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Ievads. Vilsona slimiba (VS) un hereditara hemohromatoze (HH) ir autosomali recesivi parman-
tojamas vara un dzelzs uzkrasanas slimibas. Pedéja laika tiek iegiits arvien vairak pieradijumu par
dzelzs un vara metabolisma mijiedarbibu [Sorbello, et al., 2010]. HFE géna mutaciju C282Y un H63D
izraisita dzelzs uzkraSanas var ietekmeét Vilsona slimibas gaitu, izraisot slimibas spilgtaku klinisko
manifestaciju.

Darba merkis. Salidzinat HFE geéna mutaciju C282Y un H63D bieZumu divam VS pacientu
grupam: pacientiem ar kliniski apstiprinatu Vilsona slimibu un pacientiem ar kliniskam aizdomam par
Vilsona slimibu.

Materials un metodes. Pacienti, kas nosiititi uz Vilsona slimibas molekularo diagnostiku, tika
sadaliti divas grupas: 1. grupa - 47 pacienti ar kliniski apstiprinatu Vilsona slimibu (vismaz 4 punkti
péc 2001. gada pienemtajiem Leipcigas kritérijiem); 2. grupa - 68 pacienti ar kliniskam aizdomam par
Vilsona slimibu (2-3 punkti péc 2001. gada pienemtajiem Leipcigas kritérijiem). Abu grupu pacien-
tiem tika noteiktas HFE gena mutacijas C282Y un H63D, izmantojot polimerazes kedes reakciju un
veicot restrikcijas fragmenta garuma polimorfisma analizi. Abu grupu molekularie dati tika salidzinati
ar kontroles populaciju - 273 kliniski veseliem individiem.

Rezultati. Veicot HFE gena mutaciju analizi visiem pacientiem, vienam molekulari tika apstip-
rinata hereditara hemohromatoze (genotips C282Y/C282Y), bet diviem ir ticama tas diagnoze, ko
apstiprinatu kliniskie simptomi (genotips H63D/H63D). C282Y aleles bieZums pacientu populacija ir
0,005 (kontroles populacija 0,035, OR = 0,401, CI 95% 0,094-1,441, p = 0,156), H63D aleles bieZums ir
0,19 (kontroles populacija 0,121, OR = 1,304, CI 95% 0,831-2,043, p = 0,261).

Salidzinot aleles bieZumus abas pacientu grupas, C282Y aleles bieZums Vilsona slimibas pacientu
grupa ir 0,035 (otraja grupa 0, p = 0,084), H63D aleles bieZums - 0,18 (otraja grupa 0,174, p = 0,724).

Secinajumi.

1. HFE gena mutaciju C282Y un H63D bieZums statistiski ticami neatSkiras Vilsona slimibas
pacientiem un kontroles populacija, $aja petijuma neapstiprinot dzelzs un vara vielmainu
mijiedarbibu.

2. HFE gena mutaciju C282Y un H63D bieZums statistiski ticami neatSkiras starp pacientiem
ar kliniski apstiprinatu Vilsona slimibu un pacientiem ar kliniskam aizdomam par Vilsona
slimibu, kas neapstiprina dzelzs uzkrasanas ietekmi uz Vilsona slimibas manifestaciju, tomer
tas noteikSana ir butiska, jo var sekmet aknu bojajuma attistibu.

3. JapaplaSina pacientu grupas, lai turpinatu izvertet HFE géna mutaciju nozimigumu pacien-
tiem ar Vilsona slimibas.
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