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Nghién ctiru dac diém lam sang, can lam sang trén bénh
nhan Wilson nguwoi 16n

Study of the clinical and laboratory characteristics in the adult patients
with Wilson disease

Lé Hiru Phudrc*, *Bénh vién Cho Rdy,
Hoang Anh Vii**, Bui Hiru Hoang** **Truwong Pai hoc Y Duoc TP. Ho6 Chi Minh
Tom tat

Muc tiéu: M6 td cac dac diém lam sang, can ldam sang trén bénh nhan Wilson
ngudi 16n. Béi tuong va phuong phap: Nghién clru mo ta cat ngang, thuc hién ¢ 70
bénh nhan dugc chan doan bénh Wilson theo tiéu chudn Ferenci tai Bénh vién Chg
Ray tlr thang 9 ndm 2015 dén thang 9 nam 2020. Két qud: Tuéi trung binh la 25,11 +
7,98 tudi, cé6 44 nit (62,9%). Cac triéu ching vé gan thuong gap nhat: Vang da
(51,4%), lach to (47,1%), badng bung (37,1%). Biéu hién than kinh bao gom: Khé viét
(41,4%), run tay (31,4%), khé néi (27,1%). Cac bi€u hién khac nhu thi€u mau tan
huyét, roi loan kinh nguyét, viéem khép ngoai bién chiém ty Ié lan lugt la 35,7%,
35,5%, 25,7%. Ba dau hiéu chinh cia bénh Wilson la vong Kayser-Fleischer (77,1%),
néng do ceruloplasmin mau thap (91,4%) va dong niéu 24 giod tang (94,3%). Hinh anh
cong hudng tir so nao tang tin hiéu trén T, vung hach nén dugc tim thay trong 67,2%
cac truong hop. Két luédn: B&nh Wilson cé triéu ching Iam sang da dang. Vong Kayser-
Fleischer, nong dd ceruloplasmin mau thap va dong niéu 24 gi¢ tang la cac dau hiéu
kh& dac trung cla bénh Wilson.

Tl khéa: Bénh Wilson, gen ATP7B, dot bién gen.

Summary

Objective: The aim of this study was to describe the clinical and laboratory
features in the adult patients with Wilson disease. Subject and method: A cross-
sectional study was conducted on 70 patients. The patients with Wilson disease were
diagnosed basing on standards of Ferenci criteria at Cho Ray Hospital from
September, 2015 to September, 2020. Result: The median age of the patients in this
study was 25.11 £ 7.98 years, and 44 subjects were female (62.9%). The most
common clinical symptoms were jaundice (51.4%), splenomegaly (47.1%), ascites
(37.1%). The neurological symptoms were sloppy handwriting (41.4%), hand tremor
(31.4%), dysarthria (27.1%). Hemolytic anemia, menstrual disorder, arthritis
accounted for 35.7%, 35.5%, 25.7% respectively. Three main features of Wilson
disease were Kayser-Fleischer ring (77.1%), low serum ceruloplasmin concentration
(91.4%), high 24-hour urine copper level (94.3%). Hyperintensity on T, magnetic
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resonance imaging in the region of the basal ganglia was seen in 67.2% of cases.
Conclusion: The clinical symptoms of Wilson disease were variable. Kayser-Fleischer
rings, low serum ceruloplasmin concentration, high 24-hour urine copper level were

typical features of Wilson disease.

Keywords: Wilson disease, ATP7B gene, gene mutation.

1. bat van dé

Bénh Wilson la mot bénh di truyén Ian
trén nhiém sac thé thuong, do dét bién gen
ATP7B. Gen nay cO vai tro diéu hoa qua
trinh hap thu, phan bé va thai trr dong
(Cu) trong co thé. Khi gen ATP7B bi d6t
bién, qua trinh dao thai Cu bj rbi loan, Cu
sé 1ang dong trong md. Tuy theo thaoi gian,
vi tri ma 1dm sang c6 nhirng bi€u hién khac
nhau nhu tén thuong ndo, gan, mat,
xuong, khép, than. Néu khong dugc diéu
tri, bénh dién tién nang dan va ti vong [1,
4].

Bénh c6 bi€u hién Iam sang da dang,
gap & nhiéu chuyén khoa. Viéc chdn doan
sédm giup cho diéu tri hiéu quda, lam cho
bénh nhan cé cudc séng gan nhu binh
thuong. Do do, ching téi ti€én hanh dé tai
nghién clru nay nham muc tiéu: Mé ta cac
ddc diém 1dm sang, cdn I&m sang J bénh
nhan Wilson ngudi Ion.

