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MANIFESTIMET EKSTRAHEPATIKE TE SEMUNDJES WILSON Nit VENDIN TONE

Prof. JOSIF E. ADHAMI, PASKAL CULLUFI*

Summary

EXTRAHEPATIC MANIFESTATION OF WILSON’S DISEASE

A total of 40 cases of Wilson’s disease diagnosed by as, showed an incidence rate of 1:75000 and a prevalence rate of
1:148000. There was an occurrence of neurological symptoms in 24 (60%) patients : trempr 95.8%, dysarthria 91.7%, hy[persalivation
66.7% and less often hypomimia and muscular hypertony, in addition to unique cases with saltatory gate, steppage gait, and
torticollis. There was an obvious occcurrence of neurological signs during ther secod decade of life (15.5 -+ 4.02 years) which
- followed hepatic hepatic signs (p<0.01). There were 9 cases (37.5%) with nervous disorders as the first manifestation of discase.
Sensory troubles were confirmed by the presence of headache in three patients . There was evidence of psychiatric signs in 27.5%
of patients : dementia in all cases, but emotional, personality and behavior troubles were less frequent. The Kayser-Fleischer ring
was present in 100% of cases with neurological signs and in 37.9% of those with hepatic signs only. Six patients developped
haemolytic anemia, two ostcoporosis, two presented arthralgia and two others retarded puberty. There were two cases with involviment
of the parotid gland with pain, bilateral hypertrophy and hypersalivation. There was a regression of parotidian signs after the

administration of D-Penicillamin,

Sémundja Wilson (SW) éshté njé ¢rregullim
gjenetik i metabolizmit t& bakrit & karakterizohet nga
depozitimi i tij né mélgi, sistemin nervor, veshkat, syté
etj.

Sémundja transmetohet sipas tipit recesiv
autosomik. Geni pérgjegjés pér sémundjen &shté i
vendosur né krahun e gjaté t& kromozomit 13 (1). Ai
&shié njé¢ ATPazé bakér- trasportues analog me genin e
sémundjes Menkes (2).

Mendohet se dy jané shkaget e grumbullimit t&
bakrit ng indet :

1.Pakésimi i eliminimit t& bakrit ne anén e rrugéve
biliare.

2.Ulja e theksuar e inkorporimit t& bakrit né
apoceruloplazminé (3,4) té& cilat mund t& vijné pér shkak
té njé defekti né nivelin “messenger -RNA production’’
(5).

Sipas Epstein dhe Sherlock (6) baza e sémundjes
&shté né genin e kontrollit dhe si pasoj, metabolizmi i
bakrit né t& rritur b&het me ¢ njé&jtén rrugé si né fetus
ose né t€ porsalindur.

Qéllimi i studimit &shté t& analizojé manifestimet
klinike ekstrahepatike t& t& sémuréve me sindromén
Wilson.

* Dérguar né Redaksi m& 26 Dhjetor 1995, miratuar pér
botim uné 20 janar 1996.
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Materiali, metodat, rezultatet dhe diskutimi
T¢ dhénat q& ne kemi mundur t& mbledhim
pérfshijné 40 t& sémuré: 24 meshkuj dhe 16 femra sipas
raportit 3: 2. Incidenca ka gené 1:75000 dhe prevalenca
1: 148000 banoré (7).
Diagnoza u pércaktua midis moshave 4,5 dhe 56
vje¢ (mosha mesatare 18.8 + 8.47), por 65% e rasteve u
diagnostikuan né dekatén e dyté dhe t& treté t& jetés.
Prekjen e sistemit nervor e kemi konstatuar ng 24 nga
40 t& sémurét e studiuar, ose né 60% té rasteve 7.
Kurse njé autor tjetér (8) ka konstatuar se nga 24 &
sémurét e analizuar, né kohén e vénies sé¢ diagnozés
vetém 6 ose 25% paraqitnin shenja neurologjike té lehta.
Kjo &shté e kuptueshme, sepse sa mé e gjaté té jeté koha
e ndjekjes sé t& sémuréve aq mé t& shumta do t& jené
edhe shenjat e prekjes t& sistemit nervor. Pér kéts mjafton
t€ kujtojmeé se né njé punim t& botuar né vitin 1991 C)
ne gjetém se po né kété kontigjent prej 40 t& sémurésh,
sistemi nervor ishte prekur né 21 veta ose 52.5%.
Démtimi i sistemit nervor zakonisht shfaqet né dy forma
klinike:
1. Pseudosklerotike ku tremori pérbén shenjén
madhore.
2. Distonike ose klasike qé& karakterizohet nga
hipertonia dhe kontraktura muskulare. Megjithaté,
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pothuajse né ¢do t& s&muré, shenjat pseudo-
sklerotike gérshetohen me ato distonike.

