肝豆状核变性
1.什么是肝豆状核变性？
肝豆状核变性又名Wilson病，是一种与铜代谢障碍有关的遗传病，致病基因叫ATP7B。该基因发生突变时，患者从食物中仍正常吸收铜,但将铜从体内排出困难,导致金属铜在肝、脑、肾、角膜、骨关节等部位沉积,从而出现疾病症状。本病发病率约为三万分之一。
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2.父母甚至祖父母几辈人都没有这种病，到我这一代怎么出现Wilson病了？

Wilson病是常染色体隐性遗传病。父母双方都是致病基因携带者，但不出现疾病症状；若父母同时将致病基因遗传给某个孩子时，这个孩子就会得病；若仅有一方将致病基因遗传给某个孩子，这孩子不会生病，但他（她）是一个致病基因携带者。据国外统计，人群中带有Wilson病基因的无病携带者频率约为90人中有1个（1/90），如果父母双方都是携带者，子女就有1/4的概率出现Wilson病(见插图)。本病发病率约为三万分之一，就是用1/90 X 1/90 X 1/4 = 1/36400算出来的。
3.我是Wilson病患者吗？

Wilson病是少见病，父母双方必须同时是携带者，子女才有患病的概率。如果家族中有人患这种病，特别是亲兄弟姐妹里有类似情况，那就需要警惕了。有三种可能，第一种可能你是正常人，永远不会发病；第二种你是致病基因携带者，虽然你一辈子不会发病，但如果你的配偶恰巧也是携带者，那你们的后代就可能有患病之忧；第三种可能你确实是患者，只是发病时间尚未到。准确区分这三种可能性，必须进行ATP7B基因突变分析。
4.Wilson病会有哪些症状？

本病多在儿童或青少年时期发病，但也有3岁以内及65岁以后才发病的病人。主要表现为肝功能异常、急慢性肝炎、肝硬化、脾脏肿大、腹水等肝损害症状；四肢抖动、不自主扭转、写字困难、讲话困难、吞咽困难等神经症状；精神亢奋或淡漠、坐立不安、失眠、躁狂、打人骂人等精神症状；血尿、蛋白尿等肾损害症状；关节酸痛、X型腿或O型腿等骨关节病变；部分病人皮肤黝黑、并出现不明原因的牙龈出血或皮肤出血点；双眼角膜缘可见到棕绿色环，叫角膜K－F环。
如果你怀疑自己患了Wilson病，请不要自己下诊断，必须求助医生作诊断。
5.如何诊断Wilson病？

作为遗传病，如果能够拿到基因方面的证据，那就能100%诊断该病。华山医院神经内科神经遗传病专业组已具备检测基因的能力，目前国内许多医院尚未开展这项工作。在缺乏基因突变检测手段时，医生诊断该病主要通过测定血清铜蓝蛋白和24小时尿铜，裂隙灯下检查角膜K－F环，以及腹部B超、颅脑核磁共振等辅助检查，但仍然容易误诊和漏诊。
有些检查虽然不能直接作为诊断依据，但可用于评估疾病严重程度及观察药物的副作用，包括血常规、尿常规、肝肾功能、肝脾B超、肝脏活检、颅脑核磁共振等。

6.如何治疗Wilson病？
Wilson病虽然是遗传病，但可以治疗。患者出生后即存在铜代谢障碍，如能早期诊断，早期治疗尤其是症状前治疗，大多数患者症状获得改善，保持较好的生活质量和正常的寿命；若延误诊断和治疗，致残率和致死率均很高。
治疗的目的是促进体内长期蓄积的金属铜排出，并减少食物中铜的吸收。常用的药物有D-青霉胺和锌剂等，服用D-青霉胺之前必须进行青霉素皮试。此外还应进行对症治疗，常用药物有苯海索、氯硝安定等。具体治疗请遵照医生的医嘱。

7.患者在饮食上应该注意什么？
Wilson病患者在饮食上要避免高铜饮食，为此我们特别制作了一份菜单。
1、避免进食含铜量高的食物：如各种动物内脏（肝脏和血等）；贝壳类（蛤蜊、蛏子、淡菜、河蚌）；软体动物（乌贼、鱿鱼、牡蛎）；螺类；虾蟹类；坚果类（花生、胡桃）；多种豆类（豌豆、蚕豆、大豆、黄豆、黑豆、扁豆、青豆、红豆、绿豆）；蕈类（香菇及其他菇类）；蔬菜类（菠菜、茄子、葱）；南瓜，芋头，山药，腊肉，巧克力，可可，咖啡，蜜糖；中药的龙骨、牡蛎、蜈蚣、全蝎等。

2、尽量少食下列含铜量较高的食物：小米、荞麦面、筱麦面、马铃薯全粉、糙米、蒲桃（香果、水石榴）、小牛肉等。
3、可食用的低铜食物：精白米、精面、猪肉、牛肉、鸡鸭鹅肉、牛奶、奶粉、炼奶、奶酪、新鲜青菜、萝卜、苹果、桃子、梨等。

还有，不要使用铜制的食具及用具，比如涮羊肉的火锅等。

8. 华山医院神经内科神经遗传病专业组能为你做什么？

华山医院是国内少数开展Wilson病基因筛查的医院。我国Wilson病患者的ATP7B基因突变最常见有3个热点，即R778L、P992L和T935M，这3点突变占到所有突变的60%左右。对于临床可疑的患者，建议直接检测ATP7B基因突变以助诊断；对于准备生育的携带者，应进行产前筛查，如一方携带，另一方正常，后代至多是携带者，不可能出现带病患儿；但如双方均为携带者，后代就有1/4概率患病，这种情况下应积极与妇产科医师配合，在怀孕期间对胎儿进行基因筛查，避免患儿出生。

为了有利于疾病诊断，就诊时请带好所有相关的病史及检查资料。

9. 如何联系我们？

吴志英教授门诊时间如下：
周二上午：门诊5楼8号诊室，专家门诊

周三上午：门诊7楼10号诊室，特需专家门诊
周三下午：门诊5楼8号诊室，肝豆状核变性等神经遗传病专病门诊
吴教授门诊接受预约挂号。由于各种原因门诊有时会临时取消，带来不便敬请谅解，建议来院就诊前拨打021-52889999转门诊问讯处或复旦大学神经病学研究所遗传分子室021-52888164，以确定吴教授是否坐诊。
以下情况铜蓝蛋白也会低
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