2. Poi tuogng va phuong phap
2.1. Déi tuong
2.1.1. Dan sé nghién ctu

Dan s6 muc tiéu: Cac bénh nhan dugc
chan doan bénh Wilson tai Bénh vién Chg
Ray.

Dan s6 chon mau: Cac bénh nhan dugc
chdn doédn bénh Wilson tai Bénh vién Cho
Ray tuir thang 9/2015 dén thang 9/2020.

2.1.2. Cé mau

C& mau toan bd, gobm tat cd bénh nhan
théa man tiéu chuan chon lua va loai tru.

2.1.3. Tiéu chuén chon méau
Tiéu chuan chon bénh nhén

Tat ca bénh nhan = 16 tudi.
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(Tai phia Nam, bénh nhan Wilson tudi
nhi dong dugc diéu tri tai Bénh vién Nhi
Déng Thanh ph6é H6 Chi Minh, khi dén 16
tudi thi chuyén dén Bénh vién Chg Ray.
Ngugc lai, Bénh vién Cho Ray chi ti€p nhan
diéu tri cho bénh nhan = 16 tudi. Do do,
khai niém “ngudi I6n” chi mang tinh tuong
doi, dua vao phan cap cta cac bénh vién).

DU tiéu chudn chan dodn bénh Wilson
theo Ferenci.

Doéng y tham gia nghién clu.

Tiéu chuén loai trir

Bénh nhan bi viém gan virus B, C, viém
gan ty mién.

Bénh ly than kinh cé triéu ching ngoai
thap.

Bdng diém chan dodn bénh Wilson cua
Ferenci [4].

Triéu ching Piém
Vong Kayser- Cé 2
Fleischer Khong 0
Nan 2
Triéu ching A9
N Nhe 1
than kinh R 3
Khéng cé 0
Cerulopl , > 20mg/dl 0
mzrl‘j oplasmin 10 - 20mg/dl 1
< 10mg/dl 2
> 250 an khoé
Cutronggan | g4 _ 2u5%g g/ an | 2
(da loai trur tac h9/g g 1
mat) kho 1
' Binh thuong
Binh thutng
o A i 0
Cu trong nudc 1-2 IanAg|0| han
s tren 1
tiéu 24 qic N
> 2 lan gigi han 2
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Thi€u mau tan .

. Co 1
huyét Coomb Khén 0
test (-) ong

g Ca 2 alen 4
Dot bién gen .
Chi 1 alen 1
ATP7B . N
Khéng dot bién gen 0

Téng s6 diém: > 4: Chan doan xac dinh
bénh Wilson
= 3: C6 thé mac bénh Wilson,

can lam thém xét nghiém

< 2: Loai trir bénh Wilson

2.2. Phuong phap

2.2.1. Thiét k€ nghién ctu
Nghién ctu cat ngang mo ta.
2.2.2. Phuong phap chon mau

Chon mau theo phuong phap thuan
tién, lién tuc dua theo tiéu chudn chon lua
va loai tru.

2.2.3. Néi dung nghién ctu

Cac dac diém dan so hoc: Tuéi, gidi, tién
st bénh.

Cac dac diém lam sang: Tudi khai phat,
thoi gian bénh khéi phat, triéu ching lam
sang.

Céc dac diém can lam sang: Néng do
ceruloplasmin mau, dong niéu 24 gig, hinh
anh cong hudéng tu so nao.

Dua vao triéu ching lam sang va can
ldam sang, phan thé 1am sang theo Ferenci:
Thé ton thuong gan cap, thé viém gan man
tinh, thé than kinh kém tén thuong gan,
thé than kinh don thuan.

2.2.4. Thu thép sé liéu

Bién s6 nghién ctu

TuGi: Bién lién tuc (nam).

Gigi: Bién nhij gia (nam/nit).

Tién st gia dinh (cha, me, anh, chi, em

rut) mac bénh Wilson: Bién nhi gid
(c6/khong).

Cac triéu chung lam sang (vang da,
phu chi, bdng bung, lach to, run tay, viét
khd, ndi khd, réi loan kinh nguyét, viém
khép ngoai bién, vong Kayser-Fleischer...):
Bién nhi gia (c6/khong).

Ceruloplasmin: Bién lién tuc (mg/dl).

Dong niéu 24 gio: Bién lién tuc (ug).

