Bih.;m WILSON HASTALIGINA
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Wilson hastaligi (WH) bakirin kusurlu atilimu ile iligkili kronik karaciger hastalig:
ve dejeneratif santral sinir sistemi bozuklugu ile seyreden herediter bir hastalik-
dir. Hastalik 13. (13q14.3) kromozomun uzun koluna lokalize ATP 7B genindeki
mutasyona bagli otozomal resesif gecis gosterir (1). WHde temel bozukluk,baki-
rin ince barsaklardan agir1 emilimi ile beraber hepatositlerde bakir1 safra yollarina
salgilamasinda azalma olmasidir.

Patogenez ve Klinik Seyir

WHde bakirin seruplazmin ile birlesme kusuru olustugundan, atilmasi gere-
ken bakirin safra yolu ile atilmasi bozulmustur. Vucuta biriken bakir, serbest radi-
kal olusumunu tetikleyerek, lipid ve proteinlerin oksidasyonuna neden olur. Wil-
son hastalig1 2/100.000 oranda goriiliir . Hastalarin ¢ogunda ¢ocuklukta baslayan
progresif bakir birikimine bagli karaciger parankim hastaliginin semptomlar:
gortlir. Karacigerde fibrosiz ve sirozun olusmast ile beraber ekstrahepatik do-
kularda da bakir depozitleri olusmaya baslar. WH'de klinik seyir cok degiskenlik
gosterebilir. Akut ve kronik karaciger hastaliginin klinik bulgulari izlenebilindigi
gibi, degisik formlarda nérolojik hastaliklar, psikiyatrik hastaliklar, kemik sekil
bozukluklari, hemolitik anemi ve endokrin hastalilara neden olabilir. Etkilenen
kisilerin %40-601nda baslangigta norolojik bulgular ortaya ¢ikmaktadir. Nedeni
anlagilamayan hiperbilurubinemi ile gelen gen¢ hastalarda WHde ayiric1 tanida
dasintilmelidir.

Diffiiz hepatoseliiler tutulum oldugunda sarilik olusmaya baslar. Sarihigin ge-
lisimi alta yatan nedene bagl ve akut veya kronik olmasina gore degisiklik gos-
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i, normal veya artmis alkalan fosfataz diizeyleri, s6z konusudur. Erken donemde
tan1 konulup ve tedaviye baglanmasi hastanin prognozu agisindan 6nemlidir.
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