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CE ESTE BOALA WILSON? » IRM-ul cerebral pentru detectarea modificarilor creierului

Boala Wilson este o boald mostenita, cauzatd de o mutatie asociate bolii Wilson
geneticd. Aceastd mutatie face ca niveluri excesive de cupru si fie * Testarea genetica pentru stabilirea diagnosticului final.

depozitate la nivelul creierului, ficatului si altor organe. BOALA WILSON POATE FI TRATATA?

CUM SE MANIFESTA BOALA WILSON LA INCEPUT SI Da. Boala Wilson se trateaza. Diagnosticul si tratamentul precoce
CARE SUNT SIMPTOMELE CARACTERISTICE? sunt importante pentru a preveni deteriorarea ireversibild a

creierului si altor organe.
Unele simptome ale bolii Wilson pot incepe inca din copilarie sau

la varsta tanara. Deseori, aceste simptome neurologice includ: AR TREBUI SA-MI SCHIMB REGIMUL
* Miscdri involuntare, inclusiv pozitii anormale (cum ar fi ALIMENTAR?
distonia) sau tremorul Multe din alimentele pe care le folosim contin cupru si
* Probleme de echilibru sau coordonare majoritatea oamenilor ingereazi o cantitate mai mare decét au
* Dificultati de vorbire sau de inghitire nevoie. Daci aveti boala Wilson, evitati consumul sau consumati
* Dereglari cognitive sau comportamentale mai putine alimente bogate in cupru, inclusiv:
Afectiunile hepatice, anemia, problemele renale sau cardiace, de » Ciocolata
asemenea, sunt frecvente in boala Wilson. ¢ Nuci
* Crustacee
CARE ESTE CAUZA BOLII WILSON? « Ficat
Boala Wilson se mosteneste. Este cauzata de mutatia unei gene
care este responsabild de producerea unei proteine necesare CE FEL DE TRATAMENTE SUNT DISPONIBILE?
pentru eliminarea excesului de cupru din corp. Aceastd mutatie Exista mai multe tipuri de tratamente disponibile pentru boala
face ca cuprul sa se acumuleze in corp, in special, la nivelul Wilson. Acestea includ:
creierului, ficatului si ochilor. Leziunile cauzate de excesul de * Medicamente care scad absorbtia cuprului din intestin. Acestea
cupru produc simptomatologia specifica bolii Wilson. includ preparatele de zinc. Medicamentele de acest gen
. necesita o perioada de timp pentru a-si face efectul.
CUM POATE FI DIAGNOSTICATA BOALA * Medicamente care capteaza cuprul din organism. Acestea
WILSON? includ d-penicilamina, trientina si tetrathio-molibdatul de
Este important ca medicii sa observe simptomele bolii Wilson amoniu. Aceste medicamente pot avea efecte secundare grave
deoarece acestea pot fi usor ratate. Boala poate fi diagnosticati $i nu sunt disponibile in toate térile.
prin analize de singe si urini. » Transplantul de ficat poate fi utilizat in cazuri severe, pentru a

. . < A . normaliza metabolismul cuprului.
Ceruloplasmina este o proteind produsa in ficat care capteaza si

transportd cuprul prin organism. Analiza ceruloplasminei din Pot fi utilizate medicamente pentru ameliorarea simptomelor bolii
sange poate fi utilizati in diagnosticul bolii Wilson. Dar, deoarece ~ Wilson, inclusiv a miscarilor anormale. Discutati cu medicul
testul respectiv poate, uneori, da gres, este recomandata Dvs., care tratament sau tratamente ar putea fi adecvate pentru

efectuarea analizei de urind pentru depistarea nivelului nictimeral =~ Dumneavoastra.
de cupru. Acest test consta din colectarea urinei in decursul a 24

de ore. Realizarea corectd a acestui test de urina este foarte

importanta pentru diagnosticarea bolii Wilson.

Exista si alte teste pentru diagnosticarea bolii Wilson, inclusiv:

» Examinarea oftalmologica pentru detectarea depunerii
anormale de cupru in cornee

» Biopsia hepatica pentru confirmarea diagnosticului
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AR TREBUI SA FIE TESTAtI SI CEILALLtI

MEMBRI Al FAMILIEI?

Deoarece boala Wilson este o tulburare genetica, membrii
familiei pot fi si ei afectati de aceasta. Boala Wilson este o
afectiune autozomal recesivd. Aceasta inseamna ca sunt necesare
doua gene recesive anormale (una de la mama si una de la tatd)
ca boala sa se manifeste. Mama si tata ar trebui sa fie sanatosi,
deoarece ei au o gend dominantd normala si o si o gend
patologica recesiva. Fratii si surorile pot fi expusi riscului. Daca
sunteti diagnosticat cu boala Wilson si aveti frati acestia ar trebui
si fie testati pentru a verifica prezenta bolii. In cazuri rare, este
posibil sa fie necesar screening-ul si altor membri ai familiei.
Intrebati medicul sau geneticianul daci membrii familiei Dvs. ar
trebui sa fie testati.
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