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PENDAHULUAN
1enZakit 8ilson adalah penZakit Henetik ZanH 
menZebabkan akumulasi tembaHa beSlebih 
di hati dan/atau otak. 1enZakit ini disebabkan 
mutasi Hen "517# pada kSomosom 13. 'unHsi 
"517# adalah memindahkan tembaHa intSasel 
ke empedu dan sintesis seSuloplasmin.1 
Insidens penZakit 8ilson adalah 1 setiap 30.000 
individu. 1enZakit 8ilson dapat menHenai 
semua usia
 teSutama usia 5 sampai 35 tahun.1
2 

(eKala klinis beSvaSiasi
 beSupa penZakit hati 
dan siSosis
 HanHHuan neuSopsikiatSi
 cincin 
Kayser-Fleischer di membSan Desçemet koSnea
 
dan hemolisis akut.

PATOGENESIS
5embaHa adalah mineSal esensial dan 
meSupakan komponen ZanH dibutuhkan 
untuk GunHsi noSmal banZak en[im tubuh 
manusia. 5embaHa ZanH beSlebih akan 
meSusak mitokondSia
 menZebabkan 
keSusakan oksidatiG sel.1-3 1ada penZakit 
8ilson
 tembaHa ZanH beSedaS di daSah 
lebih banZak daSi biasa
 menZebabkan 
penumpukan tembaHa di oSHan sepeSti 
otak
 HinKal dan koSnea
 teSakumulasi di sel 
hati sehinHHa meSusak sel.1-3 1enZebab 

keHaHalan homeostasis tembaHa beSasal daSi 
mutasi Hen "517#. (en "517# mempunZai 
GunHsi menHatuS ekskSesi tembaHa ke 
dalam empedu dan menHHabunHkan 
tembaHa denHan apoceruloplasmin untuk 
membentuk ceruloplasmin. Ceruloplasmin 
adalah suatu pSotein Ƹ2-Hlobulin ZanH 
menHikat 6 ion tembaHa
 suatu bentuk 
GunHsional penZimpanan tembaHa dalam 
peSedaSan daSah. Ceruloplasmin teSsebut 
kemudian dilepaskan ke peSedaSan daSah 
dan meSupakan 90� tembaHa dalam 
plasma. .utasi Hen "517# menZebabkan 
pembentukan ceruloplasmin menuSun
 
sehinHHa meninHkatkan kadaS tembaHa bebas 
dalam peSedaSan daSah. 1eninHkatan tembaHa 
bebas akan menZebabkan akumulasi dalam 
KaSinHan tubuh sepeSti otak
 hati
 koSnea
 dan 
sel daSah meSah.1-4

GEJALA KLINIS
1. Gejala Hepatik
(eKala hepatik pada 1enZakit 8ilson dapat 
beSupa hepatitis
 siSosis
 atau dekompensasi 
hepatitis akut. 6mumnZa dialami saat SemaKa/ 
dewasa muda
 tetapi dapat dialami hinHHa 
usia dekade kelima.3 1asien teSmuda ZanH 

ditemukan menHalami siSosis beSumuS 3 tahun
 
sedanHkan pasien teStua ZanH didiaHnosis 
beSumuS �0 tahun.5 (eKala hepatitis diseStai 
peninHkatan seSum aminotSansGeSase denHan 
atau tanpa Kaundis
 ZanH sembuh spontan. 
)epatitis seSinH beSulanH sehinHHa sebaHian 
besaS pasien ZanH tidak diobati pada akhiSnZa 
akan menHalami siSosis.3
5 Dekompensasi 
hepatik ditandai denHan peninHkatan 
seSum biliSubin
 penuSunan seSum albumin 
dan GaktoS koaHulasi
 asites
 edema peSiGeS
 
dan enseGalopati hepatikum. NekSosis 
hepatoseluleS dapat menHakibatkan anemia 
hemolitik kaSena besaSnZa Kumlah tembaHa 
ZanH dilepaskan ke aliSan daSah.3

