
SAK WILSON

 Bệnh mang tên của người
Anh bác sĩ Tiến sĩ Samuel
Alexander Kinnier Wilson
(1878-1937), một nhà thần
kinh học, người đã mô tả
tình trạng này trong năm
1912

 Ông nghi ngờ bệnh do chất
độc kim loại độc hại, nhưng
"bằng chứng là rất ít.“

 Wilson đã chết vì bệnh ung
thư vào năm 1939 ngay
trước khi công bố kiệt tác.



GOWER’S 1888 – MÔ TẢ TRƯỜNG HỢP ĐẦU TIÊN

 Trẻ nam,10t. Tsgđ có1 người anh trai
đã chết bởi một vài biểu hiện tương
tự như các biểu hiện bắt gặp ở cậu
bé trên. Tiền sử ghi nhận có 3 người
thân khác trong gia đình 2 cậu bé
mắc những chứng bệnh tương tự
như chứng múa giật.

 Các triệu chứng khởi phát một cách
từ từ, diễn tiến trong 7 tháng rồi đi
đến tử vong, bao gồm sự co thắt
tăng trương lực (tonic spasm) diễn
tiến không ngừng… Cả 2 bên mặt
đều bị ảnh hưởng tạo nên một vẻ
mặt mỉm cười kỳ dị không thay đổi
được. Lưỡi bị ép ra sau tì vào vòm
khẩu cái theo kiểu ngăn cản động
tác nuốt và phát âm.



GOWER’S CASE: 1888



HOMEN - 1892

 Trường hợp đặc biệt của
hai anh trai và em gái có
mất trí nhớ tiến triển.

 Nụ cười cố định, mở
miệng, co cứng và hốc
hác



WILSON’S CASES 1 S.T.
WILSON KẾT LUẬN RẰNG XƠ GAN LÀ "MỘT ĐẶC TÍNH BẤT BIẾN, THUỘC VỀ
BẢN CHẤT CỦA BỆNH VÀ RẤT CÓ THỂ (IN ALL PROBABILITY) LÀ ĐẶC TÍNH

NGUYÊN PHÁT TRONG BỆNH HỌC CỦA BỆNHWILSON".



BỆNH WILSON

Bệnh Wilson, còn gọi là bệnh thoái hóa gan nhân đậu, ngày
nay đã được biết đến như là hậu quả của sự bài tiết đồng ra
khỏi đường mật bị khiếm khuyết dẫn đến sự tích tụ đồng
trong mô bao gồm gan, não và giác mạc.
Vào thời điểm bệnh được mô tả bởi tác giả Wilson thì tử
vong do bệnh gây ra là không thể tránh khỏi, đến ngày nay
thì đã có vài cách lựa chọn trong điều trị có thể cho phép
kiểm soát các biểu hiện của bệnh.

“Bệnh Wilson là một bệnh biến dị gen ATP7B (WD) nằm
trên nhiễm sắc thể 13 gây rối loạn chuyển hóa đồng, dẫn
đến thoái hóa một số khu vực của não và xơ gan.”



DỊCH TỄ HỌC

- Trên thế giới, tỷ lệ mắc bệnh Wilson:10-30 triệu trường hợp
- Tỉ lệ người mang dị hợp tử: 1%, với tần số đột biến di truyền

khác nhau từ 0.3-0.7%.
- Tại Hoa Kỳ: 1/30.000.
- Tại Nhật Bản: 1/30.000
- Tại Úc:1 /100.00
-Theo tỉ lệ này, ước tính nước ta có khoảng 1.600 người bệnh

Wilson nhưng cho đến nay mới chỉ chẩn đoán được hơn 100
trường hợp, còn lại 1.500 người vẫn chưa được phát hiện.

- Do bệnh có những triệu chứng dễ nhầm với bệnh gan, bệnh
thần kinh nên khó chẩn đoán nếu không nghĩ tới. Mỗi năm,
tại BV Nhi Đồng 1 chẩn đoán, điều trị cho khoảng 5 trẻ mắc
bệnh Wilson.



