Hvad er Wilsons sygdom?

Wilsons sygdom er en kobberforgiftning, som opstar,
fordi organismen ikke kan skille sig af med det kob-
ber, der findes i faden. Der ophobes derfor kobber i
kroppen, farst og fremmest i leveren og hjernen.
Abnormiteten i kobberstofskiftet skyldes en defekt i
arveegenskaberne. Den er lokaliseret et bestemt
sted pa kromosom nr. 13 og medfarer, at leveren
ikke kan skille sig af med det kobber, der optages i
tarmen.

Selvom defekten er medfedt, er der normalt ingen
symptomer de farste 5 &r, og oftest kommer symp-
tomerne mellem 15 og 40 ars alderen.

Det ophobede kobber adelasgger efterhanden lever-
cellerne og fares med blodet til andre organer. Kob-
beret aflejres i hjernen et bestemt sted (basalgang-
lierne), hvor det kan give anledning til forskellige neu-
rologiske symptomer. Der aflejres ogséa kobber i gjets
hornhinde. Kobberet danner en rustrad ring i kanten,
den sékaldte KayserFleischer ring.

Sygdommen blev ferste gang beskrevet af Wilson i
1912 og blev forst kaldt Hepatico-lentikuleer degene-
ration, d.v.s. forandringer i lever og hjerne.

Hvad er symptomerne pa

Wilsons sygdom?

Wilsons sygdom giver hos nogle patienter overvejen-
de symptomer fra leveren, hos andre er det de neu-
rologiske forstyrrelser, som dominerer.

Symptomerne fra leveren kan vise sig som en akut
leverbeteendelse eller som en mere kronisk lever-
sygdom, idet der efterhanden kommer bindevasvs-
dannelse i leveren, det der med et populeert udtryk
kaldes “skrumpelever”.

Hos de personer, hvor de neurologiske symptomer
dominerer, kan der veere manglende evne til at koor-
dinere beveegelserne og/eller forskellige psykiske for-
styrrelser. Der kan desuden veere sloret tale, savien,
synke- og tygge besveer, muskelstivhed og dobbelt-
syn. Seedvanligvis forbliver intellektet intakt.

Er Wilsons sygdom arvelig?

Ja, den er det, man kalder en autosomal recessiv
sygdom, hvilket vil sige, at begge foreeldre skal have
et arveanlaeg for Wilsons sygdom. Selvom man er
beerer af et arveanlaeg for sygdommen, bliver man
ikke syg. Safremt begge foraeldre er baerere af det
defekte kromosom nr. 13, vil det veere sandsynligt,
at halvdelen af deres barn vil veere baerere af syg-
dommen (have et defekt gen), en fierdedel vil veere
raske, og den sidste fierdedel vil f& sygdommen
(have to defekte gener for sygdommen).

Séafremt en person far stillet diagnosen Wilsons Syg-
dom, er det vigtigt, at seskende og bern bliver un-
dersogt for sygdommen.

Sygdommen er sjeelden - hvor sjeelden er der nogen
uenighed om. Sygdommen findes overalt pé jorden
og i alle racer. Antallet af ny diagnosticerede tilfeelde
pr. ar angives at vaere mellem 0,2 - 1 pr. mill. ind-
byggere. | Danmark havde WilsonPatientforeningen i
2005 kun kendskab til omkring 30 personer med
sygdommen.

Hvordan stilles diagnosen

Wilsons sygdom?

Symptomer pé leversygdom eller neurologisk syg-
dom hos en yngre person ber altid give mistanke om
Wilsons sygdom. Det ferste, man ger, er at under-
sage om den omtalte KayserFleicher ring findes i
hornhinden. Dette geres bedst ved en specialunder-
sogelse hos gjenlaegen (spaltelampeundersagelse). |
blodet kan man bestemme indholdet af kobber og
et kobberbeerende protein (coeruloplasmin). Begge
disse veerdier vil vaere nedsat. Det nedsatte kobber
indhold i blodet skyldes, at kobberet hurtigt aflejres
forskellige steder i kroppen. | urinen kan man end-
videre méle udskillelsen af kobber, der vil veere kraf-
tigt forhejet. Endelig kan diagnosen sikres ved en le-
verbiopsi, som er en undersggelse, hvor der under
lokalbedovelse udtages et lille stykke levervaey, dels
til at se pa i mikroskop, dels til at undersege for kob-
ber. (Kobberindholdet vil veere kraftigt forhgjet.)

| dag findes en effektiv behandling af sygdommen.
Det er vigtigt, at diagnosen stilles s tidligt som mu-
ligt, s& patienterne hurtigst muligt kan blive friske.
Ubehandlet er sygdommen altid dedelig.

