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1. Einleitung — Die Woche beginnt

Montagvormittag — strahlend blauer Himmel und Siieenpore argert sich insgehein
dass sie ausgerechnet zum Frihlingsbeginn ihregaibli30-tagige PraxisfamulatL
absolviert. Genau wie in der vergangenen Wocherégtvsie — zu dieser feucht-kalte
Jahreszeit nicht gerade verwunderlich — ein GblseBiWartezimmer in der Arztpraxis

des PD Dr. Cum Laude vorzufinden mit Patienten, @dler allgemein bekannte

Erkaltungssymptome klagen.

2. Die etwas andere Patientenvorstellung

2.1 Herr Copper stellt sich vor

.Recht gehabt®, denkt sich Sine. Husten, Schnupksiserkeit oder eine beliebige Kombination dieses
Dreigespanns betreten und verlassen das Arztzinglechermal3en. Gelangweilt schaut die Famula
mehrmals auf die Wanduhr, jedoch ohne die erhdffitagspausenzeit
abzulesen. Diese in Gedanken planend, registieemis am Rande, dass
sich der hustelnde Herr Muller gerade verabschié@etund ein neuer

Patient hereingetreten istVergessen sind Uhr und Pause - aus

unerklarlichen Grinden hat Herr Copper sofort ihumgeteilte
Aufmerksamkeit. Dieser 18-jahrige Patient berichtetine ernsteren Beschwerden zu haben. Er trinke
weder Alkohol, rauche, noch nehme er Drogen odedikéenente — nicht einmal freiverkaufliche
Schmerzmedikamente. Er sei vor zwei Jahren dake Ibtal im Urlaub gewesen. Abends hatte er lediglich
Kniegelenkschmerzen, die, genau wie seine blaueck&h am Korper, bei Mechatronikerlehrlingen keine
Seltenheit seien. Ihn store allerdings eine tdderindchtig starke Mudigkeit, die ihm sogar seingpetit
verderbe. Auf Dr. Laudes Frage hin berichtet erdeén Vergangenheit bis auf einen leichten Schnupfen
weder erkrankt gewesen zu sein noch familienanatisnbsernsthafte Krankheiten zu kennen. Nachdem er
aufmerksam zugehort und das Wichtigste notiert bagjinnt der Arzt mit der
korperlichen Untersuchung und fordert seine Studenif, diese zu wiederholen
Sine untersucht nun Herrn Copper ebenfalls, wobeiab und zu auf ihrer
Kitteltaschenspickzettel schielen muss. Sie ettasiee derbe, schmerzlos

Konsistenz unter der Haut im rechten Oberbauchesewme vergroRerte Milz.

Interessiert blickt sie auf das Resultat des zaogenommenen Blutes und sie
einen Anstieg der Transaminasen sowie einen Ad&llErythro- und Thrombozyten. Sie fragt sich, wohe
diese pathologischen Verdnderungen kommen kénB&vor Sine weiter ihren Gedanken verfolgen kann,
hat Dr. Laude schon sein Sonografiegerat eins¢hélie eine Hand mit dem Schallkopf auf dem Abdomen

des Patienten und die andere vor dem Bildschirm géstikulierend, zeigt er ihr die nun ausgemessene



vergroRerte Leber sowie Milz und weist auf das ligutverdichtete
Leberparenchym hin. Herr Copper hatte das Gesprdict die
Untersuchungen, ohne weitere Fragen zu stellens 8lod ergehen
lassen. Doch nun mochte er wissen, was mit ihmidosowie das

weitere Prozedere erfahren.

