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Vilsona slimiba Latvija: 17 gadu pieredze
molekularaja diagnostika
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Ievads. Vilsona slimiba (VS) ir autosomali recesiva vara vielmainas patologija ar bieZumu
1:30 000 Eiropa, kuru izraisa aptuveni 500 dazadi aléliskie varianti ATP7B gena (EASL vadlinijas,
2012), no kuriem Eiropa bieZakais (40-70 %) ir H1069Q. Pirmie VS kliniskie simptomi parasti paradas
vecuma no 5 lidz 35 gadiem. Slimiba galvenokart skar aknas un centralo nervu sistemu. Kliniskas
izpausmes ir loti daZadas - no asimptomatiskas ainas 1idz fulminantai aknu mazspejai. VS diagnostika
balstas uz Leipciga izstradatajiem diagnostiskajiem kritérijiem (2011), peéc kuriem, sasniedzot Cetrus
punktus, VS tiek apstiprinata.

Darba merkis, materials un metodes. Darba merkis ir apkopot kliniskos un DNS diagnostikas
datus VS pacientiem Latvija, kuriem veikta molekulara diagnostika RSU Molekularas genétikas zinat-
niskaja laboratorija laikposma no 2001. lidz 2018. gadam. Petijjuma tika ieklauti 60 pacienti, kuriem
kliniski bija apstiprinata VS (> 4 punkti péc Leipcigas 2001. gada kritérijiem), un astoni asimptoma-
tiskie radinieki, kuriem VS diagnoze apstiprinata genetiski. Visiem pacientiem tika noteikts aleliskais
variants H1069Q ar PCR Bi-PASA metodi (Polakova et al., 2006), bet citi, retaki aleliskie varianti ATP7B
gena tika noteikti, izmantojot tieSo sekveneSanu. No arstu nosttijumiem tika analizéti slimibas pirmie
kliniskie simptomi, klasificgjot tos tris grupas: 1) hepatologiskie; 2) neirologiskie vai psihiatriskie;
3) jauktie simptomi. VS prevalence dzivi dzimuSo kohortas tika noteikta, pacientu skaitu dalot ar dzivi
dzimus3o skaitu laikposma no 1964. lidz 2012. gadam.

Rezultati. No 68 pacientiem Latvija VS genétiski apstiprinata 51 pacientam, 9 pacientiem alélis-
kais variants atrasts viena alele, bet 8 pacientiem aléeliskie varianti netika atrasti (identificeti 82,35 %
alelu). Kopuma ATP7B géna tika atrasti 23 daZzadi aléeliskie varianti (13 patogeni, divi - ieprieks neap-
rakstiti, 8 - nepatogeni). BieZakais aleliskais variants bija p.His1069GIn (66,9 % alélu), kam sekoja
p-Met769Hisfs*26 (3,7 % alelu), bet parejie aléliskie varianti tika atrasti tikai vienam pacientam vai
gimenei (< 1,7 % alélu). Petljuma iesaistitajiem pacientiem pirmie VS simptomi bieZak bija hepatolo-
giskie (45,57 %), ka nakamie bieZuma zina bija jauktie simptomi (22,78 %) un neirologiskie vai psihiat-
riskie simptomi (21,52 %), savukart 10,13 % pacientu VS diagnosticeSanas bridi bija asimptomatiski. No
hepatologiskajiem simptomiem visbiezak bija sastopams hronisks hepatits (63,89 %), bet videjais pirmo
simptomu paradiSanas vecums bija 18,69 + 8,85 gadi. No neirologiskajiem simptomiem prevalgja roku
un / vai kermena trice (76,47 %), videjais pirmo simptomu paradiSanas vecums - 26,38 + 10,28 gadi,
savukart no jauktajiem simptomiem visbieZak bija sastopama kombinacija - hronisks hepa-
tits ar roku un / vai kermena trici (88,89 %). VS prevalence dzivi dzimuSo kohortas bija 1 : 23 980.

Secinajumi.

1. Latvija Vilsona slimiba tiek labi diagnosticeta, bet Sis slimibas sastopamibas bieZums varétu
but lielaks neka videji Eiropa.

2. Latvija lidz Sim pielietotas Vilsona slimibas molekularas diagnostikas metodes lauj identi-
ficet lielako dalu patogéno alelu, bet, lai identificétu nezinamas aléles, nepiecieSams ieviest

IIX

(piemeéram, lielas delécijas).
3. Pacientiem Latvija Vilsona slimiba bieZak izpauZas ar slimibai raksturigajiem simptomiem -
hepatologiskajiem, neirologiskajiem vai psihiatriskajiem, vai ar jauktu simptomatiku.
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