MRI so ndo: Bién phan loai, gdm cac gia
tri twong Ung véi tén thuong.

Thé 1dam sang: Bié€n phan loai, gébm céac
gia tri tuong Gng tén cac thé lam sang.

Phuong phap thu thap sé liéu

Bénh an nghién clu: Ghi nhan tién su
bénh, [am sang, can lam sang.

Khdm mat tim vong Kayser-Fleischer:
Thuc hién tai Khoa Mat, B&nh vién Chg
Ray.

Ceruloplasmin mau: Thuc hién tai Khoa
Sinh hoéa, Bénh vién Chg Ray. May st dung:
BS-300 (China), phuong phéap: Do d6 duc &
buéc sé6ng 340nm. Gia tri binh thuong: 20 -
60mg/dl.

bong niéu 24 gio: Thuc hién tai Khoa
Sinh héa, Bénh vién Chg Ray. Phuong
phap: So mau.

Chup c6ng hudng tur so nao (MRI): Thuc
hién tai Khoa Chan doadn hinh anh, Bénh
vién Chg Ray.

Cbng cu thu thép sé liéu

Bénh an nghién cGu: Méi bénh nhan
dugc quan ly bang mét bénh an nghién
c(u, ghi ro thong tin ca nhan, tién st bénh,
dau hiéu Iam sang, can lam sang.

Céc budc tién hanh

Cac bénh nhan nghi ngéd mac bénh
Wilson dugc dua vao quy trinh tam soat
bao gom: HGi bénh, khdm lam sang, khdm
mat tim vong Kayser-Fleischer, néng do
ceruloplasmin mau, dong niéu 24 gig, chup
cbng hudng tu so nao.

2.2.5. Phén tich va xu'ly sé liéu
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X’ ly s6 liéu bang phan mém SPSS
18.0. Céc bién lién tuc dugc kiém dinh
bang t dbc lap; cac bi€n phan loai dugc
phan tich va trinh bay theo tan suat (%); so
sanh gilta 2 nhém sé& dung test chinh xac
Fisher.

2.2.6. V4n dé y durc trong nghién ciu

bay la nghién cdu khdng can thiép,
khéng xam hai dén bénh nhan.

Bénh nhan duogc gidi thich ré6 vé tinh
trang bénh, ty nguyén tham gia nghién
clu.

Céac thong tin vé bénh nhan va gia dinh
dugc bdo mat.

Nghién ctu dugc thuc hién hoan toan vi
muc dich khoa hoc va loi ich cia bénh
nhan.

Tuan thd dao duc trong nghién clu vy
hoc.

D& thong qua hoéi dong dao dldc bénh
vién.

3. Két qua

3.1. Phan bé bénh nhan theo tuéi

va gioi

Bang 1. Phan bd bénh nhan theo tuéi

va gigéi
Pac diém  |S6 bénh nhan| Ty 1é %
Tuoi
<20 20 28,6
20 - 29 34 48,6
30 - 39 12 17,1
> 40 4 5,7
Téng 70 100,0
GiGi
Nam 26 37,1
Nr 44 62,9
Téng 70 100,0

Nhén xét: Tudi trung binh la 25,1 nam
(nhd nhat 16 tudi, 16n nhat 51 tudi); n
chiém 62,9%.
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3.2. Tién s gia dinh
Bang 2. Tién su gia dinh

. S6 bénh
Tién su gia dinh ; Ty 1é %
i gia di nhan y 1é %
C6 anh/chi/em
ruét mac bénh 4 5,7
Wilson
Cé cha/me mac
bénh Wilson 0 0.0
Khong lién quan 66 94,3
Téng 70 100,0
Cac truong hogp tién s gia dinh co

ngudi bénh Wilson, déu ghi nhan & nhém
anh/chi/em rudt.
3.3. Thoi gian tu lic bénh khéi
phat dén Iic duoc chan doan (thang)
Bang 3. Thoi gian tu luc khadi phat
dén luc duoc chan doan

. S6 bénh Y
Thoi gian . Ty lé %
nhan
1-12 thang 25 35,7
13 - 24 thang 14 20,0
25 - 36 thang 10 14,3
> 36 thang 21 30,0
Téng 70 100,0

Dua vao thoi diém bénh nhan cé biéu
hién Idm sang dau tién, ching ta biét dugc
thai gian tu IGc bénh khdi phat dén khi
dugc chan doan, trung binh 36,9 thang;
mudn nhat la 120 thang.