.Herr Copper®, antwortet Dr. Laude, ,wir haben inrém Blut erhthte
Leberwerte und erniedrigte rote Blutkdrperchen so®lutplatichen festgestellt. Noch wissen wir nicht
genau, was die Ursache dafir ist, ebenso wie wir@®ind ihrer vergrofR3erten Leber und Milz sowiesihr
blauen Flecke noch nicht kennen. Nebenbei erwalsieselenkschmerzen, Mudigkeit und Appetitverlust.
Das sind sehr unspezifische Symptome und dieseekdbei vielen Krankheiten vorkommen. Zunachst
werden wir bei lhnen nach Hepatitiserregern sucBazu zahlen unter anderem die Hepatitisviren A — E
sowie seltenere Erreger wie Cytomegalie-, Adenoexdackie-, Herpes-
simplex und Ebstein-Barr-Viren. Aber auch Toxoplasgondii, Brucellen
und Leptospiren, also Parasiten und Bakterien, emissir in Betracht
ziehen.(1) Eine medikamentds- und alkoholtoxischebdrschadigung
schliel3e ich bei Ihnen aus, da Sie dergleichent migrsich nehmen. Sollten
wir keine dieser Erreger bei Ihnen finden, missénnach Autoantikérpern
in IThrem Blut suchen. Diese helfen uns, bei lhnekrdhkungen wie die
primare bilidre Zirrhose, die primar sklerosierendholangitis oder die Autoimmunhepatitis | und I
nachzuweisen oder auszuschlie3en.(1) Die beiddagdfannten halte ich fir sehr unwahrscheinlichicda
in der Sonografie nichts Auffalliges an den Galkmgen gesehen habe. Sollten wir dann immer nogfisnic
Krankhaftes gefunden haben, missen wir Sie noch kiacbus Wilson, Hamatochromatose sowie Alphal-
Antitrypsinmangel untersuchen.(1) Ich schlage dass Sie mit meiner Famula dafir in das
gegenuberliegende Krankenhaus gehen. Haben Sie Reigst. Ich werde auch weiter lhr
Ansprechpartner bleiben und schaue spéater bei Ilhaeim einmal vorbei.”
Herr Copper ist einverstanden. Schnell driickt Caude Sine ein paar Blatter in die Hand
und schon befinden sich beide auf Station, wo ihiat Blbgenommen werden soll.

Weiterhin muss er ab dem kommenden Tag fur 24 $tusdinen Urin sammeln.

2.2 Vom Symptom uber die Fehldiagnose zur Diagnesei Frau Brayn

Wahrend Herr Copper zu seinen Untersuchungen gegasfj setzt sich Sine in den Besucherraum und wil
gerade Dr. Laudes medizinische Informationsblattiecharbeiten, als eine, ihr gegentber sitzendea et
35-jahrige Frau sie anspricht:

