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Cornealis elvaltozasok Wilson-korban
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A Wilson-kér autoszomdlis recessziv oroklésmenetet mutatd, kéros rézfelhalmozdddssal jird anyagesere-betegség.
Tanulmanyunkban egy csalddrdl szamolunk be, amelyben a 6 gyermek koziil két né és egy férfi esetében jelentkezett
a betegség. Mig a két n6nél szemészeti tiinetek nélkiil csak majérintettség volt észlelhetd, addig a fiatal férfinal pszi-
chiatriai és szemészeti eltérés volt kimutathatd. Ismertetjiik a klasszikus Kayser—Fleischer-gy(ird képét mutat6 corne-
alis elvaltozisrél modern vizsgilémoédszerekkel (az elilsé szegmentum optikaikoherencia-tomogrifidja, corneato-
pografia, endothelmikroszképia) nyert adatokat. Felhivjuk a figyelmet a szemészeti vizsgilat fontossigdra, amely
segithet a pontos diagnozis felllitisiban.

Orv Hetil. 2019; 160(14): 555-557.

Kulcsszavak: Wilson-koér, az eliilsé szegmentum optikaikoherencia-tomografidja, szaruhdrtya-vastagsag

Corneal disorders in Wilson’s disease

Wilson’s disease is an autosomal recessive hereditary metabolic disease with a pathological accumulation of copper in
tissues. This study presents the case of a family, where two females and one male from among six siblings had this
disease. While in the case of the two women only the liver was affected, the young man presented with both psychi-
atric and ophthalmic disorders. Modern examination methods (anterior segment optical coherence tomography,
corneal topography, endothelial specular microscopy) were used to gather data on the corneal disorder that mani-
fested with the classic Kayser—Fleischer ring. We underline the importance of ophthalmological checkup which may
help to diagnose this disease.
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Roviditések Esetismertetés

ERG = (electroretinography) elektroretinografia; MRI = (mag-

netic resonance imaging) magnesesrezonancia-vizsgalat; OCT
= (optical coherence tomography) optikaikoherencia-tomogra-
fia; VEP = (visual evoked potential) vizudlisan kiviltott vilasz

A Wilson-kér autoszomadlis recessziv oroklésmenetet
mutatd, koéros rézfelhalmozoddassal jaré anyagcesere-be-
tegség, melynek hitterében az alacsony coeruloplazmin-
szint kovetkeztében kialakult rézanyagcsere-zavar all [1,
2]. Ezzel a betegséggel elsGsorban a hepatoldgia, illetve
a pszichidtria foglalkozik. Szemészeti tirgyaldsa ritka.
Célunk felhivni a figyelmet e szemészeti vonatkozidsokkal
is biré kérképre. Tovibba beszdmolunk azon eredmé-
nyeinkrdl, amelyek Gjabb adatokkal szolgalhatnak a kor-
kép pontosabb megismeréséhez.

A 38 éves férfi beteg sulyos depresszié kapcsin, siker-
telen suicid kisérlet miatt keriilt pszichidtriai osztalyra.
A beteg statusinak rendez&dése utan tudtunk csak rész-
letes szemészeti vizsgalatot végezni. Orthopticai statusa
mindkét oldalon ép volt. Teljes visus mellett réslampds
vizsgalattal mindkét szemen klasszikus Kayser—Fleischer-
gylirlt észleltiink (1. dbra), amelyet rézdepozitumok
lerakédasa okozott a Descemet-membrin rétegében. Az
eliilsészegmentum-OCT (Visante, Carl Zeiss Meditec,
Jéna, Németorszdg) vizsgalata sordn a Descemet-memb-
ran rétegében a limbustdl 2,35 mm-es sivban korkoro-
sen, fokozott reflektivitisa tertilet Abrizolédott, amelyet
a réz lerakodasa okozott (2. abra). A cornea tomografos
vizsgalata kapcsdn a keratometriai és a pachymetrids érté-
kek a centrumban és a periférian is a fizioldgias hatiro-
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1. ibra A jobb cornea réslimpds felvételén jol lithaté a tipusos gytr(d

alaka depozici6 (nyil)

2. 4bra

A jobb cornea eliilsészegmentum-OCT-felvételén jol elkiilonit-
hetd a periféridn a 2,35 mm széles lerakddds a Descemet-memb-
rin szintjében (nyil)

OCT = optikaikoherencia-tomogrifia

kon beliiliek voltak (Orbscan, Bausch and Lomb Inc.,
Rochester, NY, Egyesiilt Allamok) (3. dbra). Spekular-
mikroszképia soran az endothelialissejt-szam a jobb és a
bal szemen a normaltartomanyon beliili, 2300 és 2400
sejt/mm? volt (Topcon Medical Systems Inc., Tokid, Ja-
pan). A gonioszkopias lencsével végzett csarnokzugvizs-
galat sordn jol lathat6 volt, a gytird a Descemet-memb-
ranban, amely a trabeculum hataran levé Schwalbe-vonalat
mar nem érintette (4. abra). A toré6kozegek egyebekben
tisztak, a fundusok épek voltak. A szemnyomasértékek
mindkét oldalon a fiziolégids hatirokon beliilick marad-
tak (16/14 Hgmm). Komputeres perimetriaval ép lato-
teret taldltunk. Az elektrofizioldgiai vizsgilatok része-
ként elvégzett VEP és ERG negativ eredménnyel zarult.
A beteg szemészeti statusa alapjan merdlt fel a Wilson-
koér lehet6sége. A laborvizsgalatok sordn a betegség felis-
merésekor a vizelet rézszintje emelkedett: 322 ng/nap
(normaltartomany <63,5 pg/nap), a szérum coerulo-
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3. dbra A bal cornea pachymetrids térképe lathat6, a cornea centruma-