TUỔI LIÊN QUAN ĐẾN BIỂU HIỆN BỆNH

- Một nghiên cứu ở Đức cho thấy bệnh nhân bị bệnh
Wilson xuất hiện các triệu chứng ở gan trước 15 tuổi
trong khi đó các triệu chứng thần kinh thường xuất hiện
sau 20.8 tuổi.

- Tuổi khởi bệnh trung bình ở nhiều nước từ 12-16 tuổi
- Ở Trung Quốc tuổi bệnh nhân nam 20,9
- Hoa Kỳ là 23,2 cho cả hai giới
- Nhật Bản bệnh từ 6 tuổi 9 th - 13 tuổi 11 th.
- Ở Việt Nam bệnh nhân từ 9 - 13 tuổi.



CƠ CHẾ DI TRUYỀN

 Di truyền lặn trên NST thường
 Gen WD, ATP7B nằm trên cánh

tay dài của chrom. 13q14.1
 Gen ATP7B mã hóa cho enzyme

copper-transporting P-type
ATPase (ATP7B) - kiểm soát con
đường đào thải đồng dư thừa ra
khỏi tế bào gan.

 Hầu hết các bệnh nhân mang đột
biến khác nhau trên mỗi 2 NST.

 Hơn 40 đột biến khác nhau đã
được xác định, phổ biến nhất
trong số đó là đột
biến histidine thành glutamine
(H1069Q).



BỆNH NGUYÊN

 Bình thường lượng đồng trong cơ thể ước tính vào khoảng
50-100 mg, và mức tiêu thụ hàng ngày trung bình là 2-5 mg,
tùy thuộc vào lượng các loại đậu, thịt, tôm, cua, sò, hến, và sô
cô la tiêu thụ cá nhân. Đồng là một thành phần quan trọng của
các enzym chuyển hóa, bao gồm cả lysyl oxidase, cytochrome
c oxidase, superoxide dismutase, và dopamine beta-
hydroxylase.

 Khoảng 50-75% đồng đường ruột được hấp thụ và sau đó vận
chuyển đến các tế bào gan. Con đường này là nguyên vẹn
trong bệnh Wilson. Sau khi đồng đến các tế bào gan, nó được
kết hợp vào các enzyme chứa đồng và protein gắn kết đồng
(CBPs), bao gồm cả ceruloplasmin, một ferroxidase huyết
thanh



BỆNH NGUYÊN

 Đồng dư thừa có thể được trả lại không độc hại bằng
cách hình thành phức hợp với apo-metallothionein sản
xuất đồng metallothionein, hoặc nó có thể được bài tiết
vào trong mật. Bình thường cân bằng đồng được duy trì
bởi quá trình bài tiết, chứ không phải là sự hấp thụ, và
các con đường chủ yếu bài tiết đồng trong tự nhiên
(khoảng 95%) là gan mật.

 Trong bệnh Wilson, quá trình kết hợp đồng vào
ceruloplasmin và bài tiết đồng dư thừa vào trong mật bị
suy giảm. Sự vận chuyển đồng bởi ATPase típ P vận
chuyển đồng là khiếm khuyết trong bệnh Wilson do một
vài đột biến gen ATP7B. Bằng các nghiên cứu liên kết di
truyền, Bowcock và các đồng nghiệp đã thu hẹp các gen
13q14-q21 trong sinh bệnh học bệnh Wilson



BỆNH NGUYÊN

 Đồng thừa, kết quả từ bệnh Wilson, thúc đẩy hình thành
gốc tự do dẫn đến quá trình oxy hóa của chất béo và
protein. Các bất thường trong giai đoạn đầu của tổn
thương tế bào gan, liên quan đến mạng lưới nội chất, ti
thể, peroxisome và hạt nhân đã được xác định. Ban đầu,
các đồng dư thừa tích tụ trong gan, dẫn đến thiệt hại cho
tế bào gan. Cuối cùng, như tăng lượng đồng trong gan,
lượng đồng cũng tăng trong tuần hoàn và được lắng đọng
ở các cơ quan khác.



