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Abstract 
Background: Wilson's disease is one of the rare autosomal recessive genetic disorders caused 
by genetic mutation. This disease leads to abnormal copper accumulation in the liver, brain, 
cornea, and other organs, which can have serious consequences on health. 
Case presentation: The patient is a 47-year-old man complaining of memory impairment, hand 
tremors, dark-colored urine, weakness and loss of appetite, fever and chills, and increased drowsi-
ness. He has a history of heart failure and thalassemia minor in his medical history. Wilson's dis-
ease was diagnosed after conducting diagnostic tests and considering the patient's clinical condi-
tions, following the exclusion of other diseases. 
Conclusion: Although Wilson's disease is rare, if diagnosed early, it is a potentially treatable 
and reversible disease, and provides the possibility of pharmacotherapy with early copper re-
moval, which is of high prognostic importance, as the patient may respond better to treatment 
at this stage. 
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شود و منجر ایجاد می ATP7B بیماری ویلسون یک اختلال نادر ژنتیکی، اتوزومال مغلوب است که در اثر جهش ژن :پیام کلیدی 
کند که با ای را معرفی میساله 47گردد. این گزارش مورد، مرد ها میغیرطبیعی مس در کبد، مغز، قرنیه و سایر اندام به تجمع 

آلودگی مراجعه نمود. تشخیص قطعی بیماری پس رنگ، ضعف و افزایش خوابها، ادرار تیره علائم اختلال حافظه، لرزش دست
های تصویربرداری مغزی صورت از انجام آزمایشات تشخیصی شامل سطح سرولوپلاسمین پایین، دفع ادراری بالای مس و یافته

کننده موقع با داروهای کیلیت گرفت. اهمیت این مطالعه در تأکید بر تشخیص زودهنگام این بیماری نهفته است، زیرا درمان به
برگشت را پیشگیری کند. بیماری ویلسون های عصبی غیرقابل تواند عوارض جدی مانند نارسایی کبد، سیروز و آسیبمس می

آگهی مناسبی دارد. آگاهی پزشکان از پذیر بوده و پیشاگرچه نادر است، اما با تشخیص زودهنگام کاملًا قابل درمان و برگشت
 .علائم بالینی متنوع آن ضروری است تا از تأخیر در تشخیص و درمان جلوگیری شود

 واژگان کلیدی
ویلسون   بیماری 
  اختلالات خواب

  مس
  لرزش

 اختلال حافظه 
------------------------------- 
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 ؛ گزارش یک موردبیماری ویلسون

 گزارش موردی

  *2، رسول سلیمانی مقدم  1  سمیه سادات حسینی ایوری
 

 ، بیرجند، ایراندانشگاه علوم پزشکی بیرجند، گروه پزشکی داخلی، دانشکده پزشکی 1
 ، بیرجند، ایراندانشگاه علوم پزشکی بیرجندمرکز تحقیقات عوامل اجتماعی مؤثر بر سلامت،  2

 دهیچک
ژن  نه:یزم که توسط جهش  است  مغلوب  نادر ژنتیکی اتوزومال  یکی از اختلالات  ایجاد  ی  بیماری ویلسون 

تواند شود که میها میاین بیماری منجر به تجمع غیرطبیعی مس در کبد، مغز، قرنیه و سایر اندام .شودمی
باشد جدی بر سلامت داشته   .عواقب 

حافظه، لرزش دستو  باشد  می  هسال  47  ، آقاییبیمار :معرفی بیمار تیره رنگ، ضعف و  از اختلال  ها، ادرار 
سابقه نارسایی قلبی، شاکی بوده است. او در تاریخچه خود  و افزایش خواب آلودگی   اشتهایی، تب و لرزبی

و در نظر گرفتن شرایط بالینی بیمار، پس    تشخیصیذکر کرده است. پس از انجام آزمایشات    تالاسمی مینور
 داده شد.ویلسون  بیماری تشخیص  ها از رد سایر بیماری

بالقوه قابل درمان    یمار یب کیداده شود،  صینادر است، اما اگر زود تشخ لسونیو  یمار یاگرچه ب  :یگیرنتیجه
زودهنگام مس را فراهم م یامکان دارودرمان  واست   ریپذو برگشت  ی آگهشیپ تیکه از اهم کندیبا حذف 