Hvordan behandles

Wilsons sygdom?

Der findes to internationalt anerkendte medikamen-
ter til behandling : Zink eller Penicillamin. Behand-
lingen foregér i to faser, en afgiftningsfase og en
vedligeholdelsesfase.

Ved behandling med Penicillamin anvendes dette
stof bade i afgiftningsfasen og til vedligeholdelsesbe-
handling. Penicillamin binder kobber til sig og udskil-
les i urinen. Under behandlingen nedseettes kobber-
maengden i kroppen, hvorved falgerne af kobber-
forgiftningen aftager eller forsvinder. Symptomerne
fra nervesystemet kan i en periode blive forveerret,
men pa laengere sigt vil symptomerne forsvinde. Den
fremadskridende adeleeggelse af leveren vil ligeledes
opheare, og leverfunktionen kan blive helt normal.
Sammen med Penicillamin skal indtages et tilskud af
B-vitamin.

Behandlingen med Penicillamin er desveerre ikke helt
uden bivirkninger. De mest almindelige bivirkninger
er: hududslast, pavirkning af nyrer, eller pavirkning i
antallet af blodlegemer. Behandlingen skal derfor
neje overvages af en leage. P& grund af forvesrringen
i afgiftningsfasen og bivirkningerne i vedligeholdelses-
fasen behandles de fleste danske Willson patienter
med Zink.

Zink virker ved at forhindre optagelse af kobber via
tarmen og ved at stimulere dannelsen af et bestemt
protein i cellerne (metallothionin), som binder kobber-
et, specielt i tarmslimhinden. Ved zinkbehandling kan
i afgiftningsfasen suppleres med et stof der udskiller
det ophobede kobber. f.eks. trientin eller tetrathio-
molybdat. Anvendelsen af disse preeparater kreever
seerlig tilladelse.

Ved begge behandlinger kan det veere hensigts-
meessigt at tage et tilskud af E-vitamin.



Medicinen skal tages resten af livet, og det er vigtigt
at overholde den forskrevne behandling. Der har
desveerre veeret tilfeelde, hvor patienter der er holdt
op med medicinen, har faet sveer genopblussen af
sygdommen og er dode af det.

Det ber sluttelig naevnes, at enkelte patienter med
Wilsons sygdom har faet foretaget lever transplanta-
tion, men det er kun sket i de tilfeelde, hvor leveren
har veeret sveert beskadiget.

Hvor kan jeg fa mere at vide?
Patienter kan altid henvende sig til den behandlende
laege for at fa yderligere oplysninger. Der findes ogsa
steder pa internettet, hvor der kan seges oplysning-
er (f.eks. www.wilsonsdisease.org). WilsonPatient-
foreningen vil pa www.wilsons.dk publicere oplys-
ninger om sygdommen. Zndringer i medicinering og
ovrig behandling ma dog kun ske i samrad med den
behandlende leege.

P& Arhus Sygehus er der etableret et center, som
har ansvaret for koordinering af behandling af pati-
enter med Wilsons sygdom i Danmark. Centret op-
samler viden om de nyeste behandlingsmetoder, og
tilser i dag de fleste danske patienter. Centret skal
orienteres om nydiagnosticerede patienter og star til
radighed for bade patienter og laeger.

Har du, efter at have leest denne folder,
lyst til at hare naermere om foreningen, er
du velkommen til at kontakte os pa:

info@wilsons.dk eller via foreningens hiemmeside
www.wilsons.dk.

P& www.wilsons.dk kan du se navne, adresser og
telefonnumre pa bestyrelsen.

Pjecen er udarbejdet og udgivet af:
WilsonPatientforeningen

[ samarbejgle med overlaege, dr.med.
Peter Ott, Arhus Sygehus.
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