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ACIQ GiRiS (OPEN ACCESS)

Vilson xastaliyi P-tipli mis ATF-aza zilanini kodlayan ATP7B genindaki mutasiya hesabina
garaciyari, sinir sistemini, gozl, boyrekleri ve diger organlari zadslayen autosom ressisiv yolla
oturdlen genetik mis mibadilasinin pozulmasidir. Diagnozu Klinik alamatler, laborator analizler ve
molekulyar genetik testle goyulur. Klinik simptomlar misin mixtslif toxumalara ¢cokmasi hesabina bas
verir. Klinikasina gora bir gcox xastaliklera banzayir, nadir rast galindiyinden ¢ox vaxt gézdan qagirilir.
Mualicasi misle zangin qidalarin menyudan ¢ixariimasi,mis selatorlarindan istifade ve garaciyer

transplantasiyasidir.

Giris

Vilson xasteliyi ve ya hepatolentikulyar
degenerasiya ilk defe 1912-ci ilde Samuel
Alexander Kinnier Wilson tersfindan
tapilan mis mubadilesinin nadir genetic bir
defektidir.  Xestaliyin  gorulma  sixhgi
texminan 1/5.000-30.000-dir. Vilson
xastaliyi iloe olagali mutasiya dasiyicilar
ahalinin texminan 1/90 ile 1/180 arasinda
gorulur. Xestalik esasen 3-55 yas arasinda
askar
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edilir amma har yasda goruls biler. 1993-
cu ilde bu xastaliyin 13-cli xromosomdaki
ATP7B genindea olan mutasiyalar hesabina
oldugu askar edildi. Bu P-tipi ATFaz mis
trasportunda istirak edir, hepatositlerin misi
eksportunda vacibdir.Bu ssabable mis
hepatositden kanarlagdirila  bilmir  ve
garaciyards hepatic steatoz, xronik hepatit,
sirroza sabab olur. Mis toplantilari asasan
ilk olaraq qaraciyeri zedalaedikden sonra
sinir sisteminde de bazal nuvelara ¢okdur.
Buna gorede muxtslif haraki problemlar,
danisigda va ruhi sferada dayisikliklerle
O0zUnu gosterir. Gozda buynuz qisaya
cOkaraek Kayser- Fleisher halgasi amale
gatirir.

Klinik tacrubi hal.

1999 tovallidli xaste klinikamiza bas
agrilari, vokal ve motor tiklerle muracist
etmisdir. Xestonin anamnezinda ailanin
ikinci usagi oldugunu va dogusun agir
kecgdiyini asfiksiya ile doguldugunu qeyd
edir. 2009-cu ilden Dbele sikayatlarinin
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oldugunu deyir. Aile anamnezinde anasi
ve bacisinda garaciyar problemlari
oldugunu ,Vilson xestaliyi diagnozu
goyuldugunu ve bu sebsbdan vefat
etdiklerini bildirir.

Muoayinads xaste skleralar subikterikdir,
deri ve selikli gisalarin rengi adidir. Urak
tonlari karlasib. Arterial tazyiq 110/70.
Nebzi deqigede 75 wvurdudur. Qarnin
palpasiyasinda garin yumsaqdir qaraciyer
dalag ellenmir, sagd qgabirgaaltinda
diskamfort hiss edir. Nevroloji muayina
zamani  konvergensiyanin  zaiflemasi,
Voeter reflekslori  zsifloyib-diz  refleksi
enib.Patoloji reflekslar yoxdur. Romberqg
vaziyyetinde dayanighidir. Burun barmag
sinagl normaldir. Uzde boyunda ciyinde
azsale dartinmalari ve qgeyri -iradi vokal
tikler geyd olunur. Emosional labildir,
asabidir.

TAM ABDOMEN USM

Qaraciysr sag payi Olgusu 110x85 mm N-
150 mm-a gader, sol payl 65x68 mm N-
100 mm-a qeder. Kanarlari hamar,
exostrukturu homogender.

Od kisesi 6lgiisii 49x20mm N (40-100 x
15-45mm) Formasi armudvaridir, divar
galinh@r artmis konkrement ve  ¢okuntl

yoxdur.