2. Gejala Neurologik
.aniGestasi neuSoloHi penZakit 8ilson 
umumnZa teSKadi pada awal usia 20 tahun 
hinHHa dekade ke-5. KeSusakan di basal 
HanHlia
 pons
 medulla
 talamus
 seSebelum
 
dan aSea subkoStikal dapat teSlihat pada CT 
scan dan .3I. (eKala utama adalah HeKala 
ekstSapiSamidal
 sepeSti: distonia
 inkooSdinasi
 
tSemoS
 dan disaStSia
3-4 dapat menZeSupai 
HeKala 1aSkinson.1 Distonia dapat menHenai 
beSbaHai baHian tubuh dan pada akhiSnZa 
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menZebabkan posisi tubuh aneh.3 Distonia 
otot waKah dan mandibula akan menZebabkan 
waKah kaku denHan mulut teSbuka
 dikenal 
denHan istilah vacuous smile.1

Gambar 1. Vacuous smile

(eKala otonom meliputi: hipotensi oStostatik
 
keSinHat beSlebih
 disGunHsi seksual
 HanHHuan 
usus dan kandunH kemih. Dapat timbul 
HanHHuan memoSi
 nZeSi kepala tipe miHSain
  
dan keKanH. 1asien sulit konsentSasi
 tetapi 
GunHsi koHnitiG tidak teSHanHHu. 1Sevalensi 
keKanH 4 - �
3� dan kadanH disebabkan oleh 
teSapi anti-tembaHa.4 5ipe keKanH beSvaSiasi 
daSi grandmal
 paSsial sedeShana
 kompleks
  
dan mioklonus peSiodik.4 1enZakit 8ilson tidak 
menZebabkan HanHHuan sensoSik ataupun 
kelemahan otot.3

3. Gejala Psikiatri
SepaSuh pasien denHan HanHHuan neuSoloHis 
memiliki SiwaZat HanHHuan psikiatSi hinHHa 
5 tahun sebelumnZa. (anHHuan psikiatSi 
beSupa: temper tantrum
 depSesi
 hipeSaktivitas
 
atau hilanH inhibisi seksual.4-6

4. Manifestasi Lain
#ebeSapa wanita menHalami aboSsi spontan 
dan amenoSe pada saat diaHnosis. Insidens 
kolelitiasis dan neGSolitiasis meninHkat. Cincin 
Kayser-Fleischer disebabkan deposit tembaHa 
di luaS koSnea.3-4

Gambar 2 dan 3. Cincin Kayser-Fleischer dipeSiksa 
menHHunakan slit-lamp

DIAGNOSIS
(eKala awal beSupa hematuSia mikSoskopik
 
pSoteinuSia
 anemia hemolitik
 epistaksis
 
aStSitis
 kaSdiomiopati
 disSitmia
 
hipeSpiHmentasi miSip penZakit "ddison
 
kataSak dan hipeSsalivasi
 membuat penZakit 

8ilson sulit didiaHnosis. 1enZakit 8ilson 
haSus dipeStimbanHkan sebaHai diaHnosis 
diGeSensial pada individu beSumuS 3 s/d 55 
tahun denHan HanHHuan GunHsi hati ZanH 
tidak diketahui sebabnZa. 1enZakit 8ilson 
haSus dieksklusi pada HanHHuan hati diseStai 
HanHHuan neuSoloHis/ psikiatSi ZanH tidak 
diketahui sebabnZa.5

"danZa cincin Kayser-Fleischer dan kadaS 
seSuloplasmin Sendah 	�0
2 H/-
 cukup 
untuk meneHakkan diaHnosis.3-7 Jika cincin 
Kayser-Fleischer tidak ditemukan
 maka 
nilai ceruloplasmin Sendah tidak selalu 
dapat meneHakkan diaHnosis kaSena dapat 
disebabkan oleh penZakit lain 	contoh: 
penZakit hepatitis autoimun
 penZakit celiac
 
aceruloplasminemia familial
 penZakit hati 
tinHkat lanKut
. SebaliknZa nilai ceruloplasmin 
dapat noSmal pada 10� pasien penZakit 
8ilson.3
5 Cincin Kayser-Fleischer menunKukkan 
telah teSKadi akumulasi tembaHa di otak
3
4
5 
muncul pada 30-50 � pasien denHan HeKala 
hepatik/ pSesimptomatik� kaSena itu tidak 
adanZa cincin Kayser Fleischer tidak dapat 
menHeksklusi penZakit 8ilson.3-7 Cincin 
Kayser-Fleischer dapat ditemukan hinHHa 95� 
pasien denHan HeKala neuSoloHik.

