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WILSON HASTALIĞI

GIRIŞ

Wilson Hastalığı, ilk olarak 1912’de Kinnier Wilson 
tarafından ‘ilerleyici lentüküler dejenerasyon’ola-
rak tanımlanmıştır.Hastalığın bakır birikimi nede-
niyle oluştuğu ve otozomal resesif olarak kalıtıldığı 
belirlenmiştir. Kromozom 13’teki ATP7B geni, ba-
kır taşıyan bir ATPaz kodlar ve hepatositlerde ba-
kırın taşınmasını sağlar. ATP7B’nin yokluğu veya 
bozukluğu, bakırın safra yoluyla atılımını engelle-
yerek karaciğerde bakır birikimine neden olur. Bu 
birikim, kan dolaşımına salınarak karaciğer, beyin, 
böbrekler ve kornea gibi organlarda birikir (1,2).

18 yaş altı hastalar genellikle karaciğer hastalı-
ğı ile başvururken, yetişkinler karaciğer hastalığı 
ile birlikte veya tek başına nöropsikiyatrik rahat-
sızlıklarla da başvurabilirler. Karaciğer ile ilgili 
semptomları çok farklı şekilde ortaya çıkabilir, bu 
nedenle doğru tanı koyabilmek için klinik şüphe 
gereklidir. Wilson Hastalarının birinci derece ak-
rabalarının taranması, klinik semptomları olma-
yan etkilenen bireylerin belirlenmesine yardımcı 
olabilir. Bu bireyler “asemptomatik” olarak tanım-
lanır. Tedavi edilmezse, organ hasarı belirtileri olan 
asemptomatik hastalar genellikle semptomatik 
Wilson hastalığına ilerler. Bu nedenle, bu bireyle-
rin zamanında tanınması son derece önemlidir (3).

EPIDEMIYOLOJI

Wilson Hastalığının dünya çapında görülme sık-
lığı milyonda 30 olarak tahmin edilmekte, ancak 
yeni veriler daha yüksek yaygınlığa işaret etmekte-
dir. Wilson Hastalığı, karaciğer hastalığı, nörolojik 
bozukluk, psikiyatrik sorunlar veya bunların kom-
binasyonu şeklinde kendini gösterebilir ve belirti-
ler genellikle spesifik değildir.

KLINIK BULGULAR

Nedeni belirlenemeyen karaciğer test anormal-
likleri görülen her bireyde Wilson Hastalığından 
şüphelenilmelidir. Açıklanamayan karaciğer has-
talığı ile birlikte nörolojik veya psikiyatrik belirti-
leri olan hastalarda Wilson Hastalığının dışlanma-
sı gerekir (4).

	» Nörolojik Bulgular: Wilson Hastalığının 
nörolojik belirtileri oldukça değişkendir. Bu 
belirtiler arasında istemsiz hareketler, titre-
me, distonik gülümseme ve dizartri bulunur. 
Ekstrapiramidal sistemin yanı sıra piramidal 
sistem ve serebellum da etkilenebilir. Çoğu 
hastada birden fazla nörolojik belirti aynı anda 
görülür ve bu belirtiler zamanla değişebilir. 
Birçok bağımsız vaka serisine göre, en yaygın 
nörolojik belirti konuşma bozukluğudur.
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karaciğer yetmezliğine veya klinik bozulmaya yol 
açabilir. Çinko dozu değişmeden kalırken, şelatör 
dozları hamilelik öncesi miktarın %25-50’sine dü-
şürülmelidir.

Mevcut veriler, hem D-penisillamin hem de 
trientin ile çinkonun, hem anne hem de çocuk için 
olumlu sonuçlar doğurabileceğini göstermektedir. 
D-penisillamin bilinen bir teratojen olmasına rağ-
men, konjenital anomali oranının genel nüfusla 
benzer olduğu görülmektedir. Trientinin hamile-
likteki etkileri ise daha az nettir.

Wilson hastalığı olan annelerin, anne sütündeki 
bakır seviyeleri bebek için yetersiz olabilir. D-pe-
nisillamin, anne sütüne geçerek bebeklere zarar 
verebilir; bu nedenle bebeğin sağlığının dikkatlice 
izlenmesi gerekmektedir. Trientinin anne sütü üze-
rindeki etkileri iyi incelenmemiştir; çinko ise ge-
nellikle anne sütünde yüksek seviyelerde bulunur.

Wilson Hastalığı, hamilelik sırasında ilk kez 
kendini gösterebilir ve bu durum tanıyı karmaşık 
hale getirebilir. HELLP sendromu, gebeliğin akut 
yağlı karaciğeri gibi durumlar Wilson Hastalığı ile 
benzerlik gösterebilir. Erken tanı, olumsuz hamile-
lik sonuçlarını önlemek için kritik öneme sahiptir 
(3,29,30).

SONUÇ

Wilson hastalığı her yaşta ortaya çıkabilir ve kli-
nik belirtiler genellikle hepatik, nörolojik veya 
psikiyatrik açıdan şekillenir; birden fazla belirti 
de aynı anda görülebilir. Belirti göstermeyen has-
talar çoğunlukla bir probandın birinci derece ak-
rabalarının taranmasıyla tanınır. ATP7B genetik 
testi, tanıyı hızlandırmakta ve tarama için etkili 
bir yöntem sunmaktadır. Tıbbi tedavi, sirozu olan 
hastalar da dahil olmak üzere son derece etkilidir, 
ömür boyu tedaviye uyulması durumunda başarılı 
sonuçlar verir. Tıbbi tedaviye yanıt vermeyen has-
talar veya ALF ile başvuranlar için karaciğer nakli 
hayat kurtarıcıdır. Wilson Hastalığı olan bireylerin 
yönetimini optimize etmek için multidisipliner bir 
ekip yaklaşımı önemlidir (3).
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