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Choroba Wilsona wystepuje w stosunku 1 do 30 tys. osob
zdrowych. W Polsce choruje na nig okoto 1,2 tys. oséb.
Choroba Wilsona to rzadkie schorzenie genetyczne
(mutacja  ATP7B), prowadzgce do  toksycznego
gromadzenia miedzi w watrobie i modzgu. Nieleczona
skutkuje zaburzeniami neuropsychiatrycznymi, ciezkg
niepetnosprawnoscig,  koniecznosScig  przeszczepienia
watroby lub smiercia.

Dzieki badaniom Zespotu Instytutu ,Pomnik - Centrum
Zdrowia Dziecka”, lekarze otrzymali kompleksowe
narzedzie do przeprowadzenia diagnostyki i leczenia
choroby Wilsona u dzieci jeszcze w fazie bezobjawowej.

Kluczowym osiggnieciemm naukowym byto opublikowanie
w 2018 r. pod kierownictwem prof. Piotra Sochy
pierwszych miedzynarodowych wytycznych diagnostyki i
leczenia choroby Wilsona u dzieci, szeroko stosowanych w
praktyce klinicznej. Konsekwencjg tego osiggniecia byto
liderowanie pracom nad wytycznymi EASL-ERN 2025,
ktore stanowig najwazniejszy swiatowy standard
diagnostyki i leczenia choroby Wilsona w postaci
pediatrycznej, hepatologicznej oraz neurologiczne,;.
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Zespot IPCZD wprowadzit radykalne zmiany w
diagnostyce réznicowej. Brat udziat w odkryciu i opisaniu
dwéch nowych jednostek chorobowych (niedobor
fosfoglukomutazy | oraz V-ATPazy) i wykazat role
mikrodelecji w patogenezie choroby Wilsona. Opisat
czestoS¢ wystepowania autoprzeciwciat w chorobie
Wilsona oraz wskazat na ograniczenia wartosci
diagnostycznej badan biochemicznych u matych dzieci.
Praca naukowcdw prowadzi do poprawy wczesnej
diagnostyki choroby w fazie bezobjawowej oraz
zapobiega powaznym btedom rozpoznania (np. AIH
zamiast choroby Wilsona) i leczenia.

Naukowcy IPCZD dokonali oceny skutecznosci leczenia u
najmtodszych dzieci D-penicylaming i preparatami cynku
oraz wskazali szereg dziatan ubocznych rutynowo

stosowanych w terapii preparatéw cynku. Terapia u
matych  dzieci wymaga Scistego  monitorowania:

parametrow watrobowych, morfologii, wskaznikdw miedzi
oraz dostosowania dawki do masy ciata. Wczesne
wdrozenie leczenie zapobiega postepowi choroby i
poprawia rokowanie.
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Krytycznym momentem w zyciu pacjentow jest dorastanie
i przejscie pod opieke lekarzy dla dorostych. W tej fazie
rosnie ryzyko odstawienia lekow i préb samobajczych.
Analiza psychologiczna wykazata, ze na jakosC¢ zycia
pacjentdbw z chorobg Wilsona korzystnie wptywa
umiarkowana ekspresja emocji (np. wyrazanie zamiast
ttumienia ztosci). Badania dowodzg, ze wigczenie opieki
koordynowanej (medycznej, psychologiczne; i
psychiatrycznej) do rutynowej terapii jest niezbedne dla
poprawy skutecznosci leczenia i dobrostanu pacjentéw.

IPCZD ksztattuje globalng infrastrukture badawczg i
metodologiczng poprzez wspottworzenie
Miedzynarodowego Rejestru Choroby Wilsona (iWD
Registry), co pozwala na generowanie dowodow
klinicznych z rzeczywistej praktyki medycznej (RWE).

Badacze Instytutu aktywnie wspierajg organizacje
pacjenckie w pracach nad zmianami legislacyjnymi w
Sejmie RP poprzez udziat w obradach Parlamentarnego
Zespotu ds. Choréb Rzadkich. Zapewniajg wysoko
wyspecjalizowane wsparcie eksperckie w podnoszeniu
swiadomosci spotecznej oraz rozwigzywaniu problemow
pacjentow i ich rodzin.
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IPCZD odegrat kluczowg role w poprawie diagnostyki,
leczenia i jakoSci zycia pacjentow z chorobg Wilsona. Dzieki

badaniom Zespotu znaczgco wzrosta wykrywalnosc tej
choroby u dzieci w fazie bezobjawowej. WielooSrodkowa i

interdyscyplinarna wspotpraca (np. Instytut Onkologii,
Instytut Psychiatrii i Neurologii, oSrodki w Muenster, Essen
czy Monachium) zaowocowata wydaniem pierwszych
miedzynarodowych wytycznych dotyczgcych diagnostyki i
terapii choroby Wilsona.

IPCZD jako osrodek ekspercki przewodzit pracom nad
standardami EASL-ERN, ktére staty sie globalnym wzorcem
postepowania.
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