 دهد. یشتریمرحله به درمان پاسخ ب نیممکن است در ا ماریب رایبرخوردار است، ز  ییبالا
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 مقدمه
ویلسون از  (  Wilson's Disease)  بیماری  یکی 

که   است  مغلوب  اتوزومال  ژنتیکی  نادر  اختلالات 
)ایجاد می ATP7B توسط جهش در ژن (. این 1شود 

بیماری منجر به تجمع غیرطبیعی مس در کبد، مغز، 
اندام و سایر  میقرنیه  میها  که  عواقب  شود  تواند 

باشد داشته  بر سلامت  کشف  (.  1)  جدی  تاریخچه 
سال   به  بیماری  می  1912این  که  باز  زمانی  گردد 

ویلسون بار   (Samuel Wilson)  سموئل  نخستین 
کرد.  آن را به توصیف  نورولوژیک  یک اختلال  عنوان 

به ویلسون  بیماری  اختلال  امروزه،  یک  عنوان 
می شناخته  تقریباً هر سیستم  سیستمیک  که  شود 

می را  بدن  تحتاندام  دهد  تواند  قرار  (.  2)  تأثیر 
ناشی از جهش ژنبیماری ویلسون  پاتوژن در   های 

ATP7B    کروموزوم در  ژن  (3)  است  13واقع  این   .
یک پروتئین مس  انتقال  ATPase  کدکننده  دهنده 

نوع مس   P از  هموستاز  در  کلیدی  نقش  که  است 
دارد   از  (4)بدن  بیش  مختلف    600.  پاتوژن  جهش 

شامل  که  است  شده  شناسایی  ژن  این  در 
بیجهش نادرست،  درج/های  و   معنی،  حذف 
استجهش پیوند  محل  شرایط  (.  5)  های  در 

پروتئین از    ATP7B  طبیعی،  مس  انتقال  مسئول 
با هپاتوسیت مس  تلفیق  همچنین  و  صفرا  به  ها 

است   . در بیماری ویلسون، نقص  (6)سرولوپلاسمین 
در عملکرد این پروتئین منجر به تجمع مس در کبد  
در   و تجمع  خون  گردش  در  آن  آزادسازی  و سپس 

اندام میسایر  نشان  (.  7)  شودها  جدید  مطالعات 
بین می جهان  در  ویلسون  بیماری  که شیوع  دهند 

این آمار در  (11و   4)نفر است    1:50,000تا   1:30,000  .
متفاوت است و برخی از   مناطق مختلف جغرافیایی 

می نشان  جمعیت  بر  مبتنی  که  مطالعات  دهند 
است   ممکن  ژنتیکی  از    3-4شیوع  بیشتر  برابر 

باشد بالینی  جهش(  8)  برآوردهای   هایالگوهای 
ATP7B جمعیت متفاوت  در  قومی  مختلف  های 
( جهش14است  برخی  خاص  (.  مناطق  در  ها 

که این امر نشانجغرافیایی شایع دهنده  تر هستند 
بیماری اس  بر روی  قومی  و  ژنتیکی  ت  تأثیر عوامل 

می(.  9) از  تواند با طیف گستردهبیماری ویلسون  ای 
پیشرفته   حاد تا سیروز  هپاتیت  از  کبدی  تظاهرات 

به  (.  11و    10)ظاهر شود   منجر  کبد  در  مس  تجمع 
علائم  (.  11) شودالتهاب، فیبروز و در نهایت سیروز می

لرزش،   حرکتی،  اختلالات  شامل  نورولوژیکی 
است   رفتاری  تغییرات  و  این   (7و    1)دیستونی، 

ظاهر  زندگی  سوم  یا  دوم  دهه  در  معمولًا  علائم 
کایزر  (.10)  شوندمی -Kayser)  فلیشر  -حلقه 

Fleischer ring)   غشاء در  مس  تجمع  از  ناشی  که 
بیماری   کلاسیک  یکی از علائم  است،  قرنیه  دسمت 