Nga t& dhénat tona duket qarté se shenjat nervore
jang shfaqur gjaté dekatés sé dyté té jetés (15.5 + 4.02
vjeg) dhe pasojné shenjat hepatike (p<0.01). Megjithaté,
né 9 t& sémuré (37.5%), shenjat nervore pérbénin
manifestimin e paré t& sémundjes. Prej kétyre t& fundit,
né 4 raste tremori ishte shenja e paré e sémundjes, né
dy ishte hipersalivacioni, né dy t& tjeré dizartria, kurse
né njé t& fundit dhimbja e kokés.

Autoré té tjeré (5,10,11), po ashtu kané pérshkruar
disa raste ku shenjat neurologjike ishin shfaqur para atyre
hepatike.

NE 15 t& sémuré té tjeré ne gjetém se démtimet ¢
sistemit nervor kishin filluar me njé ose dy shenja
neurologjike. Shenjat mé t& shpeshta t& démtimit t& kétij
sistemi kané gené: tremori n& 23 t& sémuré (95.8%),
dizartria n€ 22 t& sémuré (91.7%) dhe hipersalivacioni
né 16 t& sémuré (66.7%) dhe mé rrallé hipomimia dhe
hipertonia muskulare. N& 6 raste (26.1%) ishte fjala pér
tremor qetésie me lévizje t& rregullta, t& imta dhe ritmike
t¢ duarve apo gishtérinjve t& tyre, kurse né 17 veta
(73.9%) tremori ishte intencional, q& shfaqgej kur i sémuri
pérpiqej € kryej ndonjé veprim si p.sh. t& shkruaj, t&
hajé, t& vishej etj. Ky tremor theksohet mé tepér gjaté
emocioneve, né prani (& personave té tjeré dhe mund &
preké edhe kokén, trupin, nofullén e poshtéme ose
gjuhén. Si pasoj¢ e tremorit dhe hipertonisé muskulcre,
dhjeté nga t€ sémurét tané (41.7%) paragitnin ¢rregullim
t& bukurshkrimit, g€ né njé rast pérbénte shenjén e paré
t€ sémundjes. Kjo éshté arsyeja q& shpeshheré mésuesit
Jjané té parét ata & véné né dukje fillimin e sémundjes.
N& 9 pacienté (37.5%) t& rasteve u vuné re lévizje
korreoatetozike t& duarve, té cilat né dy t& sémuré (8.3%)
ishin t€ gjeneralizuara. Crregullimet e t& folurit, kur
shogérohen me hipertoni muskulore dhe / ose kontraktim
t&¢ muskujve mandibularg, nuk e lejojné t& sémurin t&
flasé. Né& tre raste dizartria ishte shenja e paré e
démtimeve neurologjike. Crregullimet e t& folurit
shogéroheshin me hipersalivacion.

Shtaté (29.17%) nga t& sémurit tané me démtime
neurologjike paragitnin disfagji, e cila ishte shfaqur 3 —
7 vjet pas fillimit t& sémundjes.

Me 11 pacienté (45.8%) u vu né dukje ataksi,
kurse mé rrallé mistagmus, grimasa, Babinski pozitiv
uni ose bilateral dhe né raste t& veganta ecje stepante,
torticollis etj.

Polimorfizmi klinik, veganérisht n& t& rritur e bén
té¢ véshtiré diagnozén diferenciale me sémundjen ¢
Parkinsonit ose sklerozén e diseminuar (12). N&
sémundjen Wilson sfera sensore démtohet shumé rrallé.
Tre & sémuré kané pasur turbullime sensore né formé
dhimbjesh koke, t€ cilat nuk mund té shpjegoheshin me
shkage té tjera. Né sémundjen Wilson, gjaté stadeve t&
ndryshme (€ procesit patologjik, mund t& shfagen
¢rregullime mendore.