BIỂU HIỆN BỆNH
CÁC GIAI ĐOẠN CỦA BỆNH

 Bệnh Wilson có thể được chia thành 4 giai đoạn
• Giai đoạn I – Giai đoạn đầu của sự tích lũy đồng trong
gan
• Giai đoạn II – Tái phân phối cấp tính đồng trong gan
và phóng thích vào hệ tuần hoàn
• Giai đoạn III – Sự tích tụ mãn tính đồng trong não và
các mô khác ngoài gan, bệnh lý tiến triển và cuối cùng
gây tử vong
• Giai đoạn IV – Sự cân bằng của đồng với điều trị bằng
tác nhân chelate mãn tính



BIỂU HIỆN BỆNH
BỘ MẶT WILSON

 Triệu chứng cổ điển mô tả bộ mặt Wilson : vẻ mặt khi
nghỉ mất trương lực, trở nên nhăn nhó mỗi khi hơi nhúc
nhích điệu bộ. Y văn cổ điển gọi là "bộ mặt Wilson" với
các đặc điểm là bất động mặt - miệng - hầu Bệnh nhân
thường khó nói, tốc độ chậm, âm thanh đơn điệu, loạn
âm, khi đi và khi đứng thường thấy cứng đờ như tượng.



BIỂU HIỆN BỆNH

 - Rối loạn sắc tố: dấu hiệu này
thấy rõ ở mắt và ngoài da.

 Tình trạng lắng đọng ở da thất
thường, xảy ra chậm; nhìn da
thấy màu nâu nhạt hoặc xám
nhạt như màu bảng đá.



BIỂU HIỆN BỆNH
VÒNG KAYSER - FLEISCHER

 Một ánh sáng đặc biệt gọi là đèn khe
được sử dụng để tìm dấu “Kayser-
Fleischer ring” trong mắt với kích
thước 1-2mm màu xanh nâu, xung
quanh các cạnh của mống mắt và
mép của giác mạc.

 Thông thường, KF vòng bắt nguồn
từ cực cao, sau đó phát triển thành
cả hai cực trên và dưới, và cuối cùng
tạo thành một vòng tròn đầy đủ.

 95% bệnh nhân mắc bệnh Wilson có
biểu hiện dấu hiệu thần
kinh sẽ có vòng Kayser -
Fleischer và tỉ lệ 65% ở bệnh nhân
mắc bệnh Wilson có biểu hiện dấu
hiệu gan.



BIỂU HIỆN BỆNH
ĐỤC TTT HÌNH HOA HƯỚNG DƯƠNG

 Đồng có thể lắng đọng ở
củng mạc và thể thủy tinh
gây đục nhân hình hoa
hướng dương (theo
Siemerling và Oloff).



BIỂU HIỆN BỆNH
BIỂU HIỆN THẦN KINH

 Khởi phát: Triệu chứng thần kinh của bệnh Wilson thường
khởi phát sau 10 tuổi, nhưng có khi xuất hiện sớm lúc 4 tuổi,
hoặc rất muộn khi 50 tuổi.

 Dấu hiệu thần kinh - tâm thần rất đa dạng, có những hiện
tượng loạn vận động nổi lên trong các thể tiến triển mạn tính
và thường xuất hiện bắt đầu từ tuổi trẻ và có những hiện tượng
tăng trương lực ở các thể tiến triển cấp hay bán cấp, bệnh
thường bắt đầu sớm ở tuổi trưởng thành và kết thúc bằng tử
vong sau vài tháng hoặc vài năm. Hội chứng rối loạn vận
động có thể gặp trạng thái run đầu chi đều, run khi nghỉ kiểu
Parkinson hay run chú ý kiểu tiểu não.