1emeSiksaan Sutin pada penZakit 8ilson 
dicantumkan pada tabel 1.

1emeSiksaan kadaS tembaHa uSin pentinH. 
1emeSiksaan kadaS tembaHa uSin 24 Kam 
dibutuhkan untuk pasien denHan kadaS 
ceruloplasmin inkonklusiG.7 1asien simptomatik 
umumnZa memiliki kadaS tembaHa uSin 
�1
6 �mol 	�100�H
 peS 24 Kam
 sedanHkan 
sepaSuh pasien pSesimptomatik memiliki nilai 
intermediate antaSa 0
9 dan 1
6 �mol 	60-100 
�H
 peS 24 Kam� keadaan ini membutuhkan 
biopsi hati.3
6
7 1ada HanHHuan hati beSat
 nilai 

tembaHa seSum dapat beSada pada batas 
noSmal
 tidak teSHantunH kadaS ceruloplasmin 
	Tabel 1
. 1ada HaHal hati akut
 kadaS tembaHa 
bebas dapat meninHkat kaSena pelepasan 
tiba-tiba tembaHa daSi tempat penZimpanan 
di hati.4
5
7 1emeSiksaan baku emas untuk 
diaHnosis adalah biopsi hati diseStai 
pemeSiksaan kuantitatiG assay tembaHa.3

1emeSiksaan neuSoloHi denHan modalitas 
.3I/ CT scan haSus dilakukan pada semua 
pasien. 5anda patoHnomonik penZakit 8ilson 
antaSa lain: hipeSintensitas di pons sentSal
 
tectal-plate dan batanH otak.4

(anHHuan hati akut pada penZakit 8ilson 
memiliki moStalitas tinHHi bila tidak dilakukan 
tSansplantasi hati. KSiteSia diaHnosis HaHal hati 
akut pada 1enZakit 8ilson adalah nilai Sasio 
Alkaline Phosphatase 	"-1
 : total biliSubin 
kuSanH daSi 4 dan Sasio "S5 : "-5 lebih daSi 
2
2. Kombinasi penemuan di atas memiliki 
sensitivitas dan spesiGisitas diaHnostik 
mendekati 100�.4

1emeSiksaan Henetik sulit kaSena teSdapat lebih 
daSi 500 kemunHkinan mutasi. 1emeSiksaan 
Henetik menZeluSuh membutuhkan bebeSapa 
bulan
 sehinHHa tidak pSaktis untuk diaHnosis 
kasus peStama. 1emeSiksaan Henetik 
umumnZa dilakukan sebaHai skSininH keluaSHa 
deSaKat satu dan dua daSi pendeSita penZakit 
8ilson ZanH baSu teSdiaHnosis.4

KebanZakan pendeSita membutuhkan 
kombinasi tes untuk diaHnosis. 5eSdapat 
sistem scoSinH ZanH didasaSkan pada beSbaHai 
tes 	Tabel 2
. 5

TERAPI
5eSapi anti-tembaHa dicantumkan pada tabel 
3.

Tabel 1. 5es Sutin untuk diaHnosis penZakit 8ilson

Tes Penemuan klinis False Negative False Positive

Ceruloplasmin seSum 	nilai 
noSmal: 15-35 mH/d-


� 0� nilai noSmal - InGlamasi hati
- Kehamilan
 teSapi estSoHen

- .alabsoSpsi
- Aceruloplasminemia
- )eteSo[iHot

5embaHa uSin 24 Kam �1
6 �mol/24Kam
�0
64 �mol/24Kam pada 
anak-anak

- 1enHambilan spesimen 
   tidak tepat
- "nak tanpa maniGestasi 
   penZakit hati

- NekSosis hepatoseluleS
- Kolestasis
- Kontaminasi

SeSum tembaHa bebas �1
6 �mol/- oveSestimasi ceruloplasmin 
pada immunologic assay

Cincin Kayser-Fleischer 5eSdapat cincin - pada 50� pasien
- pada saudaSa kandunH 
   asimptomatik

SiSosis biliaS pSimeS
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-anHkah peStama adalah menentukan deSaKat 
penZakit menHHunakan indeks pSoHnostik 
Na[eS 	Tabel 4). 1asien denHan skoS �7 dapat 
diteSapi medikamentosa. 1asien denHan skoS 
�9 haSus dipeStimbanHkan untuk tSansplantasi 
hati seHeSa. 1asien denHan skoS 7 - 9 
membutuhkan penilaian klinis apakah cukup 
teSapi medikamentosa atau tSansplantasi hati.