می محسوب  تشخیص  (.  11و    10)  شودویلسون 
چالش با  همچنان  ویلسون  همراه بیماری  هایی 

از تظاهرات بالینی دارد  است، زیرا طیف گسترده ای 
بیمار   فیزیولوژیکی  خصوصیات  به  آن  وابستگی  و 

است  (.7و  1)  ناشناخته 
 

 معرفی بیمار
ت که به بیمارستان ولیعصر  ساله اس 47 آقایی ،بیمار

و  فراموشی  تشدید  به علت  که  بیرجند  شهر  )عج( 
دست حال  لرزش  شرح  در  بود.  کرده  مراجعه  ها 

گرفته شده از بیمار مشخص شد که از یک سال قبل  
حافظه   اختلال  نوبت  چند  شکل    Resentدچار  به 

می بهبود  یک روز  از  بعد  که  است  شده  یافته  گذرا 
یا محل   محل توالت  فراموشی  که به صورت  است، 

ذکر کرده است. هنگام استفاده از    همچنین مسواک 
اشو نگه  لیوسا و   زودرس  یخستگء دچار  ایداشتن 

ملرزش دست چپ ب  که  شودیها  از    شتریدر دست 
همچنین خواب آلودگی و افرایش    .بوددست راست  

می ذکر  را  خواب  چشمساعت  بررسی  در  ها  کند. 
مردمک که  شد  نور  مشخص  به  و واکنش  سایز  ها 

و  نیستاگموس  بستری  درحین  داشتند،  نرمال 
و اندام صورت  رفلکس  پارزستزی  مشاهده نشد.  ها 

معاینه   در  همچنین  بود.  نرمال  طرف  دو  پلانتار 
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به کلمات  که  گردید  مشخص  صورت  نورولوژیک 
می بیان  مکث  همراه  و  مقطع    مار یبشود.  مقطع 

تدر    نیهمچن ادرار  حال  ضعف  رهیشرح  و    ، رنگ 
ساعات خواب    .کندیرا ذکر م  ییاشتهایو ب  یحالیب
شده  زین  ماریب ذکر  علائم  به    افته ی  شیافزا  همراه 

قبل    ماریب  .است روز  دو  از  لرز  و  تب  و  از  از سرفه 
شاک ت  ماریب.  است  یمراجعه  و   نوریم  یلاسماسابقه 

شد  دارد  یقلب  یینارسا در معاینه فیزیکی مشخص   .
متقارن  رنگ است، قفسه سینه  زرد  که صلبیه چشم 

دنده بین  عضلات  از  استفاده  بدون  تنفس  ای  و 
و در   است، صداهای قلبی و نوار قلب طبیعی بودند 
بزرگ   چپ  بطن  که  شد  مشخص  اکوکاردیوگرافی 
در   لبه طحال  دارد،  عملکرد سیستول  شده و اختلال 

و لمس عمیق حس می برگشتی  گردید و حساسیت 
گوده ادم  نشد،  مشاهده  دو  گاردینگ  هر  در  گذار 

تحتانی   در  1اندام  بود.  شده  سونوگراف+  انجام  ی 
تر از نرمال  هتروژن و کوچک کبدمشاهده گردید که؛ 

و مجاری صفراوی داخل و خارج کبدی فاقد اتساع،  
صفرا با دیامتر عرضی    .هستند متر میلی  33کیسه 

و پانکراس در ناحیه بادی   فاقد ضایعه اینترالومینال 
با ارتفاع  با سایز و اکوی نرمال مشاهده شد. طحال 

کلیه  میلی  197کرانیوکودال   هر دو  بود.  متر مشهود 
و  درشت  سنگ  فاقد  نرمال  اکوی  و  ابعاد  با 
نتایج  رؤیت شدند.  و مثانه حای دبری  هیدرونفروز 

آزمایش اسمیر خون محیطی انجام شده نشان داد  
قرمزگلبولکه   )های   :RBC  ،)رنگ کم  

(Hypochrome) شکل و  اندازه  در  ناهمسانی   ،  
(Anisopolikilocytosis)سلول برخی  بیضی ،    های 