BIỂU HIỆN BỆNH
BIỂU HIỆN THẦN KINH

 Trong các thể đặc trưng có loạn vận động phức hợp gây
rối loạn thực hiện vận động và hơn nữa còn có rối loạn
giữ vững tư thế, rối loạn này phát hiện rõ bằng nghiệm
pháp đối chiếu ngón trỏ (dấu hiệu Bretteur) làm rung
chuyển cơ xuất hiện đôi khi rất mạnh. Hội chứng loạn
trương lực cơ phối hợp với cứng cơ tạo hình và các tư
thế bất thường thường xuyên hay từng hồi có thể hay
thấy ở các chi và thân, mang thể kỳ lạ có yếu tố xoắn vặn
(cơn xoắn vặn cơ làm cho bệnh nhân lăn lộn và xoắn vặn
cơ như con rắn bị thương).

 Các yếu tố loạn trương lực cũng như các cử động bất
thường sẽ bị nặng lên khi hoạt động.



BIỂU HIỆN BỆNH
BIỂU HIỆN THẦN KINH

 Những động tác bất thường bao gồm run, múa giật, múa
vờn, co vặn, động tác định hình. Đôi khi có thể thấy dấu
hiệu kín đáo rối loạn nuốt, rối loạn mắt như hạn chế liếc,
đọc, quy tụ, rối loạn cơ tròn, rối loạn thần kinh thực vật
như ra nhiều dãi, nhiều trứng cá, rối loạn vận mạch. Đặc
biệt có thể xảy ra những cơn kịch phát là các thể động
kinh. Có khi còn có thể gặp cơn đột quỵ.



BIỂU HIỆN BỆNH
BIỂU HIỆN THẦN KINH

 Bệnh nhân thường nói khó, chậm, âm thanh đơn điệu,
loạn câm (loạn vận ngôn). Ngoài ra, còn xuất hiện rối
loạn ruột, rối loạn vận động nhãn cầu, rối loạn cơ tròn,
thần kinh thực vật.

 Tổn thương chi trên biểu hiện sớm bằng chữ viết rối
loạn.

 Đôi khi do xuất hiện các rung chuyển co cơ đối lập làm
rối loạn trương lực cơ nặng lên, gây sai lệch tư thế, bước
đi nặng nề, đi đứng cứng đờ như tượng.



BIỂU HIỆN BỆNH
BIỂU HIỆN THẦN KINH

 Tiến triển bệnh cũng có thể bộc lộ các cơn tai biến kịch
phát, cơn động kinh có ổ hay toàn thể, bại nửa người.
Các động tác bất thường: run, múa giật, múa vờn ở hai
tay. Giai đoạn muộn của bệnh xuất hiện trí tuệ sa sút, có
thể có tiền triệu rối loạn cảm xúc, tính tình, trầm cảm.
Đôi khi bệnh nhân ở giai đoạn lú lẫn, sa sút tâm thần, đôi
khi có cơn loạn thần.

 - Về tâm thần: ở nhiều bệnh nhân sớm có biểu hiện rối
loạn cảm xúc và khí sắc. Nhiều trường hợp suy yếu trí
tuệ có khuynh hướng tiến tới tâm thần sa sút, có khi có
các cơn loạn thần.



 Xơ gan trong bệnh
Wilson: Xơ gan được
phát hiện bằng chọc sinh
thiết gan nhưng trong các
thể thần kinh về lâm sàng
xơ gan còn hay tiềm tàng.
Tuy nhiên, đôi khi người
ta thấy có vàng da, cổ
trướng hay chảy máu
đường tiêu hóa. Các biểu
hiện này chứng tỏ bệnh
nhân có xơ gan mất bù ở
giai đoạn cuối.



TRIỆU CHỨNG CƠ QUAN KHÁC:

 Hơn một nửa số bệnh nhân có hình ảnh giảm mật độ xương
trên kiểm tra X quang thông thường.

 - Bệnh khớp có triệu chứng xảy ra ở 20-50% bệnh nhân,
thường phát sinh vào giai đoạn cuối trong quá trình của bệnh,
thường sau20 năm tuổi. Bệnh khớp thường liên quan đến cột
sống và khớp lớn, chẳng hạn như đầu gối, cổ tay, cổ và hông.