Salah satu caSa menHontSol kadaS tembaHa 
dalam tubuh adalah menHuSanHi Kumlah 
asupan tembaHa. 1asien haSus menHhindaSi 
makanan denHan kandunHan tembaHa tinHHi
 
sepeSti: coklat
 kacanH
 hati
 KamuS
 keSanH
 
dan penHHunaan alat masak tembaHa. 
1enHendalian asupan tembaHa teSbukti eGektiG 
untuk teSapi penZakit 8ilson pSesimptomatik.2

Dahulu penisilamin meSupakan teSapi pilihan 
anti-tembaHa peStama
 tetapi toksisitas 
dan eGek sampinHnZa meninHkatkan HeKala 
neuSoloHis. 5Sientin adalah aHen chelator 
pilihan ZanH lebih baik daSipada penisilamin 
kaSena eGektivitasnZa sama
 namun denHan 
eGek sampinH lebih minimal.3
4 1enHHunaan 

penisilamin haSus selalu diseStai piSidoksin 
	25 mH/haSi
 kaSena deGisiensi piSidoksin ZanH 
disebabkan penisilamin akan mempeSbuSuk 
HeKala neuSoloHis. Dosis anKuSan penisilamin 
adalah 750 -1500 mH peS haSi dalam dosis 
teSbaHi 2-4 kali sehaSi. 1embeSian palinH baik 
adalah 1 Kam sebelum atau 2 Kam setelah 
makan. "bsoSpsi tuSun sampai 50� bila 

dibeSikan beSsama makanan.2

1ada pasien denHan hepatitis/siSosis tanpa 
HeKala dekompensasi akut/HeKala neuSoloHik
 
teSapi pilihan adalah zinc. Zinc tidak toksik
 
KuHa diSekomendasikan untuk pasien 
pSesimptomatik dan teSapi maintenance. 3
4 
Zinc teSbukti menZebabkan balans neHatiG 
tembaHa denHan menHhalanHi absoSpsi 
tembaHa di usus halus. Dosis anKuSan adalah 
50 mH elemental zinc 3 kali sehaSi
 setiap dosis 
minimal 1 Kam setelah konsumsi makanan dan 
minuman selain aiS putih
 dan dipisahkan daSi 
tSientin/ penisilamin.3

Trientine 	triethylene tetramine dihydrochloride/ 
2,2,2-tetra-mine
 adalah aHen chelator bekeSKa 
meninHkatkan ekskSesi tembaHa ke uSin
 sama 
sepeSti penisilamin. Dosis anKuSan 900-2700 
mH/haSi dalam 2 atau 3 dosis teSbaHi
 haSus 
dibeSikan 1 Kam sebelum atau 3 Kam sesudah 
makan. 1embeSian tSientin denHan besi haSus 
dihindaSi kaSena toksik.4
5

5Sansplantasi hati oStotopik adalah pilihan 
teSapi teSakhiS Kika medikamentosa tidak 
dapat menHendalikan HanHHuan hati akut 
ataupun dekompensasi siSosis. Setelah 
tSansplantasi hati
 eGek sampinH neuSoloHis 
masih dapat teSKadi. 5Sansplantasi hati tidak 
diSekomendasikan pada pasien denHan 
HanHHuan psikiatSi/ neuSoloHis.2-3