سلول(ovalocytes)  شکل اشک،     مانند   های 
(tear drop cells)سلول خاردار ،    های 
(Acantocytes  ،)هدفسلول درصد    5  های 
(schistocytes  )های سفیدگلبول(  :WBC)   کاهش

گلبول سفیدتعداد  غالبیت   (Leukopenia)  های  با 
 (PLT: )هاپلاکت(،  PMN dominant)  هانوتروفیل

پلاکتک تعداد  ، Thrombocytopenia)  هااهش  )  
تجمع یا  توده  تشکیل  در    بدون  شدند.  مشاهده 

شد   مشخص  مغز استخوان  و آسپیراسیون  بیوپسی 
سه   خونسازی  با  نورموسلولار  استخوان  مغز  که 

متاستاز و فیبروم میرده و بدون گرانولوم،  باشد.  ای 
رؤیت نشد.  Brain CTsدر   حاد پاتولوژیک   ضایعة 

(DWI)Brain MRI     هایپرسیگنال در دو   BGضایعه 
سفید دو طرف   هطرف و ضایعات هایپرسیگنال در ماد

نفع   رؤیت   Chronic Hepatic Encephalopathyبه 
حلقه   معاینه چشم  در  نتایج    Kfشد.  مشاهده نشد. 

آزمایشگاهی بدو ورود و قبل از ترخیص بیمار در جدول 
آورده شده است. از  2و آزمایشات تمکیلی در جدول   1

 نامه کتبی آگاهانه اخذ شد.بیمار رضایت
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 . نتایج آزمایشگاهی هنگام مراجعه و قبل ترخیص1جدول  

نتايج آزمايشات  یو مقادير طبيع یخون یهااندكس
 مراجعه در هنگام

نتايج آزمايشات 
 قبل از ترخیص

(4000-11000 )  WBC 3/3 47/2 میکرولیتر
 Hb 9/7 9/8لیتر( دسی گرم/میلی 12-15)
(150000-450000 )  Plt 45 177میکرولیتر

 - MCV  65(فمتولیتر  80-100)
 - MCH  5/19( پیکوگرم 27-31)
 - RDW  18درصد( 5/11 -5/14)

 - PMN 77درصد(  50-70)
 PT  22 25ثانیه( 11-13)

 PTT  45 46ثانیه( 25-35)
(2/1- 8/0)INR  5/1 7/1 

 Na  135 143(والان در لیتر اکیمیلی 135-145)
 K  3/4 1/4(والان در لیتر اکیمیلی 5-5/3)

 AST  73 87(واحد در لیتر  8-33)
 ALT  38 49(واحد در لیتر  4-36)

 ALKP  249 209(واحد آنزیمی در لیتر  44-147)
 Bil T  8/6 7/3لیتر(دسی گرم/میلی 1/0 -2/1)

 Bil D  1/1 8/0لیتر(دسی گرم/< میلی3/0)
( گرم/< میلی3)  CRP  15 10لیتر

 ESR  11 11(متر در ساعت میلی< 15)
TPI منفی - 

 Cr  79/0 87/0لیتر(دسی گرم/میلی 7/0 -3/1)
 Ur  34 20لیتر(دسی گرم/میلی 7 -20)

 - TP  9/5لیتر(گرم/ دسی 6 -3/8)
 - Alb  1/3لیتر(گرم/ دسی 5/4-2/3)
 - LDH  472(واحد در لیتر  140-280)

 

 . نتایج آزمایشات تکمیلی2جدول  
 آزمایشات تکمیلی

 U/A نرمال
 U/C منفی
 B/C منفی
 PCR Covid مثبت
 HBc Igm منفی

2< HBS Ab 
 HCV Ab منفی
 Feلیتر(میکروگرم/ دسی 50 -160) 94
 TIBCلیتر(میکروگرم/ دسی 250 -400) 203
94 (300- 12 )  Ferritinمیکروگرم/ لیتر

 Reticدرصد( 5/0 -5/2) 52500
 Coobs منفی

 TSH(المللی در لیتر واحد بینمیلی 27/0 -2/4) 46/0
 ASMA ضعیف
 AMA منفی
 Anti LKM1 منفی
 Anti LC1 منفی
 PGDH مثبت