Beart A.W. (cituar nga 13) beson se ¢rregullimet
emocionale dhe mendore tek t& sémurét me sémundje
Wilson jané rezultat i veprimit t& drejtpérdrejté toksik

té depozitimit t& bakrit né gendrat cerebrale t&
pacientéve kundrejt efekteve somatike (veganérisht
neurologjike) t& toksikozés nga bakri. Tani pér tani &shte
¢ pamundur t& pércaktohet réndésia relative ¢ t& dy
faktoréve né njé pacient t& vecante. Megjithése tepria
(ekcesi) e bakrit &shté e pranishme né té& gjithé pjesét e
trurit, karakteri selektiv i dukurive psikike t& sémundjes
Wilson, sikurse ai i aytre neurologjike, tregojné se disa
zona t& funksioneve té sistemit nervor qendror jyané mé
té ndjeshme kundrejt toksikacitetit t& bakrit, sesa t& tjerat,
Crregullimet e sjelljes p.sh., jan& shumé t& zakonshme
dhe deri né njé faré shkalle t& shoqéruara me crregullime
té lobit frontal. Megjithaté fenomenet agnostike, apra-
ksike dhe afazike jané deri diku té jashtézakonshme né
sémundjen Wilson, megjithése atje duket se nuk ka
diferenca sinjifikative né koncetrimin e bakrit né lobet
pariental€, temporalé dhe oksipitalé (ku besohet se
rregullohen kéto funksione) nga ato t& lobit frontal (13).

NE& studimin tong, grregullimet e sferés mendore
u takuan né 11 t& sémuré (27.5%) dhe mosha e tyre
luhatej nga 11-35 vjeg (mosha mesatare ishte 18. 14+6.94)
v/s njé moshé t& afért me até t& t& sémuréve me
¢rregullime neurologjike q& éshté 16.79 4 5.16 (p>0.05),
por shumé mé e madhe se ajo ¢ pacientéve me shenja
hepatike: 14.4 + 3.06 (p<0.01).

Crregullimet mendore gjaté sémundjes Wilson
jané t& shumta. Sindroma mé e shpeshté éshte demenca,
t€ cilén ne e gjetém né té gjithé t& sémurét me ¢rregullime
t€ tilla. Rénia e kapaciietit intelektual me nota & kéqia
né shkoll¢, gjykime t& varféra dhe sipérfagésore
karakterizojng demencén. Né dy raste ajo ishte ag e
theksuar sa ne nuk mund t& komunikonim fare me &
sémurét. N€ njé rast tjetér pacienti nuk mund t&
orientohej né hapésiré dhe kohé. Né pérgjigje t& pyetjeve
tona ai vetém buzéqeshte dhe fytyra e tij merrte njé pamje
idioti. Gjashté nga t& sémurét tané (54.5%) paraqitnin
¢rregullime emocionale, t& cilat manifestoheshin me
qeshje t&€ pamotivuara dhe spontane, qé& disa heré japin
pérshtypjen e nj& britme inspiratore karakteristike pér
sémundjen Wilson. Disa & tjeré jané shumé emotive, té
l&vizshém , me emocione té pagéndrueshme: ata qeshin
aq shumé sa mundin. N& disa raste ata jané shumé
euforiké, optimisté, shumé t& lumtur, & papérgéndruar
deri né njé gjendje hipomaniakale & vértets.

Sindroma tjetér q& ndeshet pérfaqésohet nga
¢rregullimet e sjelljes, e cila u gjet né katér pacienté
(36.4%) dhe manifestohej me sjellje ekscentrike, shumé
té cuditshme, heré tjetér puerile, impulsive dhe me kriza
violente. Tre nga té sémurét tané paraqitnin turbullime
t& personalitetit, kurse njé delir madhéshtie.

Edhe lévizjet e vullnetshme mund t& pésojné
¢rregullime gjaté sémundjes Wilson, 8i¢ e pamé né dy
nga t€ sémurét tané. Ndérsa njéri prej tyre paraqiste njé
gjendje stupori dhe ndenji tri dité pa l&vizur, tjetri
vazhdonte lévizjet dhe kohé pas kohe i shfaqgeshin lgvizje
psikomotore: gjithmoné né l&vizje, bértiste me z& 16 forts,
pérplaste kémbét, nuk desh t’i afrohej asnjeri prané,
dhe nuk déshironte t& komunikonte me t& tjerét. Késhtu
simptomat psikologjike mund t& jené shenjat e para té
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sémundjes Wilson, ashtu si¢ ndodhi me njé nga té
s€murét tané.