ban és 8 szektordban dbrizolva az értékeket

4. dbra

A bal oldali csarnokzug gonioszképids képén jol lathato, hogy a
cornealis gy(iri a Schwalbe-vonalat mar nem éri el (nyil)

plazminszintje csokkent: 0,041 mg/I (normaltartomany:
200-600 mg/1) volt. A koponya-MRI-vizsgalat koéros
eltérést nem mutatott. A laborértékek és a beteg pszichés
allapota 2 hoénapos kezelés (D-penicillamin, cink-szulfat)
utin normalizilédott. Szemészeti statusa viltozatlan
maradt. Feltartuk a részletes csaladi anamnézist is. A be-
teg sziilei egészségesek. A hat testvér koziil két n6nél a
szérumban csokkent enzimszinttel jiré majérintettség
volt megfigyelhet6 mint szisztémas eltérés. Betegiinknél
ez az anyagcsere-betegség a szemészetin tal csak pszichi-
atriai tiineteket okozott.

Megbeszélés

Wilson-kérban a kézponti idegrendszerben lerak6dé réz
okozta mlikodési zavar felelSs az idegrendszeri-pszichi-
atriai tiinetekért. A korkép szemészeti megjelenése soran
jellegzetes a lencsehomdly (napraforgd-katarakta) és a
cornealis kép. A Kayser—Fleischer-gy(ri észlelése 6nma-
gaban azonban nem igazolja a Wilson-kor jelenlétét, hi-
szen mds betegségekben is megfigyelhetd, de hidnya sem
zéarja ki azt [3]. Egyes irodalmi adatok szerint a cornealis
depozitum akar az esetek 60%-aban el6fordulhat, amely
10 év alatt 80%-ban eliminalédhat-elhalvinyodhat [2].
A gylr( intenzitasat és a rézdepozitumok eltlinését egyes
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szerz6k fiiggetlennek, masok korreldlénak tartottak a
betegség stlyossagaval, illetve a kezelés hatékonysagaval
[1, 2]. A cornea konfokilis mikroszképos vizsgalata a
depozitum jelenlétén tal kéros struktardji keratocytakat
és a cornea megvastagodasat mutathatja az endothelsejt-
szam-csokkenés mellett [4]. Betegiink esetében viszont
corneatomografiaval és pachymetriaval mind a centrum-
ban, mind a perilimbalis régiéban a normaltartomanyon
beliili volt a cornea vastagsiga, korabbi mérési adatainkat
is figyelembe véve [5, 6]. Az cliilsészegmentum-OCT-
vel jol kimutathaté volt a rézlerak6das a Descemet-
membran szintjében. Az OCT a magas felbontéképessé-
ge miatt a cornea rétegeinek igen pontos vizsgalatit és
mérését teszi lehet6vé [7, 8. Sridhar és misai igazoltik,
hogy a rézlerak6das a Descemet-membrin szintjében
van, amely anterior OCT-vel jél kimutathaté [9]. A gy(-
rii méretének pontos meghatirozasira a fekete-fehér ké-
pek elemzését javasoljadk a nagyobb kontraszt miatt,
amellyel nekiink is hasonléan j6 tapasztalatunk volt [10].
Esetiinkben a hat testvér koziil csak férfi betegiinkben
észleltiik a gylrd megjelenését, akinél csak az idegrend-
szeri tiinetek utdn keriilt diagnosztizdlasra a Wilson-kor.
A kétéves kovetési periddus alatt a gylrd szélessége és
intenzitasa a megfeleld terdpia mellett viltozatlan ma-
radt, mikozben a beteg pszichés allapota kompenzalttd
valt.

Esetismertetésiink felhivja a figyelmet arra, hogy a be-
tegség lefolyasa lappang¢ is lehet. Ilyen esetben kiemel-
ked§ fontossigti lehet a szemészeti vizsgilat, hiszen
id6ében fény deriilhet a panaszokat még nem okozé
Wilson-kér jelenlétére, és megakadilyozhaté a betegség
akdr suicidiumhoz vezet$ kimenetele.

Anyagi tamogatds: A szerz6k anyagi timogatisban nem
részesiiltek.

Szerzoi munkamegosztds: S. Z.: A hipotézisek kidolgo-
zasa, a vizsgilat lefolytatisa, a kézirat elkészitése, meg-
szovegezése. H. M.: A vizsgilatok kivitelezése. M. L.:
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A vizsgilat lefolytatasa, a kézirat korrektaraja. A cikk
végleges viltozatat valamennyi szerzd elolvasta és jéva-
hagyta.

Erdekeltségek: A szerzSknek nincsenek érdekeltségeik.
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