 FANA 160/1مثبت 
 Cuساعته( 24)ادرار  110

7/14 Ceruloplasmin 
1576 IgG 
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 بحث
ی است  یمار یب  کویلسون،  متابول  ژنتیکی   سمیکه 

م مختل  را  به  کندیمس  طو  از   یع یوس  فیصورت 
انواع   ی. مس به مقدار کم براکندیبروز م  ینیعلائم بال

تول  ،یاتیح  فیوظا جمله    یها دهندهانتقال  دیاز 
و   یهاکالیراد  ییزداسم  آهن،جذب    ،یعصب آزاد 

  (. 12)است    ازیها مورد نتوسعه بافت همبند در سلول
 رهیذخ  ازینسبت به آنچه کبد تا زمان ن  یشتریمس ب

  یاضاف   ریمقدار، مقاد  نیو از ا  شودیجذب م  کند،یم
حفظ تعادل سالم دفع  یبرا  یصفراو ستمیس قیاز طر

ناد  (.13)  شوندیم صورت  ب  دهیدر    یماریگرفتن، 
 شودیتوسط کبد م  یمانع از دفع مس اضاف لسونیو

با  (.13) شودیکبد م  ییو منجر به نقص عضو و نارسا
سا  ،یمار یب  نیا  شرفتیپ در  بدن   یهااندام  ریمس 

و به   ابدییو قلب تجمع م  هاهیها، کلمانند مغز، چشم
آس  یهااندام نظر    (.14-16)  رساندیم  بیمورد 
ب  یهاسلول که  کبد،  هپاتوسهفعال    هات یعنوان 

م ا  شوند،یشناخته   نیسرولوپلاسم  جادیمسئول 
آنز بخش   یحاو  یمیهستند،  که  مس  اتم  شش 

از مس پلاسما را در سراسر بدن به گردش در   یاعمده
علاوهآوردیم ا.  اضاف  ن،یبر  در   یمس  دفع  از  قبل 

هپاتوس توسط  س  هاتیمدفوع   یصفراو  ستمیبه 
از مس به   زیادیمقدار   جه،ی. در نت(17) شودیمنتقل م

کبد،   یمار یو منجر به ب  ابدییدر کبد تجمع م جیتدر 
انتقال مس به  ت،یو در نها  یکبد  یهاسلول  بیآس
مس در  یکه منجر به تجمع سم شودیخون م  انیرج

ماندام  ریسا آس(17و    11)  شودیها   یهاسلول  بی. 
  ،ی هپاتومگال   روز،یس جادیممکن است منجر به ا  یکبد

مزمن فعال شود   تیو هپات  تیحاد کبد، هپات  یینارسا
براساس مطالعات جدید، تجمع مس در مغز   (.14-16)

رادیکال تولید  به  متعاقباً  منجر  و  اکسیژن  آزاد  های 
شود که علائم نورولوژیک متنوعی را دمیلیناسیون می

می مغز تجمع  یهنگام(.  18)  کندایجاد  در  که مس 
عقده  ابد،ییم مغز،  ساقه  بر  و   یاقاعده  یهااغلب 
معمولًا پس از   لسونیو  یمار ی. بگذاردیم  ریتأث  خچهم

 یار یبس   نیبنابرا دهد،یقرار م ریتأثکبد، مغز را تحت
. دهندیابتدا اختلال عملکرد کبد را نشان نم  مارانیاز ب

 یو روان  یاختلالات عصب هیاول ینیدر عوض، علائم بال
  (.19) هستند

مطالعات اخیر علائم نورولوژیک بیماری ویلسون را به 
 :کنندهای زیر تقسیم میدسته

ترین مشکلات در این یکی از شایع  : اختلالات حرکتی   -1
می محسوب  که انواع گوناگونی  بیماران، لرزش  شود 

لرزش در حالت استراحت، لرزش هنگام فعالیت،  ؛دارد
زدن" لرزش با هدف مشخص، و نوع خاص لرزش "بال

مشاهده می بیماری ویلسون  تنها در  . (20)گردد  که 
به ممکن است  نیز  نشانه دیستونی  نخستین  عنوان 