3.4. Tudi khéi phat
Bang 4. Tudi khéi phat

Tuéi khoi e . o
i So bénh nhan | Tylé %
phat
10-19 35 50,0
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20 - 29 22 31,4 Vvong Kayser-Fleischer dugc tim thay &
77,1% cac trudng hop.
> 30 13 18,6 ‘
Téng 70 100,0 3.7. Néong do ceruloplasmin mau

Pa s6 tubi khéi phat trong nhém 10

19 tudi, trung binh 22,1 tudi.

3.5. Triéu ching lam sang

Bang 5. Triéu chirng lam sang

Bang 7. Nong dd ceruloplasmin mau

Noéng dé S6bénh | Tylé
ceruloplasmin nhan %
Théap (< 20mg/dl) 64 91,4
Binh thuong (=
20mg/dl) 6 8.6
Téng 70 100.

Triéu ching S(:':g:h TX/:@
Vang da 36 51,4
Lach to 33 47,1
Khé viét 29 41,4
Bang bung 26 37,1
Thi€u mau 25 35,7
ROi loan kinh nguyét 25 35,5
Phu 2 chi dudi 25 35,7
Run tay 22 31,4
Né6i kho 19 27,1
Viém khép ngoai
oian 0P NJoE 18 25,7
Dang diéu bat
Cac cr dong khon
oy 9 9 14 20,0
Chay nudc dai 13 18,6
Khé nuot 13 18,6
Tuan hoan bang hé 10 14,3
Xuat huyét do gian
tinh magh thucgquén 7 10,0
Gan to 3 4,3

Triéu ching lam sang da dang: Cac
triéu chirng vé gan, than kinh, roi loan kinh

nguyét, thi€u mau...

3.6. Vong Kayser-Fleischer

Bang 6. Vong Kayser-Fleischer

vong Kayser- So bénh | Tylé

Fleischer nhan %
Duong 54 77,1
Am 16 22,9
Téng 70 1%0'

Hau hét bénh nhan (91,4%) c6 néng do
ceruloplasmin mau thap, trung binh Ila

9,2mg/dl.
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3.8. BPéng niéu 24 gio

Bang 8. Pong niéu 24 gio

Pong niéu S6 bénh nhan Ty 1é %
Cao (= 100ug/24 gio) 66 94,3
Binh thuong (< 100ug/24 gio) 4 5,7
Téng 70 100,0

Hau hét bénh nhan (94,3%) cé lugng déng niéu tang, trung binh 341,1ug/24 gio.

3.9. Hinh anh céng huodng tir so nao

Bang 9. Hinh anh MRI so nao

Hinh anh MRI so nao S6 bénh nhan Ty 1é %
T6n thuong vung doi thi, nhan béo déi xing 2 bén 34 48,6
T6n thuong vung cau néo 13 18,5
Khéng ghi nhan 23 32,9
Téng 70 100,0

Hinh anh kha dac trung trén MRI ctia bénh Wilson la tang tin hiéu thi T, vung déi thi,

nhan béo doi xiing 2 bén, chiém ty 1&€ 48,6%.

3.10. Thé I4m sang theo Ferenci

Bang 10. Thé Iam sang theo Ferenci

Thé 1am sang S8 bénh nhén Ty lé %
Thé ton thuong gan cap (HI) 3 4,3
Thé tén thuong gan man tinh (H2) 36 51,4
Thé than kinh kem tén thuang gan (N1) 11 15,7
Thé than kinh don thuan (N2) 20 28,6
Téng 70 100,0

Ty 1& thé 1am sang tén thuong gan man tinh, t6n thuong gan kém tén thuong than

kinh 1an luot 1a 51,4% va 15,7%.

3.11. Phan bé vong Kayser-Fleischer theo thé Iam sang

Bang 11. Phan bé vong Kayser-Fleischer theo thé€ 1am sang

Vong Kayser-Fleischer
Thé lam sang S?‘;‘Z“i (n = 54) 53 ﬁémn:‘n = 16)

0 bén —_— : -

nhan Tyle % nhan Tyle %
Thé ton thuong gan cap 1 33,3 2 66,7
Thé ton thuong gan man tinh 23 63,9 13 36,1
Thé than kinh kém tén thuong gan 11 100,0 0 0,0
Thé than kinh don thuan 19 95,0 1 5,0

Phép kiém Chi binh phuong: p=0,003.
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Tat cd bénh nhan (100%) thé than kinh kém tén thuong gan déu cé vong Kayser-

Fleischer.