»Ich heiBe Frau Brayn und Sie sind die Praktikantimseres hochgeschatzten Dr. Laude. Ich habe Sie
gestern in seiner Praxis gesehen. Ware er nichegmw wirde ich noch heute von Pontius zu Pilatus
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rennen®. Schon zum zweiten Mal an diesem Tag isesSimedizinisches Interesse geweckt. Sie legt ihre
Blatter beiseite und fragt, welche Beschwerden Brayn damals beklagt habe.
»Ich arbeitete als Sekretarin und bekam viele Ab&ga Ubertragen, bei denen ich mit internationalen
Kollegen korrespondieren musste. Uberstunden gemd@tum Tagesgeschaft. Demzufolge war es auch
kaum verwunderlich, dass ich abends oft sehr eethatir. Doch es wurde schlimmer. Ich hatte keinst Lu
mehr auf die Arbeit und meinen Sport. Ich fUhlteclmniedergeschlagen,
konnte nachts nicht mehr durchschlafen und wartr@otmal mehr fahig,
die Farben der Bilder, die meine Tochter malte,unterscheiden. Eine
Freundin meinte, ich leide an einer Depression getdal mir die Nummer
eines Psychologen. Diesen konsultierte ich, fuhiieh allerdings nicht
besser. Es kamen zitternde Bewegungen und Probldraan
Stenografieren sowie beim Gehen hinzu. Ich dadlates ich verrickt wirde und ging erneut zum Astizt)
sollte ich an einem Morbus Parkinson leiden. Inalrikurzer Zeit zwei so schwerwiegende Diagnosen zu
bekommen, erschien mir komisch. Ich wollte eineimvarztliche Meinung und fand schlie3lich Dr. Laud
Er wurde hellhoérig, als er erfuhr, dass ich funfirgazuvor quittegelb am Korper war und Medikamente
gegen meine Hepatitis bekam. Auflerdem dokument@rtmeine Sprach- und Schreibschwierigkeiten,
beschrieb meinen Gang als — wie sagte er dochh@ekch ja: ataktisch und diagnostizierte mittelmase
Spaltlampe einen so genannten Kayser-Fleischer-iRimgeinen Augen, der diese Farbsehschwierigkeiten
verursachte. Daraufhin ordnete er viele Untersugboran. So wurde bei mir die angeborene Stoffwéchse
erkrankung Wilson-Krankheit diagnostiziert, auchnwen meinem Urin ein normaler Kupferwert ermittelt
wurde. Spater wurde ich von Dr. Laude aufgekléassddas bei 10% der Patienten durchaus vorkommen
kann.(2) Ich war ihm so dankbar. Endlich, aber pétswurde diese Erkrankung bei mir festgestellt.
Immerhin muss ich nicht im Rollstuhl sitzen und katank der Behindertenforderung sowie der Therapie
zumindest noch ein paar Stunden arbeiten®. Siner&haunt — nicht nur Uber diese Erkrankung, sander
auch uber ihr eigenes Unwissen.
Nun fragt Sine, aus welchem Grund Frau Brayn h&r 3Nissen Sie“, antwortet diese, ,bei dieser
Erkrankung ist ein friihzeitiges Screening von Vardtan ersten Grades nach moglicher Vererbung absolu
notwendig, da ein unbehandelter Morbus Wilson eicbronisch progredienten Verlauf hat und die
Uberlebenschance Monate bis wenige Jahre betradgi@ frihe, richtige Diagnose mit entsprechender
Therapie sowie einer 1 % bis jahrlichen Kontroliegegen sichert eine normale Lebenserwartung und
-qualitat.(4) Bei meiner Tochter fand man ebenste dilomozygote Mutation der H1069Q-Region auf
Chromosom 13. Das ist mit 40% die haufigste Abntitmin den nérdlichen europaischen Breiten, aber
mittlerweile sind Uber 250 Mutationen bekannt, dilerdings keine Genotyp-Phanotyp-Korrelation

aufweisen.(4) Meine Tochter wurde anschlieBendrsofiedikamentts behandelt, um einen Symptomaus-



bruch zu verhindern. Nun bedarf es wegen ihrer aggph Schwangerschaft einer Umstellung, denn

wahrend der Stillzeit und Schwangerschaft solle Therapie nicht unterbrochen werden®.(5) Sineehatt

gerne noch mehr erfragt, aber in diesem MomenteinfMann nach Frau Brayn. Sie verabschiedet sich u

ist schon aus dem Zimmer verschwunden.

2.3 Das Skript
Gedankenverloren schaut Sine kurz zu der Tur, @uod~thu Brayn gerade getreten ist und erinnert
sogleich, dass Dr. Laude ihr Material mitgebenédilieses lesend, stellt sie erstaunt fest, dass de

hepatolentikularen Degeneration, auch Morbus Witpamannt, thematisiert wird:

Patienten gleicht sich, daher haben nachweisbée sjgezialisierte Arzte Probleme diese 1 von 30

sche und hepatische ) sowie neurologische Form.(6)

setzung von Kupfer infolge Hepatozytenuntergangsnkdiese Erkrankung auch in einem akuten Le
versagen enden. Da dies in 90% tddlich endet,trette noch eine Lebertransplantation das Leber
Patienten.(3)