عضلانی  انقباضات  شامل  که  کند  بروز  بیماری  این 
باشد که موضعی و گسترده در ناحیه دهان و حلق می

می بلع  تکلم و  در  اختلال  شود. علائم شبه منجر به 
و  پارکینسون نیز شامل کندی حرکات، سفتی عضلات 

می مشاهده  ظریف  حرکات  انجام  در  گردد. مشکل 
کوره به(  Chorea)  آ  حرکات  حرکات نیز  صورت 

نظم، هرچند کمتر، در این بیماران دیده ناخواسته و بی
 .(21)شود می

این دسته شامل مشکلات   :ختلالات کورتیکوبولبارا  -2
می بلع  و  بهدیس :شودگفتار  که  صورت  آرتری 

یا تغییر  نامفهوم بودن کلمات بروز می کند، دیسفونی 
در فرآیند   در کیفیت صدا، و دیسفاژی یعنی اختلال 

 باشند.بلع می
هماهنگی   -3 هماهنگی  :  اختلالات تعادل و  عدم 
رفتن که ای، اختلال در الگوی راهویژه از نوع مخچهبه

و  همراه است،  تعادل  دادن  با ناپایداری و از دست 
فعالیت در  که  ظریف  حرکات  مانند  اختلالات  هایی 

 .نوشتن و کارهای دقیق دست مشهود است
روان   -4 اختی علائم  شن و  های  پژوهش:  پزشکی 

پزشکی در  شده حاکی از آن است که علائم روانانجام
اختلالات . نیمی تا تمامی بیماران قابل مشاهده است

دوره و  عمیق  افسردگی  نظیر  شیدایی، خلقی  های 
رفتارهای   و  پرخاشگری  جمله  از  رفتاری  اختلالات 
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چشم گیر، اختلالات  غیراجتماعی، تغییرات شخصیتی 
شناختی شامل کاهش عملکردهای اجرایی و مشکلات 

روان علائم  و  فعال،  توهمات و حافظه  نظیر  پریشی 
 (.22-26، 1)شود هذیان که البته کمتر مشاهده می

تحقیقات چهار مسیر   : های پاتوفیزیولوژیکمکانیسم 
شناسایی  نورولوژیک  علائم  ایجاد  برای  اصلی 

مس  ؛  اندکرده تجمع  آن  در  که  اکسیداتیو  آسیب 
های های آزاد و تخریب چربیباعث تشکیل رادیکال

می پوشش  سلولی  به  یا آسیب  گردد، دمیلیناسیون 
محافظ اعصاب، آسیب میتوکندریال که تولید انرژی 

سازد، و التهاب عصبی که شامل سلولی را مختل می
سلولفعال مواد  شدن  تولید  و  مغز  دفاعی  های 

 .(27و  18)التهابی است  
یافته تصویربرداریدر  های نشانه MRI های نوین در 
علامت : ای شناسایی شده است که عبارتند ازمشخصه

روشنایی در ناحیه پوتامن مغز  چشم ببر که به صورت 
پیکر در ناحیه شود، علامت چهره پاندای غولدیده می

قشر مغز بهمیانی ساقه مغز، کوچک خصوص  شدگی 
در نواحی جلویی و جداری، و تغییرات ماده سفید مغز 
که شامل از بین رفتن میلین و تشکیل بافت جایگزین  

 .(28)باشد می
 دعبارتن  WDمشاهده شده در  یعلائم عصب  نیترعیشا

مشکلات   ،یسفت  ،یستونید  ،یاز: "لرزش، عدم هماهنگ
ظر د  فیحرکات  آنیآرترسیو  شدت  اما  از "،  ها 

  (.19)متفاوت است  دیمتوسط تا شد
توهم، خودنما  انیطغ   ،یافسردگ  ،یجنس   ییخشم، 
 جیرا  یاختلالات روان  گریاز د  ایو پارانو یفعالشیرفتار ب

بر وهعلا (.29و   19)هستند  لسونیمبتلا به و  مارانیدر ب
متعدد  ن،یا ماده سف  ی"آتروف  یمطالعات  و   دیمغز 

