LATVIJAS IEDZIVOTAJU VESELIBU APDRAUDOSO 173
EKSOGENO UN ENDOGENO FAKTORU IZPETE

Kriteriji Vilsona slimibas kliniskajai
un molekularajai diagnostikai

Agnese Zarina, Linda Piekuse, Madara Kreile,
Ieva Tolmane "2, Jazeps Keiss', Aleksandrs Cernusenko’,
Gunta Cernevska?, Ieva Pukite®, Zita Kriimina?®,
Astrida Kriimina*

Rigas Stradina universitate, Molekularas genétikas zinatniska laboratorija,
Biologijas un mikrobiologijas katedra, Latvija
' Rigas Austrumu kliniska universitates slimnica,
stacionars “Latvijas infektologijas centrs”, Latvija
2 Latvijas Universitdte, Medicinas fakultate
® Paula Stradina Bérnu kliniska universitates slimnica, Latvija
* Latvijas Biomedicinas pétijumu un studiju centrs

Ievads. Vilsona slimiba (VS) ir parmantojama vara uzkraSanas slimiba ar videjo bieZumu
Eiropa 1 : 30 000. Patologijas iemesls ir dazadas mutacijas ATP7B gena. Slimibas kliniskas izpausmes
ir loti variablas, sakot ar asimptomatisku norisi un neskaidras genezes hepatitu, beidzot ar smagiem
aknu bojajumiem, neirologiskam izpausmém un citiem organu bojajumiem. Neskatoties uz variablo
izpausmi, Vilsona slimibai ir izstradati diagnostiskie kriteriji (2001. g. Leipciga), kas ietver gan labo-
ratoriskos, kliniskos, gan arl molekularos izmeklejumus; VS diagnozi var uzstadit ar1 bez molekula-
rajiem izmeklejumiem, ja ir veikti specifiskie laboratorie izmekléjumi vai kliniska atrade, kura
atbilst VS. Asimptomatiskiem slimniekiem VS diagnozi var noteikt, galvenokart tikai veicot moleku-
laros izmeklejumus.

Darba merkis, materials un metodes. Merkis ir noskaidrot bieZakas indikacijas un VS
specifisko izmeklejumu pielietoSanas bieZumu pacientu paraugu nosutiSanai uz Vilsona slimibas DNS
diagnostiku. Analizeti 235 pacientu dati, kas atrodami nosutijumos, Vilsona slimibas DNS diagnos-
tikai RSU Molekularas genétikas zinatniskaja laboratorija laika no 2004. lidz 2015. gadam. Visiem
pacientiem veikta biezakas (40-60% Eiropa) VS izraiso$as mutacijas H1069Q noteikSana, izmantojot
PCR Bi-PASA metodi (Polakova, et al., 2007), ka ari dalai pacientu veikta atseviSku ATP7B géena eksonu
tieSa sekvenéeSana.

Rezultati. No 2004. lidz 2015. Vilsona slimibas DNS diagnostikai nostutiti 235 pacienti, ka
ar1 30 pacientu radinieku asins paraugi (37,74% sievieSu, 62,26% virieSu, vid€jais vecums 28,6 gadi)
kopa 265 individi; VS ka galiga diagnoze kliniski noteikta 60 no nosiutitajiem pacientiem (> 4 punkti,
Leipcigas 2001. gada kriteriji). Molekulari VS apstiprinata 35 pacientiem un pieciem pacientu radi-
niekiem ar genotipiem H1069Q/H1069Q; H1069Q,/2298_2299insC; H1069Q0/D1267G; H1069Q/D765N.
Specifiskie VS izmeklejumi: var§ urina bija noteikts 41,51% pacientu (63% no molekulari apstipri-
natajiem pacientiem); ceruloplazmins - 44,91% (77,5% no molekulari apstiprinatajiem pacientiem);
Kaizera-FleiSera gredzens - 11,32% (23% no molekulari apstiprinatajiem pacientiem). VS raksturigie
hepatologiskie simptomi bija sastopami 43,02% pacientu (73% no molekulari apstiprinatajiem pacien-
tiem). Neirologiska simptomatika bija vérojama 18,11% pacientu (30% no molekulari apstiprinatajiem
pacientiem).

Secinajumi.

1. Vilsona slimiba tiek diagnosticéta, balstoties uz specifiskiem biokimiskajiem izmekle-
jumiem: paaugstinats vara limenis urina, samazinats ceruloplazmina limenis asinis,
Kaizera-FleiSera gredzena atradi radzene, ka ari tipiskajiem kliniskajiem simptomiem, kas
korele ar molekularo atradi, kas liecina, ka Vilsona slimiba ir labi atpazistama bez moleku-
laras diagnostikas, bet tas var notikt velina slimibas faze;

2. Molekulara diagnostika loti labi noder Vilsona slimibas asimptomatisko (biezak jau esoSo
pacientu radinieku) un kliniski atipisko pacientu atklasanai.
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