3.12. Phan bé néng dé ceruloplasmin mau theo thé Iam sang

Bang 12. Nong do ceruloplasmin mdu theo thé 1dm sang

Ceruloplasmin mau
Thap (n = 64) (< Binh thuong (n = 6) (=
Thé lam sang 20mg/dl) 20mg/dl)
Sobenh | 1o a0 | Sébénhnhan | Tyle %
nhan

Thé tén thuong gan cap 2 66,7 1 33,3
Thé tén thuong gan man tinh 32 88,9 4 11,1
'(_I;gi than kinh kem tén thuong 11 100.0 0 0.0
Thé than kinh don thuan 19 95,0 1 5,0

Phép kiém Chi binh phuong: p=0,261.

Khong cé su khéac biét cé y nghia vé néng dd ceruloplasmin mau gilra cac thé Iam

sang.

3.13. Phan bé ham luong déng nuéc tiéu 24 gio theo thé Iam sang

Bang 13. Phan bé ham luogng déng nudc ti€u 24 gid theo thé lam sang

Poéng nudc ti€u 24 gio
The 1am sang 21005 (n=66) | <100ug(n=4)

6 bén 2 iAo 6 bén > Ao

nhan Tyle % nhan Tyle %
Thé ton thuong gan cép 3 100,0 0 0,0
Thé ton thuong gan man tinh 34 94,4 2 5,6
Thé than kinh kém tén thuong gan 10 90,9 1 9,1
Thé than kinh don thuan 19 95,0 1 5,0

Phép kiém Chi binh phuong: p=0,933.

Khong cé su khac biét cé y nghia vé
ham lugng dong nudc ti€u 24 gio gilta cac
thé lam sang.

4. Ban luan

Tubi khéi phat la yéu té dugc chiang toi
cling nhu nhiéu tac gid khac quan tam
trong nghién ctu. Chang t6i ghi nhan tudi
khéi phat thuong gap & nhém tudi 10 - 19
(50%), trung binh 22,1 tudi (Bang 4). Dua
vao tubi khdi phat, chdng toi tinh dugc
khodng thoi gian tU Iic khdi bénh dén khi

nhap vién. Hau hét bénh nhan dugc phat
hién mudn, trung binh 36,9 thang. Chi
khoang 1/3 truong hgp dugc phat hién
trong nam dau. Dac biét, cé bénh nhan sau
120 thdng mdi dugc chan doan (Bang 3).
D6 Thanh Huang [3] nghién clu trén 60 doi
tuong tai Bénh vién Nhi Trung uong va
Bénh vién Bach Mai, tu6i khéi phat thudng
gap trong nhém 10 - 19 tudi (51,7%), trung
binh 16,3 tudi. Theo y van, tudi trung binh
mac bénh Wilson thé gan mét la 12 tudi,
trong khi d6 céac triéu chiing than kinh xuat
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hién muodn hon, thuong sau 20 tudi [8].
Nhu vay, tudi khai phat trong nghién cGu
cla chung t6i cling phu hgp véi cac tac gid
trén.

Bénh Wilson la bénh di truyén Ian, nam
trén nhiém sac thé thudng nén tuan theo
quy luat di truyén cta Mendel. Nghién clu
cla chung tdi cho thay nir mac bénh nhiéu
hon nam, ty Ié& nam:n(t la 1:1,7 (Bang 1).
Nam 2017, Hoang Lé Phuc [5] tién hanh
nghién ctu trén 54 bénh nhan, cho thay
bénh gap & bé trai gap 1,7 lan bé gai. Lé
buc Hinh [6] nghién cdu 60 bénh nhan
Wilson tai Bénh vién Bach Mai vao nam
2006, ty 1€ nam chiém uu thé (56,6%). Hau
hét y van cho thdy nam cé xu hudng mac
bénh nhiéu hon nit. Nguogc lai, theo Brunet
AS va cong su [2], ty 1& nam:n(r la 3:10.
Nhu vay, ty I1& mac bénh theo gidi trong
nghién clru cla ching toi cé su khac biét
so v@i cac tac gia trong va ngoai nudc. bay
la di€m can luu y trong nhirng nghién clu
tiép theo.