Dalagin uzunlugu 101 mm (N 80-120) eni
60 mm (N 50-70). Exostrukturu
homogendir.

Boyreklsrin blgtleri: sag 117x37 mm sol
106x46 mm N(90-120 mm) Kanari
hamardir, kasa-leyan sistemi
geniglanmayib konkrement yoxdur.

Laborator Analizlar

WBC 4.67, RBC 4.4, HGB 13.3, HCT 39.6
(N 40-52) PLT 195 ECS 5

ALT 33, AST 42 GGT N Bilirubin (Total)
3.47 mg/dL N( 0.2-1.3 mg/dL) , Qeyri-diz
bilirubin 2.96 mg/dL N ( <0.9 mg/dL) , diz
bilirubin 0.51 mg/dL
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Albumin N, Kreatinin N, Qlukoza N
Seruloplazmin 0.16 N (0.2-0.6) Mis 39
pg/dL N (70-150)

PT N, APTT N, iINR 1.22

HBsAg negative, Anti HCV negative

Kranial Mrt MUayinasi

Beyin yarimkuirslari morfologiyasi tabii,
patoloji signal yoxdur. Madaciklar normal
geniglikdadir. Bazal navalar Vo
talamuslarin strukturu tebiidir.
Mezensefalon, Pons, beyincik ve uzunsov
beyinds patologiya agkar edilmir. Kalvarial
sumuklerde MRT T1 ve T2 hiperintens
signal artimi geyd edilir.

Oftalmoloji miiayina Miyopiya

GENETIK MOLEKULYAR TEST

ATP7B geninds p.K832R polimorfizmi.
Heteroziqot forma Vilson xestaliyi askar
edilib.

Miizakira

Vilson xestaliyinde zedeleanan P tip mis
ATF-aza transporterinin hepatosit i¢inds ikKi
asas isi aposeruloplazmindan enzimatik
aktiv seruloplazmini emala gatirmek ve 6d
kanalciglarina misi ekskresiya etmakdir.
Buna gorade mis hepatositlore ¢okur odle
atila bilmir.Toplanan mis qaraciyarde
steatozdan  sirroza  qeder  muxtalif
dayigsikliklar,beyinde bazal nlvelare ve
diger markazlare ¢okarak bas agrisindan
ekstrapiramidal problemlars, yungul
depresiyadan antisosyal davranis
pozuntusuna gadar muxtalif problemlars ,
gbzde buynuz qisaya c¢oOkaraek Kayser
Fleisher halqasina, bdyraklarde Fankoni
sindromuna, qganda Kumps negativ
hemolitik anemiyaya, oynaq ozals
probemlarine va s.-a sabab olur.
Qaraciyarda olan problemlar
hepatomeqaliya, davamli ylksak plazma
aminotransferaza saviyyaleri Vo
garaciyarin yaglanmasi 6zunlu simptomatik
ve ya asimptomatik gostera bilir. Klinik
simptomlar  halsizliq, urek bulanma,
anoreksiya, va ya garin agrisi kimi qgeyri-
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spesifik alamatler ola bilir. Bazan xastalar
anoreksiya, urakbulanma, sarilq,
yuksalmis plazma aminotransferaza
soviyyasi va anormal koaqulogramma
naticeleri ile kaskin hepatite banzer sakilda
OzUnu gosterir, ona gbére de onunla

differensasiya apariimahdir. Boazi
xastelorde sarilig hemolitik anemiya
fonunda bas Verir. Xostalik

dekompensasiya olmus xronik qaraciyar
xostaliyi  kimi-  hepatosplenomeqaliya,
assit, azalmis plazma albumin saviyyaesi
ve davamli anormal koaqulogramma
naticeleri ile de 06zinlu go6stare bilir.
Bunlardan  elave  kaskin  qaraciyer
catismazlgi- laxtalanma sisteminde ciddi
dayisikliklar ve ensefalopatiya ile de
tozahlir eda bilir. Kaskin Wilsonian
garaciyar catismazliginda
aminotransferazalarin yuksalmasi (asasan
1500-dan ¢ox qalxmir), AST/ALT risbatinin
2.2-don bdyuk olmasi ve Qalevi fosfataza/
total bilirubina nisbatinin 4-don kicik olmasi
gorule bilir. Qaraciyardeki dayisiklikler
usagqglar ve ganclerde ham histoloji hem da
laborator olarag- ganda IgG-nin artmasi,
ANA voe ASM-nin musbat olmasi il
autoimmun hepatite banzays bilir, ona
gora da onunla differensasiya
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aparilimahdir.  ilerilomis  xestelik artiq
sirrozla naticalanir.

