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GiRiS

EPiDEMIiYOLOJI

Wilson Hastaligy, ilk olarak 1912'de Kinnier Wilson
tarafindan ‘ilerleyici lentiikiiler dejenerasyonola-
rak tanimlanmigtir. Hastaligin bakir birikimi nede-
niyle olustugu ve otozomal resesif olarak kalitildig
belirlenmistir. Kromozom 13’teki ATP7B geni, ba-
kir tagtyan bir ATPaz kodlar ve hepatositlerde ba-
kirin taginmasini saglar. ATP7Bnin yoklugu veya
bozuklugu, bakirin safra yoluyla atilimini engelle-
yerek karacigerde bakir birikimine neden olur. Bu
birikim, kan dolagimina salinarak karaciger, beyin,
bobrekler ve kornea gibi organlarda birikir (1,2).

18 yas alt1 hastalar genellikle karaciger hastali-
&1 ile basvururken, yetiskinler karaciger hastalig
ile birlikte veya tek basina noropsikiyatrik rahat-
sizliklarla da bagvurabilirler. Karaciger ile ilgili
semptomlar1 ¢ok farkli sekilde ortaya cikabilir, bu
nedenle dogru tani koyabilmek icin klinik siiphe
gereklidir. Wilson Hastalarinin birinci derece ak-
rabalarinin taranmasi, klinik semptomlar: olma-
yan etkilenen bireylerin belirlenmesine yardimci
olabilir. Bu bireyler “asemptomatik” olarak tanim-
lanir. Tedavi edilmezse, organ hasari belirtileri olan
asemptomatik hastalar genellikle semptomatik
Wilson hastaligina ilerler. Bu nedenle, bu bireyle-
rin zamaninda taninmasi son derece onemlidir (3).

Wilson Hastaliginin diinya ¢apinda goriilme sik-
lig1 milyonda 30 olarak tahmin edilmekte, ancak
yeni veriler daha yiiksek yayginliga isaret etmekte-
dir. Wilson Hastalig, karaciger hastaligi, nérolojik
bozukluk, psikiyatrik sorunlar veya bunlarin kom-
binasyonu seklinde kendini gosterebilir ve belirti-
ler genellikle spesifik degildir.

KLiNIK BULGULAR

Nedeni belirlenemeyen karaciger test anormal-
likleri goriilen her bireyde Wilson Hastaligindan
stiphelenilmelidir. Agiklanamayan karaciger has-
talig1 ile birlikte norolojik veya psikiyatrik belirti-
leri olan hastalarda Wilson Hastaliginin diglanma-
s1 gerekir (4).

» Norolojik Bulgular: Wilson Hastaliginin
norolojik belirtileri olduk¢a degiskendir. Bu
belirtiler arasinda istemsiz hareketler, titre-
me, distonik giilimseme ve dizartri bulunur.
Ekstrapiramidal sistemin yani sira piramidal
sistem ve serebellum da etkilenebilir. Cogu
hastada birden fazla nérolojik belirti ayni anda
goriilir ve bu belirtiler zamanla degisebilir.
Bir¢ok bagimsiz vaka serisine gore, en yaygin

norolojik belirti konugma bozuklugudur.
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Wilson Hastaligi

karaciger yetmezligine veya klinik bozulmaya yol
acabilir. Cinko dozu degismeden kalirken, selator
dozlar1 hamilelik 6ncesi miktarin %25-50sine dii-

strilmelidir.

Mevcut veriler, hem D-penisillamin hem de
trientin ile ¢cinkonun, hem anne hem de ¢ocuk i¢in
olumlu sonuglar dogurabilecegini gostermektedir.
D-penisillamin bilinen bir teratojen olmasina rag-
men, konjenital anomali oraninin genel niifusla
benzer oldugu goriilmektedir. Trientinin hamile-
likteki etkileri ise daha az nettir.

Wilson hastalig1 olan annelerin, anne siitiindeki
bakir seviyeleri bebek igin yetersiz olabilir. D-pe-
nisillamin, anne siitiine gecerek bebeklere zarar
verebilir; bu nedenle bebegin saghiginin dikkatlice
izlenmesi gerekmektedir. Trientinin anne siitii tize-
rindeki etkileri iyi incelenmemistir; ¢inko ise ge-
nellikle anne stitiinde yiiksek seviyelerde bulunur.

Wilson Hastaligi, hamilelik sirasinda ilk kez
kendini gosterebilir ve bu durum taniyr karmagsik
hale getirebilir. HELLP sendromu, gebeligin akut
yagli karacigeri gibi durumlar Wilson Hastalig: ile
benzerlik gosterebilir. Erken tani, olumsuz hamile-
lik sonuglarint 6nlemek icin kritik 6neme sahiptir
(3,29,30).

SONUC

Wilson hastalig1 her yasta ortaya ¢ikabilir ve kli-
nik belirtiler genellikle hepatik, noérolojik veya
psikiyatrik acidan sekillenir; birden fazla belirti
de ayn1 anda goriilebilir. Belirti gostermeyen has-
talar ¢ogunlukla bir probandin birinci derece ak-
rabalarinin taranmasiyla taninir. ATP7B genetik
testi, taniyr hizlandirmakta ve tarama icin etkili
bir yontem sunmaktadir. Tibbi tedavi, sirozu olan
hastalar da dahil olmak {izere son derece etkilidir,
omiir boyu tedaviye uyulmas: durumunda basarili
sonuglar verir. Tibbi tedaviye yanit vermeyen has-
talar veya ALF ile bagvuranlar i¢in karaciger nakli
hayat kurtaricidir. Wilson Hastalig1 olan bireylerin
yonetimini optimize etmek i¢in multidisipliner bir
ekip yaklasimi 6nemlidir (3).
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