Monitoringmessgrof3e verwendbar.(8) Spatestens benebralen Befall v.a. der Stammganglien und

tritt folglich eine Lebersymptomatik auf, denn esmsnelt sich zunéchst in der Leber an.(5) Das Spektr

sich

Typischerweise erkranken Menschen zwischen demm&.45. Lebensjahr mit einem Haufigkeitsgipfel
zwischen dem 13. und 24. Lebensjahr mit hepatischenrologischen oder psychiatrischen Symptomen

an dieser autosomal-rezessiv vererbten Stoffweehsahkung.(4) Kaum eine Krankengeschichte dieser

000

Menschen betreffende Erkrankung zu diagnostizidsender man ein asymptomatisches und symptomati-
sches Stadium unterscheidet. Letzteres differenzian zudem in eine nicht-neurologische (asymptomat

Eine Mutation einer intrazellularen ATPase7B futazu, dass alimentar zugefuhrtes und resorbiertes
Kupfer nicht mehr Uber sein Hauptausscheidungso@glle eliminiert und an Coeruloplasmin gebungden
werden kann.(5) Es steigt kompensatorisch die eeAalsscheidung, doch nicht ausreichend genug, um

eine toxische Akkumulation zu verhindern. Vor all&e Kindern zwischen dem 5. und 10. Lebensjahr

einer Schadigung dieses Gewebes ist vielfaltigrenzht von milder Transaminasenerhéhung tber diskre
ten lkterus bis hin zu Leberzirrhose, die teilwaisght bemerkt werden. Kommt es zu einer rasche [Fr

ber-

des

Im weiteren Verlauf kann sich freies Kupfer auctamderen Organen ansammeln. Im Auge ist es als gruin
lich-brauner Ring in der Cornea bei 90% der Patienbachweisbar.(7) Diese sogenannten Kayser-
Fleischer-Ringe sind nahezu pathognomonisch farbM®Wilson und treten bei Patienten mit neurolpgi-
scher Symptomatik haufiger auf als bei Erkranktahemer Lebersymptomatik.(5) lhr Fehlen schlief3t

jedoch diese Diagnose nicht aus. Sie sind untear esaffizienten Therapie reversibel und daher dgit a

des

Cerebellums mit entsprechender neurologischer Symgik, die bei 34% der Erstmanifestation mit $to-

rungen der Motorik, Tremor, KoordinationsproblenteoSchluckbeschwerden einhergehen, begeben sich



die Patienten arztliche Behandlung.(4) Diese traéteder Regel postpubertar bzw. im frihen Erwachse-
nenalter auf. Als episodische Frihmanifestationgmwiekeln Patienten sehr oft psychiatrische Verande
rungen. Diese beinhalten Verhaltensanderungen,d3sion, Konzentrationsstérungen, kognitive Stdrun-
gen, Schizophrenie, Halluzinationen oder Wahn. Bejendlichen wird dies oft als einen angeblighen
Drogenkonsum fehlinterpretiert und nicht weiteraraticht.
Damit nicht genug. Die Heterogenitat und das Schhitt dieser Krankheit kennt keine Grenzen und
kann auch andere Organe befallen. Exemplariscin $&ée Herz, Magen-Darm-Trakt, Haut, Endokrinium
und muskuloskelettales System genannt. Die Veranden reichen dabei von EKG-Veradnderungen, A-
borten Uber degenerativen Wirbelsaulenverdnderuhgezum Fanconi-Syndrom und sind so vielféltig,

dass eine genaue Auflistung in diesem Rahmen leidat moglich ist.(5)

2.4 Ergebnis der Untersuchung bei Herrn Copper

Sine legt die Blatter beiseite. ,Na toll“, denké sjWie soll ich mir denn das alles merken?*.