Nevroloji ve psixiatrik problemlar xastalarin
40-50%-inds texminan rast golinir. ilkin
olaraq beyincik ve ekstrapiramidal
problemlar kimi haraki problemler amale
galir.Psevdoparkinsonizm,
psevdosklerozis ,diskineziya kimi hallar
MRT-da uygun lezyonlarla musayist oluna
bildiyi kimi tam normal MRT goruntusiu da
ola bilir.Ekstrapiramid elamatlere Uzde
azola dartinmalaritikler, dizartriya,
disfaqiya, atraflarda Vo ¢onade
kontrakturalar Vo S. aiddir.
Psevdoparkinsonizm alamatlarine
bradikineziya, digli ¢carx fenomeni, kognitiv
problemlar ve Uuzvi affektiv problemlar
aiddir. Bazal gangliyonlar ,kortikospinal va

kortikobulbar  yollara  misin  ¢okmasi
hesabina olur. Xasteliyin  psixiatrik
prezentasiyasi organik demensiya,

bipolyar pozuntu, psixoz, antisosial ve
agressiv  davranis pozuntusu, usaq ve
yeniyetmalorde ise @sas sosiallasma

bacariglarinda va maktabdaki
performansinda dayisikliklardir.
Neyropsixiatrik ~ prezentasiyali  Wilson

xostalarinda Kayser Fleisher halgasina 90-
95% hallarda rast galinir.

Diagnostikasinda Leipzig kriteriyasindan istifada edilir.

1. Kayser Fleisher halgasi
Var — 2
Yoxdur — 0

2. Nevroloji simptomlar ve ya tipik MRT alamatleri

Ciddi — 2
Orta—-1
Yoxdur — 0

3. Plazma seruloplazmini
Normal (>0.2 g/L) — 0
0.1-02g/L-1
<0.1g/L-2

4. Kumbs negativ hemolitik anemiya
Varsa — 1
Yoxsa—0

5. Qaraciyar biyopsiyasinda mis migdari
>4 ymol/g — 2
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0.8—4 ymol/g - 1

Normal (<0.8 umol/g) — (-1)

Rhodanine musbat granulalar — 1
6. Sidikde mis migdari

Normal — 0

1-2x normamin yuxari serhadi — 1

>2x normanin yuxari sarhadi — 2

Normal amma D-penisamin gabulundan sonra >5x normanin yuxari sarhadi — 2

7. Genetik molekulyar analiz (mutasiya)
Iki pathogen mutasiya — 4
Bir patogenik mutasiya — 1
Mutasiya yoxdur — 0

4 xal va daha artiqg — Vilson diagnozu qoyulur.

3 xal — Vilson xastaliyi mimkiindir amma slave testlers ehtiyac var.

2 xal ve daha az - Vilson xasteliyi disunulmur W.

Mualicasi xastanin klinikasina gora dayigir.
Mualice gida rasyonuunda misden zengin
gidalarin  ¢ixarilmasindan,medikomentoz
mualicadan Vo garaciyar
transplantasiyasindan ibaratdir.
Medikomentoz mdualica sinkden va oral
mis selatorlari- D  penisilamin  va
trientinden istifade edilir. Hear iki selator
darmanin tosiri misin sidikle
ekskresiyasinin artmasina asaslanir.
D-penisilamin ilkin segim preparatidir,
mualicenin baglangicinda bdyuklarde-500
mg glnda 2-3 dafe,usaqlarda
20mg/kg/gin 2-3 dozaya bdlmakle ;
mualicenin davaminda 250 mg ginde 3-4
dafe istifade olunur.B6 vitaminina olan
ehtiyaci  artirdigindan  gunda  25mg
piridoksin mdualicayea elave olunur. D-
penisilaminin istifadasinin beazi olave
tosirleri var. Darman gabuluna basladigi ilk
gunlarde nevroloji sikayatlerinin artmasi
musahide edila bilir. Daride  muxtalif
elementler-pemfiqus , elastozis perforans
serpiginoza ve s. ortaya c¢ixa Dbiler.
Miyelosupresiya, dermanla alagali qirmizi
qurdegonayi (SLE), nefrotik sindrom,
immunosupresiya kimi alava tasirlari var.
D-penisilaminin  gabuluna har hansi bir
sobab- olave tasirlerinden ve ya fordi
hassasliqdan manea varsa trientindan
istifade olunur,onun alave tasirlori daha
azdir. Trientin mdalicenin baslangicinda