  (.19)اند  " را نشان دادهیمغز
 78دهند که  مطالعات نشان می  :آگهی و بهبودی پیش
از بیماران دارای علائم نورولوژیک پس از شروع درصد 

قابل بهبودی  مناسب،  تجربه را  ای  ملاحظهدرمان 
تا  می بازه زمانی شش  کنند. علائم حرکتی معمولًا در 

می بهتر  درمان  آغاز  از  پس  ماه  در هجده  شوند، 

مدت دو تا  که اختلالات شناختی ممکن است بهحالی
برای بازیابی کامل  باشند. زمان  سه سال  نیاز داشته 

درمان  و  تشخیص  که  نکته حائز اهمیت این است 
علائم به از  درصد  پنج  و  نود  تا  است  قادر  موقع 

 (.20) نورولوژیک را قابل برگشت نماید
از   یع یوس  فیط  لیدلبه  لسونیو  یمار یب  صیتشخ

بال توسط   یاختصاصریغ  ینیعلائم  شده  گزارش 
ط  مارانیب مبتلا  یع یوس  فیو  سن  چالش   ان،یاز 

بدون    تواندیاست. قابل تصور است که فرد م  زیبرانگ
 یها بعد در زندگتا مدت  یمار یبماند و ب یقعلامت با

به  دنیو رس  یآشکار نشود. از آنجا که تجمع مس کاف
برا بالا  اندام  یسطوح  عملکرد  با  زمان تداخل  ها 

و مراحل   یاغلب در نوجوان  یمار یب نیعلائم ا  برد،یم
  یماریب  نیحال، انی. با اشودیظاهر م  یبزرگسال هیاول
(.  14-16)  شده است  دهیساله د  72و   3در افراد   راً یاخ

 ست،ا  زیبرانگچالش  لسونیو  یمار یب  صیتشخ
ممکن است تا دو سال طول بکشد تا درمان   نیبنابرا

از   بال  مشاهدهپس  شود    ینیعلائم  . (17)شروع 
است    یکبد  یمار یب  نیا  دیشد  یهانمونه ممکن 

در اسرع وقت پس   دیدرمان با  ن،ی. بنابرااشدکشنده ب
تشخ ز   صیاز  شود،  درمان   ییشناسا  رایآغاز  و 

  ب یعلائم را معکوس کرده و از آس  تواندیزودهنگام م
جلوگ مغز  و  کبد  کشنده  ب  یریبالقوه    یماریکند. 

بال  لسونیو کبد،  یمار یمانند ب یمختلف  ینیبا علائم 
  -زر یکا  یهاظاهر شدن حلقه  ،یروان  ای یمشکلات عصب

موارد   نیسرولوپلاسم نییسطح پا  شر،یفل و در  سرم 
شناسا  دتر،یشد ادرار  در  مس  توجه  قابل   ییدفع 

روششودیم  نیا  یبرا  یربردار یتصو  یاصل  یها. 
سونوگراف  یمار یب رزونانس   یربردار یتصو  ،یشامل 

توموگراف  یس یمغناط ب  یوتریکامپ  یو    یماریاست. 
کبد  یبه ندرت فقط بر اساس ظاهر سونوگراف لسونیو

م  صیتشخ   یماریب  یهانشانه  نیا  رایز   شود،یداده 
 ترشیب  یصیتشخ یهاشیهستند؛ آزما یکبد عموم

  ی. اسپلنومگال شودیکبد اغلب انجام م یوپس یمانند ب
حال،  نیبا ا(. 14-17) شودیداده م  صیاغلب تشخ زین
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ب  یموارد کبد   WD  مارانیاز  که  است  داشته  وجود 
سآن از  پس  م  یع یطب  یونوگرافها  نظر    دیرسیبه 

  ری تأث  تحت شتریاز مغز که ب  ییهاقسمت  (.29و   19)
م با   زین  ه،یپا  یهاونیگانگل  ژهیوبه  رند،یگیقرار 

سونوگراف از  تصو  یاستفاده  رزونانس    یربردار یو 
سونوگرافشوندیم  یابیارز   یس یمغناط ترانس   ی. 