 Triệu chứng huyết học:
 - Thiếu máu tán huyết được xem là một biến chứng của

bệnh nhưng hiếm gặp (10-15%)
 Triệu chứng ở thận:
 - Trên lâm sàng, bệnh nhân có thể giống với những người

mắc hội chứng Fanconi, thể hiện khiếm khuyết quá trình axit
hóa thận và thiệt hại thận quá mức của các axit amin, glucose,
fructose, galactose, pentose, acid uric, phosphate và canxi

 - Có thể tiểu máu



XÉT NGHIỆM MÁU: NỒNG ĐỘ CERULOPLASMIN

 Ceruloplasmin là một enzym có chứa đồng đóng một vai trò quan trọng
trong quá trình chuyển hoá sắt của cơ thể. Tại gan đồng liên kết
với apoceruloplasmin tạo thành ceruloplasmin và sau đó phóng thích nó
vào máu. Khoảng 95% đồng trong máu gắn với ceruloplasmin.

 Giá trị bình thường : Ceruloplasmin = 27 – 37 mg /dL

Mức độ ceruloplasmin thấp không đặc hiệu để chẩn đoán một tình
trạng bệnh và thường được đánh giá cùng với các xét nghiệm đồng.

 Nồng độ Ceruloplasmin giảm cùng với nồng độ đồng máu thấp và đồng
nước tiểu tăng có thể chỉ ra bệnh Wilson .

Khoảng 5% những người có bệnh Wilson có triệu chứng thần kinh sẽ
có mức độ ceruloplasmin bình thường, sẽ lên đến 40% với những người
có triệu chứng gan, đặc biệt là nếu họ bị bệnh cấp tính.

Nếu ceruloplasmin và nồng độ đồng nước tiểu và / hoặc máu
thấp, người đó có thể có một sự thiếu hụt đồng.

 Đây là XN sàng lọc bởi nó không đặc hiệu cho bệnh Wilson. 5-10%
trường hợp mắc bệnh Wilson có lượng ceruloplasmin giảm nhẹ, 10-20%
trường dị hợp cũng có lượng ceruloplasmin giảm sút. Sự bất thường về
hàm lượng ceruloplasmin có thể do các nguyên nhân khác như viêm
gan mãn tính, viêm ruột, loét miệng và có thể tăng với một số bệnh ung
thư, tăng lên trong thời kỳ mang thai và sử dụng estrogen, thuốc tránh
thai, thuốc men như axit carbamazepine, phenobarbital, và valproic.



XET NGHIỆM MÁU

 Đồng (Cu) bt trong cơ thể từ 70 đến 100mg. Sự hằng định
phụ thuộc vào cân bằng giữa hấp thu ở ruột và thải trừ qua
mật từ 1 đến 5mg mỗi ngày. Trong huyết thanh bình thường,
hơn 95% đồng là dưới dạng ceruloplasmin.

 Nồng độ ceruloplasmin là 20 – 40mg trong 100ml.
 Bệnh lý khi Cu< 20mg/dl
 Chức năng quan trọng nhất của đồng ở chỗ nó là thành phần

của ceruloplasmin, một enzym xúc tác cho sự oxy hóa Fe2+
thành Fe3+ để sắt có thể được vận chuyển trong máu từ nơi
dự trữ chính là gan đến tủy sống để tạo hồng cầu. Sự thiếu hụt
ceruloplasmin dẫn đến tích tụ sắt trong gan và gây thiếu máu.
Đồng cũng đóng vai trò quan trọng trong nhiều hoạt động
khác của cơ thể như: myelin hóa mô thần kinh, miễn dịch,
đông máu...



XÉT NGHIỆM NƯỚC TIỂU

 Nước tiểu bình thường có 0,1mg đồng trong 24 giờ.

 Bệnh lý: lượng đồng niệu rất cao có thể vượt mức 1,2mg
trong 24 giờ. (> 100 µg/d). Đồng niệu có thể tăng gấp 4
đến 30 lần mức bt.