Terapi Terbaru
Ammonium tetrathiomolybdate lebih eGektiG 
dibandinH tSientin denHan eGek sampinH 
neuSoloHis lebih minimal
 namun obat ini 
belum teSsedia secaSa komeSsial kaSena 
masih ekspeSimental dan membutuhkan 
lebih banZak penelitian klinis. 0bat ini 
mempunZai mekanisme keSKa ZanH unik� 
HSup sulGuSnZa membentuk kompleks 
stabil denHan tembaHa. 5idak sepeSti 
tSientin
 tetrathiomolybdate menuSunkan 
kadaS tembaHa bebas secaSa stabil
 ZanH 
menKelaskan minimalnZa eGek sampinH 
neuSoloHis. Ammonium tetrathiomolybdate 
diseSap denHan baik denHan ataupun tanpa 
makanan. Dosis Sekomendasi adalah 120 mH/
haSi dibaHi 6 kali sehaSi selama 2 minHHu
 
dilanKutkan 60 mH/haSi denHan dosis 10 mH 6 
kali sehaSi.2
4
5

Di 33C telah dilakukan teSapi anti-tembaHa 
aHSesiG menHHunakan 2,3-dimercaptopropane-
1-sulfonate 	D.1S
 intSavena
 namun lapoSan 

Tabel 2. Sistem skoSinH penZakit 8ilson

Gejala Tipikal Skor  Tes Lain Skor

Cincin Kayser-Fleischer KadaS 5embaHa di )ati 	tanpa kolestasis


 �  "da 2  �  �5 x batas atas 	�4 ǃmol/H
 2

 �  5idak ada 0  �  0
�-4 ǃmol/H 1

(eKala NeuSoloHis�  �  NoSmal 	�0
� ǃmol/H
 -1

 �  #eSat 2  �  Rhodamine-positive granule�� 1

 �  SedanH 1 5embaHa 6Sin 	tanpa adanZa hepatitis 
akut


 �  3inHan 0  �  NoSmal 	�1
6 ǃmol/haSi
 0

KadaS SeSuloplasmin  �  1-2 x nilai batas atas 1

 �  NoSmal 	�0
2 H/-
 0  �  �2 x nilai batas atas 2

 �  0
1-0
2 H/- 1  � noSmal
 tetapi �5 x batas atas setelah 
teSapi penisilamin

2

 �  �0
1 H/- 2 "nalisis .utasi

"nemia )emolitik
Coombs Negative

 �  5eSdeteksi pada kedua kSomosom 4

 �  "da 1  �  5eSdeteksi pada 1 kSomosom 1

 �  5idak ada 0   �  5idak ada mutasi 0

Ket: �atau HambaSan tipikal pada .3I ��Kika tidak ada pemeSiksaan kuantitatiG


Total skor

4 atau lebih 5eSdiaHnosis

3 Dibutuhkan tes tambahan

2 atau kuSanH DiaHnosis sanHat tidak munHkin

Tabel 3. 5eSapi anti-tembaHa untuk penZakit 8ilson

Status Penyakit Pilihan Pertama Pilihan Kedua

) e p a t i t i s / 
SiSosis tanpa 
Dekompensasi

Zinc 5Sientin

) e p a t i t i s 
Dekompensata

 � 3inHan

 � SedanH

 � #eSat

 

5Sientin dan zinc

5Sientin dan zinc

5Sansplantasi hati

 

1 e n i s i l a m i n 
dan zinc

5Sansplantasi 
hati

5Sientin dan 
zinc

N e u S o l o H i k /
1sikiatSik

Tetrathiomolybdate 
dan zinc

Zinc

Maintenance Zinc 5Sientin

1Sesimptomatik Zinc 5Sientin

1ediatSik atau 
)amil

Zinc 5Sientin
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ilmiahnZa belum banZak. SecaSa teoSitis teSapi 
ini menZebabkan mobilisasi masiG tembaHa 
teSdeposit ZanH akan mempeSbuSuk HeKala 
neuSoloHis.2

5Sansplantasi hepatosit dan teSapi Henetik 
adalah pilihan teSapi di masa depan
 beseSta 
tSansplantasi hati. 5Sansplantasi hepatosit 
denHan caSa tSansplantasi sel donoS� sel-sel 
teSsebut akan beSinteHSasi ke sinusoid hati dan 
akan menHekskSesikan tembaHa lebih baik
 sel 
ZanH ditSansplantasikan dihaSapkan dapat 
mempopulasi ulanH hati setelah hepatektomi 
paSsial. 5eSapi tSansplantasi sel ini sudah 
didemonstSasikan dalam peScobaan pada 
tikus mutasi "517#. Setelah hepatektomi
 
dibeSikan alkaloid aHaS sel native tidak tumbuh 
laHi.

