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Partfea | —a Descrierea ol

» Samuel Alexander Kinnier Wilson (1878-1937), a
fost un neurologist Britanic, care a contribuit la
documentarea unor boli precum epilepsiq,
narcolepsia si alte boli legate de deficiente in
vorbire. Printre studiile sale, a creat si prima
documentatie a bolii Wilson, boala care a
primit numele sau in onoarea conftributiilor sale
atat in cercetarea bolii cat siin domeniul
neurologiei.




Partea | — Descrierea boli
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Boala lui Wilson, cunoscuta sub numele de Sindromul Wilson este o
afectiune ereditara legata de o acumulare de cupru in tesuturi si
organe in special la nivelul ficatului si al encefalului.

Aceasta afectiune este cauzata de o mutatie/deletie Ia nivelul
genei ATP7b de pe bratul lung al cromozomului 13, ce codifica o
proteind transportoare transmembranarda care realizeaza atat
transferul cuprului in ceruloplasming, cat si excretia biliara a
acestuia.

Ceruloplasmina este o proteind care se ocupa cu transportul de
cupru in corp, 70% din cuprul din corpul uman este frasportat de
ceruloplasminad.



Partea | — Descrierea boli

Mutatiile mentionate anterior au drept consecinta pierderea functiei de
transport a proteinei, urmatad de:

» Lipsa incorporarii cuprului in ceruloplasming, ce duce la secretia unei
apoproteine, ce este rapid degradata, explicAnd nivelul scazut de
ceruloplasmina in serul pacientiilor.

» Scaderea marcata a excretiei biliare a cuprului cu acumularea excesiva
in hepatocit (ficat), ulterior siin alte tesuturi; efectul toxic celular al cuprului
se realizeaza prin acumularea de radicali liberi, oxidarea lipidelor,
enzimelor si proteinelor citoschelate siinducerea apoptozei celulare, cu
aparitia leziunilor tisulare.



Partea | — Descrierea boli

» Sumarizdnd, consecintele acestea reflecta perturbarea metabolismului in
cupru, care caracterizeaza Sindromul Wilson.

» Studiile moleculare ale genei ATP/b la subiectii afectati au demonstrat
existenta a peste 200 mutatii distincte, fara a se putea face o corelatie

intre o anumita mutatie specifica si caracteristicile fenotipice ale
pacientilor.



Partea Il - Simptome/Afectiuni

Clinic, boala Wilson se manifesta extrem de variabil. Semnele si simptomele
sunt rareori prezente inaintea varstei de 3 ani, probabil datorita capacitatii
crescute de stocare hepatica a cuprului.

» La copiide 10-13 ani, afectarea ficatului este principala trasaturd clinica,
semnele neurologice apardnd in medie o decadd mai tarziu. Aproximativ
45% din pacientii afectati prezinta boala hepatica cronica, 35% au semne
si simptome neurologice si 10% tulburari psihiatrice si comportamentale.

» La maiputin de 10% dintre cazuri prezentarea initiala poate include
anemie hemolitica, cardiomiopatie, sindrom Fanconi, hipoftiroidism sau
osteomalacie.



Partea Il - Simptome/Afectiuni

» Spectrul afectarii hepatice este variabil si nespecific: steatozd hepatica,
hepatita cronica clinic manifesta, ciroza hepatica, insuficienta hepatica
rapid evolutiva, cresterea asimptomatica a aminotranfeazelor.

» Daca boala nu este diagnosticata in fazele initiale, cei mai multi pacienti
vor progresa inevitabil spre cirozd hepaticd si hipertensiune portald. In
cazulin care boala se manifesta prin insuficientd hepatica fulminanta,
transplantul hepatic este singura este singura solutie terapeutica.



Partea Il - Simptome/Afectiuni
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Partea Il - Simptome/Afectiuni

» Hemoliza acuta se datoreaza eliberarii masive a cuprumuiin circulatie din
hepatocitele lezate. Prin urmare, in prezenta hepatitei severe, hemoliza
trebuie Infotdeauna sa ridice suspiciune de boala Wilson.

» Tulburarile neurologice (ex. tulburari de motricitate) si psinologice (ex.
paranoia, deliruri, comportamente de tip schizoid) sunt infotdeauna
insotite de inelele Kaiser-Fleischer.

Inele Kaiser-Fleischer (nu afecteaza vedereq)




Partea Il - Simptome/Afectiuni

In termeni mai simplii, manifestariile bolii Wilson se pot grupa astfel:
» Hepatice: obosealaq, icter, cresterea in volum a ficatului si splina.

» Neurologice: tremor al membrelor, cresterea tonusului muscular (rigiditate,
miscari in frepte similar cu boala Parkinson), tulburari de vorbire/inghitit.

» Oculare: Inelele Kaiser-Fleischer discutate anterior.

» Psihiatrice: tulburdri de comportament, anxietate, psihoze, tulburdri de
memorie.

» Renale: hematurie, proteinurie, acidoza tubulara renala.

» Cardiace: cardiomiopatie cu aritmii si insuficienta cardiaca.



Partea lll - Tratament

» Tratamenul consta in evitarea alimentelor bogate in cupru, precum
ciupercile, nucile, ficatul, ciocolataq, fructele uscate, ...




Partea lll - Tratament

» Tratamentul medicamentos consta in administrarea de D-Penicilamind
(Cuprenil), medicament care are efectul de a grabi eliminarea din corp a
cuprului si a altor compusi metalici prin intermediul rinichiului.
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Partea |V - Concluzi

» Sindromul Wilson este o afectiune cromozomal recesiva. Desi aceasta este

de o gravitate destul de mare, fratamentul este unul care are o rata de
succes considerabil de mare.

» Pacientii tratati din fimp se pot astepta la o recuperare partiald inca din
primele 5-6 luni si se mentine pana la 24 de luni. PGNa si simptomele
neurologice se pot remite impreuna cu cele psihiatrice.

» Din pacate, pacientii care se prezinta cu insuficientd hepatica fulminanta
au o rata a mortalitatii de 70%.
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