 Ở người mang gen bệnh, hàm lượng đồng tăng cao,
nhưng không vượt quá ngưỡng 100 µg/d.

 Tuy nhiên, sự bất thường này cũng có thể do các nguyên
nhân khác ví dụ như bệnh gan tắc nghẽn.



SINH THIÊT GAN

 Sinh thiết gan để xác định hàm lượng đồng là một trong
những xét nghiệm nhạy và chính xác để chẩn đoán xác định
người mắc bệnh Wilson. Ở người bình thường, lượng đồng từ
15 – 55 µg/g. 83,3% bệnh nhân mắc bệnh Wilson có lượng
đồng trong cơ thể cao hơn 250 µg/g, 3,5% còn lại thấp hơn 50
µg/g.

 Tuy nhiên, tăng lượng đồng trong gan có thể do các bệnh gan
như viêm gan mãn tính, cirrhosis… Tuy nhiên, sinh thiết gan
chỉ được sử dụng trước hết cho BN rối loạn chức năng gan mà
không cần thiết đối với những trường hợp có các dấu hiệu rối
loạn thần kinh.

 Các phân tích của mô gan sinh thiết bằng kính hiển vi phát
hiện tổn thương gan, thường cho thấy một hình ảnh đặc trưng
cho bệnh Wilson. Mức 250 mg đồng cho mỗi gram của mô
gan khô cho thấy đã mắc phải bệnh Wilson.



CHẨN ĐOÁN HÌNH ẢNH

 Chụp cắt lớp (CT-Scan)
hoặc cộng hưởng từ
(MRI) 100% bệnh nhân mắc
bệnh Wilson mà có các biểu
rối loạn thần kinh hầu như
đều có thể thấy giãn não
thất, teo vỏ não và biến
đổi tỷ trọng cũng như các
dấu hiệu bất thường
khác ở các hạt nhân
vùng đáy não. Đặc biệt là
ở các hạt nhân xám vùng
đấy não



CHẨN ĐOÁN

 Chẩn đoán dựa trên 4
tiêu chuẩn của Sternlieb
(1978): Các triệu chứng
thần kinh, vòng keyser-
Fleicher, ceroloplasmin <
20mg/ 100ml và các dấu
hiệu của tổn thương gan.

 Sự kết hợp của các triệu
chứng thần kinh, vòng
Kayser-Fleisher và
ceruloplasmin mức thấp
(<0,2 g / L) trong 80-95%
các trường hợp được coi là
đủ cho việc chẩn đoán bệnh
Wilson.

 Chẩn đoán thể lâm sàng
(Saito T,1987) cần chú ý các
thể thần kinh thuần túy, thể
gan - huyết học - thận, thể
gan - thận. Ở Việt nam đã
gặp các thể gan - thần kinh,
thể thận thần kinh, thể gan -
tâm thần, thể huyết học.

 Lượng acid amin niệu tăng
cao. Các men AST, ALT đều
tăng còn dịch não – tủy bình
thường.



CHẨN ĐOÁN

 + Tăng nồng độ γ-glutamyltransferase, alanine
aminotransferase (ALT-SGPT) và aspartate aminotransferase
(AST-SGOT).

 + Nồng độ ceruloplasmin/huyết thanh giảm: 0.02 g/L (bình
thường: 0.2 - 0.5 g/L).

 + Nồng độ đồng/huyết thanh giảm: 4.1 μmol /L; (bình thường:
11 - 22 μmol /L).

 + Nồng độ đồng/nước tiểu tăng cao: 12.8 μmol /24 giờ (bình
thường: 0 - 1 μmol /24 giờ).

 + Kết quả MRI não cho thấy có sự thay đổi tín hiệu lan rộng,
tăng thần kinh đệm (gliosis), teo hạch vùng đáy, đồi và thân
não.

 + Di truyền học: có sự đột biến phức hợp dị hợp tử trong
gen ATP7B.



