigcy - przewazajg

odpowiedzialnego za ceruloplazminy objawy uszkodzenia komorek

aktywny transport miedzi watrobowych; osoby doroste -

w komérkach watroby. pierwsze symptomy w postaci
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uposledzenie wydzielania 2 ych (40%)
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40%) oraz psychiatrycznych
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