500 mg gunds 2-3 dafs, davaminda 0.75-
1.2 g/gun 2-3 dozaya boélmakle qabul
edilir.

Sinkin istifadesi onun misin mada-bagirsaq
sistemindan absorpsiyasina manea
olmasina ve misin nacise ¢Okarak
atiimasina esaslanir. Gun erzinde 3 dafs
50 mg gabul edils biler.

Qida rasiyonunda dayisiklik de mualicanin
muahim bir hissasidir. Misin zangin oldugu
gidalara — heyvanlarin qaraciyer , boyrayi ;
deniz canlilar- istridys, yengec ; paxlali
bitkiler ; gobalak ; sokolad ; kesyu lepasi
ve s.aiddir. Bunlari gida rasyonundan
¢ixarmagq va ya ciddi azaltmaq lazimdir.
Agir  hallarda ( keskin  qaraciyar
catismazhgl ) ve ya derman mualicasi
effektiv. olmadigi  hallarda garaciyer
transplantasiyasindan istifads edilir.
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Olave malumatlar.

Minnatdarliq.
Bu maqals milli saviyyada aparilmis arasdirma va
tohlil naticesinda arsaya galmisdir;

hazirlanmasinda istirak edan butin hamkarlarimi
tesokkur edirom.

Mislliflarin tohfalari.

Konsepsiya va dizayn, Malumatlarin slda edilmasi,
tohlili ve ya tafsir, Blyazmanin tartibi, Blyazmanin
mihdm intellektual mazmun Ucln tanqidi taftisi,
Statistik  tahlil, Malumatlarin idarsedilmasi,
Arasdirma, ©Olde edilmis destek, maliyya vo
nazaret: blUtin musllifler barabar gaydada.
Muasllifler yekun alyazmani oxuyub va tesdiq edib.

Maliyyalasdirma.

Magalanin hazirlanmasi maqgsadila aparilan tahlil
ve arasdirmalar Ugln heg¢ bir kenar maliyys alda
edilmamisdir. He¢ bir diger qurum va ya sponsor
toskilatlararasdirmanin ve ya tadgigatin ve ya
tehlilin dizayni ve aparilmasinda; malumatlarin
toplanmasi, idare edilmasi, tshlili, malumatlarin
tofsirinde, habels elyazmanin  hazirlanmasi,
nazerden keciriimasi ve ya taesdiginds heg¢ bir rola
malik olmayib; slyazmanin nasre taqdim edilmasi
haqqinda gerarlarin verilmasinda istirak
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etmamigdir.

Malumat va materiallarin algatanhgi.

Tahlil zamani istifade olunan va/yaxud tahlil edilen
malumatlar (datalar) muslliflere ve ya jurnalin
redaksiyasina muraciat etmakle alde edils biler.

Bayannamaler.

Etik Komitanin icazasi ve malumath razihq.

Her bir istirak¢idan yazih ve ya uygun olduqda
sifahi melumath raziliq alinib. Etik Komite (AJIM,
Azoerbaycan) bu tahlili tesdiq edib.

Nasr ug¢iin raziliq.
Noazearde tutulmur.

Maragqglarin toqqusmasi.
Musllif(ler) har hansi maraglarin togqusmasini
bayan etmayiblar.

Miialliflara dair tafarriiatlar.
1. ATU Tadris Terapevtik Klinika, Baki,
Azarbaycan.

Gondarilib: 15 yanvar 2025-ci il. Qabul edilib: 16
yanvar 2025-ci il. Elektron nagr: 23 fevral 2025-Ci
il.
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