Gyogyszerhiuség fontossaga Wilson-korban. Esetbemutatasok
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Bevezetés

A Wilson-koér kezelés nélkiil halalos kimenetelii autoszomalis recessziv modon 6roklodo genetikai betegség, amelyet az ATP7B gén mutacioja kovetkeztében toxikus

meértékben felhalmozott réz okoz.

A betegség megjelenése rendkiviil szerteagazo. Hepatologiai, neurologiai €s pszichiatriai tiinetek képében jelentkezik.
Szamos esetben csaladvizsgalat kapcsan deriil ki a betegség, ilyenkor nehézséget jelenthet, hogy a tiinet €s panaszmentes beteg elfogadja az ¢€lethosszig tartd kezelés

sziikségesseget.

Az elsddlegesen javasolt D-penicillaminon (DPA) kiviil tobb méasodvonalban alkalmazhato gyogyszer all rendelkezésre, igy a trientine, illetve a cink-acetat. A klinikai
gyakorlatban nehézséget okoz a gyakran nem megfeleld compliance, a megfeleld gyogyszerdozis elérése €s a kezelés okozta mellékhatasok megjelenése.

Esetismertetések
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J6 allapot talértékelése. ..

szedett.
Masfél évvel a kezelés elhagyasa utan alvas-,

mutatott.
A haladéktalanul

folyamatosan romlott,

wra kezdett kezelés

szovodményei miatt elveszitettiik

Alternativ kezelések, betegsegtudat, csalad....

¢s Coombs neg. anaemia, fulminans majelégtelenseég miatt
kertilt korhazba.

6 évvel korabban ndvére akut majelegtelenség miatt
majtranszplantacion esett at, azonban 2 honappal késobb

elhunyt lany masik testverét ekkor nem vizsgaltak. ..

A rovid 1d6n beliil megkezdett kezelés mellett végiil
transzplantaciora nem volt sziikség.

Azonban a beteg a gyogyszert elhagyta. A csalad jelzese
szerint a megoldast a természetgyogyaszatban kereste.
Betegiink néhany evvel késdbb sajnos meghalt. A harmadik
testver vizsgalatra nem jelentkezett tobbszori felszolitasra
sem....
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30 éves férfi beteg (AV)14 ¢éves kora oOta ismert betegsége, melyre cink-acetat
kezelést kapott, melyet egy 1d0 utan kisebb mennyis€égben, majd egyaltalan nem

beszéd-,
jelentkezett. A koponya MR vizsgalat Wilson-korral Osszefiiggd eltéréseket

ellenére neurologiai

két hét alatt toloszékbe keényszeriilt,
beszédképtelen lett. Néhany honappal késobb a beteget a neurologlal eltérések

~

20 éves nobeteg (SZZ) bizonytalan hasi panaszok, hanyinger

szepszis miatt meghalt. Halala utan bizonyosodott be, hogy a
majelégtelenség hattereben Wilson-kor allt. Beteglinket €s az

N

betegsége, DPA kezelés mellett leletei
egyensulyzavar
statusza

nyelés ¢s
¢vek Ota nem jart. ..

* Mov nt dis.:mlw\ * Personality disorders

* Spe l disturba * Mood disorders -
. Dmn|ing
* Gait and balance disturbances *

| ary symptor
f\r\t D
* Psychosis --8.1' @ Pl)ll‘nli.l' \l'('(ﬂK' ary
o symptoms in WD

* Hyperpigmentation of lower legs
* Azure lunulae of the nails
* Anetoderma * Osteocarthritis

\ * Menstrual irregularity

* Delayed pube ly

* Dermatomyositis

httos://www.nature. com/artlcles/s41572 018 0018-3

7=\

Drogok.....

52 éves férfi (NT) Régota ismert Wilson betegsége,
kilfoldre koltozes utan ,rossz tarsasagba” keveredett,
gyogyszerét elhagyta. Tobb év utan akut majelégtelenség
tiinetei miatt jelentkezett. A haladektalanul Gjra kezdett
kezelés ellenere allapota rohamosan rosszabbodott, A

Javulo allapot talértékelése. ..
36 éves férfi beteg (PV) 8 éves koraban koros majadatok kapcsan deriilt ki

kontrollokat késobb elhanyagolta, a gyogyszert elhagyta.

27 éves koraban dekompenzalt majelégtelenség tlineteivel keriilt korhazba. Ekkor
mar 5 éve nem szedte eldirds szerint a kelatképz6t. Allapotromlédsa miatt
transzplantacio sziiksége 1s felmertlt, fazis I. vizsgalatali meg is torténtek, azonban
az ujra megkezdett DPA kezelés mellett allapota javult, végiil transzplantacidé nem
volt indokolt. Néhany év utan a beteg a gyogyszert Gjra elhagyta, kontrollon ismét
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normalizalodtak, azonban a beteg a

Mellékhatasok, gyogyszer \&
beszerzési nehézség, akut

transzplantacio...

31 éves férfi (JB)11 ¢éves koraban koros
majadatokat ¢észleltek, két evvel késObb

igazolodott  Wilson-kor a  tiinetek
hatterében. DPA ¢€s 1dOonként athidalo
kezelésként  cink-acetdt  kezelésben
részesilt. 2022-ben DPA hianyaban
hosszabb 1ideig cinket, majd (jra

kelatkepzot szedett. Neurologiai tiinetei
rosszabbodasat  észlelte, melyet a
gyogyszernek tulajdonitott, igy a dozist

csokkentette, majd a gyogyszert
clhagyta. Dekompenzalt
majelégtelenség tlinetei miatt akut
hospitalizaciora volt sziikseg.

Folyamatosan romlo6 allapota miatt akut
majtranszplantacio tortént, azota jol van.
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tervezett transzplantaciot sajnos a beteg nem érte meg.
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Mellékhatasok

A kezelést a gyogyszerek okozta mellékhatasok is nehezitik. Szerencsére sulyos mellékhatas ritkan jelentkezik, azonban betegek gydgyszerhliségét nagyban befolyasoljak az alabbi
tinetek megjelenései a leggyakrabban alkalmazott D-Penicillamine kezelés soran:
e Gyakori mellékhatasok (étvagytalansag, izérzet csokkenése, hanyinger, ritkabban hasmenés), nyelven és szajnyalkahartyan jelentkez6 fekély, bértinetek, laz

e Ritka mellékhatasok (1/100): izomgyengeség (szemizmok), Gl vérzés, alopecia, hirsutismus, ANA pozitivitas

e Nagyon ritka mellékhatdsok: (1/10.000):sulyos bérjelenségek (pemphigus), 1atdideg gyulladas, lichen planus, polymyositis, dermatomyositis, colitis ulcerosa, intrahepaticus
cholestasis, SLE, eml6 megnagyobbodas, kormok sargas elszinez6dése

A kezelés megkezdése utan gyakran el6fordul, hogy a neuroldgiai tliinetek atmenetileg rosszabbodnak. Ez ismert jelenség, azonban a betegeknek jelentds nehézséget okozhat.

Megbeszélés

A Wilson-koros betegek élethosszig tartd gondozasa sokszor nem egyszert feladat. A megfeleld egyiittmiikodést elérését szamos tényezO neheziti, kozte a betegek
betegségbelatasa, pszichés allapota, €letvitele €s a gyogyszer beszerzési nehézségel is.
Mivel azonban nem megjosolhato, hogy kin¢l mennyi kihagyas milyen kovetkezményekkel jar, torekedni kell terapias dozist kezel€s eleérésere.