In diesem Moment erscheint Dr. Laude, sieht Sireezweifeltes Gesicht und erklart:

~Wichtig ist, dass man bei Patienten unter 50 Jalirei Lebererkrankungen wie virusnegativer Hepsatiti
Leberversagen oder viruspositiver Hepatitis mitlfse an diese Erkrankung denkt.(7) Ebenso beimeue
Verhaltenséanderungen und extrapyramidalen Sympthemat— sei es parkinsonahnlicher Tremor oder
unerklarliche Ataxie — sollte auf diese Erkrankuygscreent werden, besonders dann, wenn sensorische
Symptome fehlen.(4) So, nun zurlick zu Herrn Copplrhabe hier die Ergebnisse seiner Untersuchung:

Herr Copper Referenzwert (4)
Coeruloplasmin (Serum) 15 mg/dl >20 mg/dI
Kupfer (Serum) 30 ny/dl 50-100ng/dI

»Wie du sehen kannst, sind Coeruloplasmin und Kugés Herrn Copper im Serum vermindert. Es wurden
weder Viren noch Antikdrper gefunden. Ich habe\téemutung, dass der Patient an einer hepatischen Fo
des Morbus Wilson erkrankt ist. Bis auf die Lebepsie gibt es hinsichtlich dieser Erkrankung leikieine
Untersuchung, die sie ausschlieRen kann. Daher ikoenboman das klinische Bild mit biochemischen
Analysen. Neurologisch und psychiatrisch ist und terrn Copper nichts aufgefallen. Die hepatischen
Symptome sind auffallig, genauso wie das erniedrigberuloplasmin und Kupfer. Zwar ist bei ihm kein
Kayser-Fleischer-Kornealring diagnostiziert wordeiber das ware auch nicht unbedingt zu erwarten.
Morgen wird ihm eine Leberbiopsie entnommen unddauf Kupfergehalt hin untersucht. Sollte diesertWer
groer als 25@g/g Trockengewicht und der Sammelurin einen Kup&twiber 8a@y/24h aufweisen,
kénnen wir mit gro3er Sicherheit davon ausgehens @a einen Morbus Wilson hat und wiirden sofort
behandeln. Selten ist der Befund eindeutig. Einoaddiver Kupfertest ist ab einem Alter von 4—6 r&ah

ein zusatzlicher diagnostischer Test.(5) Patienten einer cornealen Kupferablagerung und typsicher
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neurologischer Symptomatik benétigen keine weitddgrtersuchungen, um die Diagnose zu stellen.(9)
Manchmal wird auch ein T2-gewichtetes Kernspin-Tgram angefertigt, die besonders in den spaten
Stadien eine Volumenabnahme im Striatum und eigedByperintensitat der Basalganglien, des Thalamus
und des Hirnstamms zeigt. Differentialdiagnostistidas wenig sinnvoll, als Mdglichkeit des Aussidsies

anderer Ursachen jedoch hilfreich.”(7) Dr. Laudenbekt Sines von dem langen, aber lehrreichen, Tag

mide erscheinendes Gesicht und schickt sie nackeHau

3. Ein lehrreicher Tag endet

Ermattet kommt sie dort an, schlagt zur EntspanrdiagZeitung auf und sto3t auf einen Artikel, diehs
mit dem zunehmenden Diebstahl des Kupfers besghafilie Nachfrage dieses
vielseitig verwendbaren Energieleiters sei so gwiB noch nie. Einzeltater oder
organisierte Banden wittern das grof3e Geld undesongin dafiir, dass Recyclingfirmen
zu Festungen aufgeristet werden und die Bundespdlie ,Soko Kupfer® grindete,
um den Bestand zu sichern.(10) ,Seltsame Komikhkti&ine, ,wenn diese Diebe um

Morbus Wilson Bescheid wussten, durften Patientén kvau Brayn und Herr Copper kinftig nur noch

securitybegleitet das Haus verlassen — denn redein diinkt sein Kupfer Gold.”
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