Si rezultat i depozitimit t& bakrit né kornea,
formohet unaza Kayser — Fleischer e cila megjithése nuk
&shté patognomonike, ajo &shté njé tregues shumé
specifik 1 sémundjes Wilson.

Ne i kemi gjetur n& 30 (75%) t& t& sémuréve
tané. Unaza Kayser — Fleischer u takua né 100% t&
rasteve me simptoma dhe né 37.9% té atyre qé paragitnin
vetém shenja hepatike. Fémija me moshé mé t& vogél
tek e cila u gjet unaza ishte 8 vjeg. Kjo pérkon edhe me
t& dhénat e Dankes D. (14). Zvogélimi ose zhdukja e
unazés Kayser-Fleischer &shté njé shenjé e zhvendosjes
s& bakrit nga indet (15).

Né gjashté nga t€ sémurét tané ne vérejtém shenjat
e njé hemolize akute t& shogéruar me anemi sekondare
~ jo ferrideficitare, Coombs negative. Hemoliza mendohet
té jeté shkaktuar nga glirimi i pérnjéhershém i joneve t&
hekurit prej mélgisé dhe hyrja e tyre né sasi t& madhe né
gjak, q€ si¢ dihet jané shumé toksike pér eritrocitet pasi
démtojné proceset oksidative t& tyre (16). Ky fenomen
ngjet sipas té€ dhénave t& Deiss (17), né stadin e dyté té
sémundjes kur bakri gjendet interlisosomial,

Shenja t€ tjera ekstrahepatike qé ne kemi takuar
né & sémurét tané jané: osteoporoza, artralgjité dhe
vonesa e pubertetit (pér ¢do simptomé nga dy raste).

Nj& démtim gjetér nga sémundja Wilson q& ne nuk
¢ kemi gjetur né literaturén e konsultuar, ishte prekja e
gjendrrave karotide. Kété e vumé re né dy raste, ku
manifestohej me dhimbje hipertrofi bilaterale t&
gjéndrrave, dhe hipersalivacion. Pas mjekimit me D-
Penicilaminé shenjat e mésipérme regreduan . Sipas
mendimit tong, kéto shenja duhet t'i detyrohen
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Pérfundime

1.Nga shenjat ekstrahepatike t& sémundjes Wilson
grregullimet neurologjike jang mé t& shpeshta duke z&né
60% t& t& gjitha rasteve t& studiuvara. Ato vijné pas
shenjave hepatike (p<0.01) dhe 65% e t& sémurévé me
shenja neurologjike u diagnostikuan né dekatén e dyté
dhe t& treté t& jetés

2.Shenjat neurologjike mé té shpeshta jané
tremori, dizartria dhe hipersalivacioni pérkatésisht me
95.8%, 91.7% dhe 66.7% té rasteve, kurse mé rrallg
hipomimia dhe hipertonia muskulore.

3.Sipas t& dhénave tona ¢rregullimet psikologjike
jang shumé mé t& rralla se ato neurologjike (27.5% té&
rasteve), por né raport me moshén kur ato shfagen
ndryshimet e gjetura nuk jané sinjifikative (p>0.05).

4.N& € sémurét me grregullime nervore sindroma
mé e shpeshté éshté demenca (100%), pastaj ¢rregullimet
emocionale (54.5%) dhe mé rrallé ato & sjelljes (36.4%)

5.Unaza e Kayser-Fleischer, megjithése nuk éshté
patognomonike ajo &shté njé indeks shumé specifik,
veganérisht né t¢ sémurét me shenja neurologjike kjo
shenjé &shté gjetur n& 100% t& rasteve me ¢rregullime
nerovre dhe éshté mé pak e pérhapur me ata qé kanég
vetém shenja hepatike (37.9%).

6.Démtimi i gjendrefive parotide gjaté sémundjes
Wilson né dy nga t& sémurét tané dhe regredimi i
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