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Vilsona slimibas pirmas kliniskas izpausmes bérniem
vecuma lidz 18 gadiem Latvijas populacija
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Ievads. Vilsona slimiba (VS) ir progresgjosa autosomali recesiva vara vielmainas patologija,
kuras bieZums pasaulé ir 1 : 30 000 un kuru izraisa gena ATP7B, kas kode olbaltumvielu - ATPazes
beta polipeptidu, notikuSas mutacijas (kopa ap 500). Eiropa bieZaka (40-70%) ir mutacija H1069Q.
Pirmie VS kliniskie simptomi var paradities piecu lidz 35 gadu vecuma. Kiniskas izpausmes ir loti
dazadas - no asimptomatiskas ainas 1idz fulminantai aknu mazspejai. Slimiba galvenokart skar aknas
un centralo nervu sistemu. Hepatologiskie simptomi parsvara izpauZas agrinaka vecuma neka neiro-
logiskie un psihiatriskie.

Darba merkis, materials un metodes. Merkis ir salidzinat VS pirmos simptomus pacientiem
vecuma lidz 18 gadiem ar pieauguSajiem. 61 pacientam (t. sk. 17 pacientiem vecuma lidz 18 gadiem),
kuriem kliniski bija apstiprinata VS (> 4 punkti, Leipcigas 2001. g. kriteriji), tika noteikta mutacija
H1069Q, izmantojot PCR Bi-PASA metodi (Polakova et al., 20006), bet citas, retakas mutacijas ATP7B
gena tika noteiktas, izmantojot tieSo sekvenesanu.

Pec arstu nostutijumiem tika analizéti slimibas pirmie kliniskie simptomi, klasific€jot tos tris
grupas: 1) hepatologiskie; 2) neirologiskie vai psihiatriskie; 3) jauktie simptomi.

Al

Rezultati. 41 pacientam Vilsona slimiba tika genetiski apstiprinata (identificetas abas muta-
cijas), no tiem 13 pacienti bija vecuma lidz 18 gadiem. Septiniem pacientiem tika atrasta mutacija hete-
rozigotiska stavokli, no viniem tris pacienti bija vecuma lidz 18 gadiem.

VS raksturigie hepatologiskie simptomi bija sastopami 31,82% pieauguso un 76,47% bérnu
(p = 0,0033). Neirologiska simptomatika bija verojama 25% pieauguso un 0% bérnu (p = 0,0255),
savukart jaukta simptomatika (gan hepatologiskie, gan neirologiskie simptomi) bija vérojami 27,27%
pieauguso un 11,76% bérnu vecuma lidz 18 gadiem; 15,91% pieauguso un 11,76% bérnu vecuma lidz
18 gadiem VS kliniskas izpausmes netika noverotas, bet bija izmainiti biokimiskie raditaji (samazinats
ceruloplazmina limenis asinis un palielinats vara daudzums diennakts urina).

Secinajumi.

1. Latvijas VS pacientiem slimiba izpauzZas ar raksturigajiem simptomiem - hepatologiska-
jiem, neirologiskajiem vai psihiatriskajiem, vai ar jauktu simptomatiku.

2. Béerniem (lidz 18 gadiem) Latvija VS pirmie simptomi biezak ir hepatologiskie, savukart
velinaka vecuma izpaudusies VS manifestéjas dazadak - gan ar hepatologiskiem, gan neiro-
logiskiem vai jauktiem simptomiem.
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