ĐIỀU TRỊ

 Các phương pháp hiện nay
nhằm chỉnh lý rối loạn chuyển
hóa đồng. Bình thường bệnh
có tiên lượng thuyên giảm rất
nhạy với điều kiện điều trị
được thực hiện sớm và kiên trì.
Phương pháp điều trị này
thường có hiệu quả làm cho
các dấu hiệu thần kinh thoái lui
rõ rệt.

 Các biện pháp điều trị bao
gồm: tránh sử dụng các thức
ăn giàu đồng : thịt bò, hải sản,
tạng động vật, các loại đậu,
đậu phộng, sô cô la...

Thực phẩm mg Cu /100g

Sò 7.6
Ốc 7.2

Gan cừu 6.0
Cua 4.8

Men bia 3.3
Quả Ôliu 1.6

Tôm 0.8
Cá tuyết 0.6

Bánh mì, bột thô 0.25



THUỐC DIỀU TRỊ

 Có thể lựa chọn các thuốc sau:
 - D-penicillamin (Trolovol) 600 - 3.000mg/ngày chia uống nhiều

lần trong và ngoài bữa ăn. Tuy nhiên một số bn dung nạp kém loại
thuốc này kể cả ở liều thấp. Do đó, hiện nay nhiều trung tâm trên thế
giới đã cho sử dụng 1 số thuốc khác.

 Penicilamin tạo phức với Cu, Hg, Zn, Pb và làm tăng thải trừ các
kim loại này qua nước tiểu.
Cơ chế trong bệnh Wilson: Một nguyên tử đồng kết hợp với 2 phân
tử penicilamin có thể kéo theo sự bài tiết 200 mg đồng.

 - Ammonium tetrathiomolybdat 60-300mg/ngày chia uống 6 lần
trong ngày.

 - Triethylen tetramin dihydrochlorid (Trientine) 25mg x 4
viên/ngày cho uống 1 giờ trước ăn hoặc 2 giờ sau ăn.

 - Acetat kẽm (hoặc sulfat kẽm) 50mg x 3 lần/ngày.
 Có thể kết hợp kẽm với D - penicillamin liều thấp.
 Điều trị duy trì có thể sử dụng Acetat kẽm là một lựa chọn tối ưu.



THUỐC ĐIỀU TRỊ

 Các loại thuốc d-pencillamine (Cuprimine) và hydrochloride
trientine (Syprine) đưa đồng từ các cơ quan vào máu. Hầu hết
đồng sau đó được lọc bởi thận và bài tiết trong nước tiểu. Một
tác dụng phụ của cả hai loại thuốc này là các triệu chứng thần
kinh có thể trở nên tồi tệ hơn, là do đồng mới được đưa vào
máu lại được hấp thụ bởi hệ thống thần kinh trung ương.
Khoảng 20 đến 30% bệnh nhân sử dụng d-penicillamine ban
đầu cũng sẽ có phản ứng với thuốc, bao gồm sốt, phát ban...
Nguy cơ thần kinh phản ứng thuốc ít khi gặp ở hydrochloride
trientine, nên là lựa chọn đầu tiên để điều trị các bệnh nhân có
triệu chứng.

 Kẽm, như muối kẽm acetate kẽm (Galzin), chặn đường tiêu
hóa hấp thu đồng từ thức ăn. Dùng kẽm loại bỏ đồng quá
chậm khi được sử dụng một mình chỉ là một liệu pháp ban đầu
cho những người đã có các triệu chứng, nhưng nó thường
được sử dụng kết hợp với d-penicillamine hoặc trientine
hydrochloride.



CÁC BIẾN CHỨNG

 Các biến chứng nặng ở bệnh nhân Wilson nếu không
được điều trị là:

 suy gan

 xơ gan

 bệnh não gan

 hội chứng gan thận

 rối loạn đông máu

 Bệnh nhân thường tử vong ở 30 tuổi nếu không được
ghép gan.



PHÒNG BỆNH

 Các thành viên trong gia tộc của người bệnh phải được
xét nghiệm đặc hiệu ngay trong những tuần đầu khi ra
đời.



XIN CHÂÂN THÀNH CẢM ƠN!
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