Triéu chdng l1dam sang bénh Wilson rat
da dang. Theo Quach Nguyén Thu Thay [7],
bénh Wilson thé than kinh don thuan chiém
29,0%; thé gan - than kinh 20,6%. Trong
nghién ctu cha chdng toéi, thé than kinh don
thuan la 28,6%; thé than kinh cé ton thuong
gan la 15,7% (Bang 10). Nhu vay, két qua
vé thé |dm sang trong nghién clu cua
chdng t6i khd tuong dong véi nghién clu
trén. Vang da la triéu ching thuong gap
nhat (51,4%). Cac biéu hién than kinh nhu
kho viét, run tay, khé néi chiém ty 1é lan lugt
la 41,4%, 31,4%, 27,1% (Bang 5). Thi€u
mau tan huyét cling la dau hiéu kha pho
bién (35,7%) (Bang 5). Pay la dau hiéu it
dugc chd y, bénh nhan thudong dugc truyén
mau nhiéu lan tai nhiéu bénh vién khac
nhau. Tan huyét do lugng déng tu do phéng
thich ao at vao mau, pha hdy héng cau va
coomb test am tinh. Dac biét, trong nghién
cltu nay chung t6i phat hién 35,5% bénh
nhan n cé hién tugng réi loan kinh nguyét -
vO kinh (Bang 5). Pay la triéu ching chua
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dugc nhac dén trong céc bdo céo tai Viét
Nam; c6 |1é cac nghién clu vé bénh Wilson
con han ché, phan 1én cac nghién clu dugc
thuc hién @ doéi tugng nhi déng.

Ba dau hiéu dac trung cta bénh Wilson
la vong Kayser-Fleischer duong tinh, néng
do ceruloplasmin mau thap va dong niéu 24
gio tang. Theo Arima [1], 75% truong hop
bénh Wilson véi triéu ching gan ro rét cé
vong Kayser-Fleischer. Hoang Lé Phuc [5]
nghién ctu trén 54 bénh nhan tai Bénh vién
Nhi Dong Thanh ph6 H6 Chi Minh, ty 1& phat
hién vong Kayser-Fleischer la 72,2%. Trong
nghién clu cla chudng t6i, vong Kayser-
Fleischer xuat hién trong 77,1% cac truong
hop (Bang 6), tuong tu véi cac tac gia trén.

Ceruloplasmin mau thap la mét trong
nhirng dau hiéu dac trung clda bénh Wilson.
Sternlieb [8] cho rang vao thagi diém dugc
chadn doan, ghi nhan 60% bénh nhan cé
nong do ceruloplasmin mau dudi 5mg/dl,
80% dudi 10mg/dl, 16% trong khoang 10 -
20mg/dl va 4% cé gia tri binh thuong.
Nong dd ceruloplasmin thap chiém ty |é
94,4% trong nghién cGu cla Hoang Lé
Phuc [5]. Trong nghién cGu clda chidng toi,
ty 1€ néng d6 ceruloplasmin mau théap la
91,4% (Bang 7), phu hgp cac tac gia trong
va ngoai nudc. Tuy nhién, can luu y rang
mot s6 truong hop ceruloplasmin mau thap
khéng phai la bénh Wilson nhu suy dinh
dudng nang, hdi chirng than hu...

Dong niéu 24 gio tang cling la dau hiéu
chinh chadn doan bénh Wilson. Theo Hoang
Lé Phac [5], dong niéu 24 gio tang gap
trong 81,5% cac truong hgp. Nghién clu
cla ching toi cé ty I& dong niéu 24 gio
tang la 94,3% (Bang 8), kha tuong dong
vGi Hoang Lé Phuc. Tuy nhién, ham lugng
dong nudc ti€u tang cling cé thé gap trong
mot s6 truong hop khac khdng phai bénh
Wilson nhu tinh trang tadc mat man tinh, lo
dung nudc ti€u bi nhiém déng... Do dé,
viéc chan doadn bénh phai dua vao nhiéu
yéu t6 nhu 1am sang, sinh héa, hinh anh
hoc va doét bién gen ATP7B. Nam 2006,
Ferenci [4] da dua ra bang diém chan doan
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bénh Wilson va dugc ap dung réng rai trén
thé gidi.

5. Két luan

Bénh Wilson c6 triéu chirng lam sang da

dang (bi€u hién vé gan, than kinh, huyét
hoc, ndi tiét, khdp...). Vong Kayser-Fleischer,
nong do ceruloplasmin mau thap, dong niéu
24 gio tang, tén thuong néo trén MRI la cac
dau hiéu dién hinh cla bénh.
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