بالا در مناطق مرتبط    تهیس یدهنده اکوژننشان الیکران
 (.31و  30، 12ت )اس هیپا یهاونیگانگل اب

 لسونیو  یمار یبا ب  یمختلف  ینیبال یهاعلائم و نشانه
 صیخود تشخ یبه خود کدامچیهمراه هستند، اما ه

نم تشخشوندیداده  اغلب،  به   ازین  حیصح  صی. 
چند  یبیترک آزما  نیاز  دارد.    ی صیتشخ  شیتظاهر 

بالا  یوپس یب  ،یقطع  که سطح  است  را   یکبد  مس 
م تشخ  ماریب  (.33و    32)  دهدینشان  از    ص یپس 

العمر،  مادام  ییدارو میرژ  کیبه   دیبا  لسونیو  یمار یب
از مس  یریشگیپ  یهاکیتکن  ریو سا ییغذا  راتییتغ 
مس  ،یخوراک  یاز داروها یبیترک  (.33)  باشد بندیپا

اغلب   ماریو سطح مس خون ب  کندیرا حذف م  یاضاف
م پنشودیکنترل   یخوراک  یدارو  نیاول  نیلامیس ی. 

ک با  درمان  در  استفاده  عوارض    تیلیمورد  اما  بود، 
ز   یجانب ب  ژهیوبه  ،یادینامطلوب  دارا  نیدر   یافراد 

عصب دوم  جادیا  ،یعلائم   سازتیلیک  یدارو  نیکرد. 
توسعه   که  عارضه   نیچند  زین ن،ینتیتر  افت،یمس 

 داشت.  ،یاز جمله مشکلات عصب ،یجد یجانب
رو  لسونیو  یمار یب م  یبا  روشودیدرمان  در    ی. 

برخلاف  کند،یها کمک مکاهش جذب مس در روده
آزاد کردن مس  یکه با هم برا  نینتیو تر  نیلامیس یپن

برا   (. 34و    32) کنندیم یهمکار   ردفع ادرا  یاز بدن 
حفظ سطح سالم جذب و  یمؤثر برا  یدارو کی  یرو

به سطح متوسط مس است.    دنیدفع مس پس از رس
حداکثر    یخاص  ییغذا  یهاتیمحدود مانند مصرف 

که با گرمیلیم کی   ت یرعا دیمس در روز وجود دارد 
کامل، گوشت گندم  از  اجتناب   ک،یارگان  یهاشود. 

و مکمل ،ییایدر   یغذاها ل،یآج سرشار   یهاشکلات 
م کمک  بدن  در  مس  حفظ سطح  به  مس   کندیاز 

 (.34و   32)
 

 گیرینتیجه
ژن    لیدلبه ب  ATP7Bجهش   لسون،یو  یمار یدر 

م  ATPase 2نیپروتئ منتقل  را  مس    کند،یکه 
  ش یعمل کند و منجر به تجمع ب  یبه درست تواندینم
 نی. اشودیمختلف بدن م یهاحد مس در قسمت از

کبد،   ییاز جمله نارسا  یمختلف  یهایمار یامر باعث ب
مشکلات عصب  روزیس کل  یروان  ،یو  .  شودیم  یویو 

ا  صیتشخ ن  یمار یب  نیزودهنگام    رایز   ستیآسان 
 و  بردیبدن زمان م یاتیح  یهاتجمع مس در اندام

طر از  نوش  قیمس  و  م  هایدنیغذاها  .  شودیجذب 
فوراً  دیشد، با دییتأ  لسونیو یمار یب  صیتشخ  یوقت

  دکنندهیتا از عوارض تهد  میرا شروع کن  یدرمان پزشک
و س  ییمانند نارسا  یزندگ ممکن است    روزیکبد  که 

قطع   یبرا پ  ازین  یدرمان  باشند،   وندیبه  کبد داشته 
   شود. یریجلوگ
سازمانی   یا  ارگان  هیچ مالی  حمایت  تحت  مقاله این

 است. نبوده
 

 سپاس و قدردانی
از بیمار محترم که در این راستا همکاری داشتند، کمال  

 تشکر و قدردانی را داریم.
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