KeteSbatasan tSansplantasi sel hepatosit adalah 
peScobaan ini menHHunakan sel congenic dan 
bukan allogenic, sedanHkan untuk penelitian 
pada manusia dibutuhkan sel allogenic. Sel 
allogenic adalah sel ZanH antiHenik beSbeda 
tetapi beSasal daSi spesies ZanH sama
 contoh: 
tSansplantasi daSi manusia ke manusia lain. 
Sel congenic adalah sel ZanH didapatkan daSi 
oSHanisme ZanH memiliki peSbedaan hanZa 
pada salah satu seHmen Hen saKa. Sel congenic 
hanZa bisa didapatkan daSi hasil ekspeSimen 
denHan menHawinkan ketuSunan daSi 2 strain 
tikus secaSa beSulanH
 sehinHHa didapatkan 
sel ZanH identik denHan strain Sesipien.� 
KeteSbatasan lain adalah sulitnZa menemukan 
sumbeS sel hepatosit manusia.2
�-9 .asih 
dibutuhkan penelitian lebih lanKut aHaS teSapi 
ini bisa diteSapkan pada manusia.

5eSapi Henetik menHHunakan vektoS 
adenoviSal dan lentiviSal untuk 
menHhantaSkan Hen "517#. KesulitannZa 
adalah waktu ekspSesi antaS Hen ZanH sinHkat
 
dan GSekuensi tSansGeksi Sendah. KebeShasilan 
teSapi Hen diukuS denHan enzymatic assay 
kadaS holoceruloplasmin 	bentuk penZimpan 
tembaHa
 hewan ZanH diteSapi. 1enelitian 
lebih lanKut akan diGokuskan pada caSa untuk 

meninHkatkan sel ZanH dapat ditSansGeksi dan 
meninHkatkan waktu ekspSesi Hen. 2
�

Pemantauan Terapi Anti-tembaga
5eSapi pasien penZakit 8ilson umumnZa 
seumuS hidup. Cincin Kayser-Fleischer 
umumnZa hilanH denHan teSapi adekuat.4 

1ada pembeSian penisilamin dan tSientin 
haSus dipantau Sisiko toksisitas obatnZa beSupa 
supSesi sumsum tulanH dan pSoteinuSia. 
1emeSiksaan daSah lenHkap
 pSoGil biokimia 
standaS
 dan uSinalisis dilakukan setiap minHHu 
untuk 1 bulan peStama
 dilanKutkan setiap 2 
atau 3 bulan.3
4
5

&Gek anti-tembaHa tSientin dan penisilamin 
dapat dipantau menHHunakan kadaS tembaHa 
seSum ibebasw/ 24Kam. KadaS tembaHa bebas 
didapat daSi menHuSanHi total tembaHa 
seSum denHan tembaHa ceruloplasmin. KadaS 
noSmal seSum tembaHa bebas adalah 1
6-2
4 
�mol/- 	10-15 �H/d-
. DenHan teSapi
 kadaS 
seSum tembaHa bebas sehaSusnZa di bawah 
3
9 �mol/-	�25 �H/d-
.3
4
5

&Gek sampinH beSmakna zinc adalah mual atau 
nZeSi epiHastSium pada 10� pasien. Zinc tidak 
memeSlukan pemantauan toksisitas melalui 
uSinalisis atau kadaS seSum. 3
4

8anita denHan penZakit 8ilson dapat hamil
 
Kika kadaS tembaHa seSum teSkontSol. 3
5 1asien 
ZanH inHin hamil haSus memahami bahwa 
Sisiko anak ZanH lahiS denHan Hen homo[iHot 
penZakit 8ilson adalah 0
5�.4 8alau 
dikhawatiSkan ada teSatoHenisitas penisilamin
 
menHhentikan penHobatan beSdampak 
lebih buSuk.5 5eSatoHenisitas teSapi tSientin 
atau zinc lebih Sendah.9 1embeSian aHen 
chelator diSekomendasikan dosis Sendah pada 
tSimesteS peStama sampai ketiHa
 sedanHkan 
pembeSian "SI saat teSapi denHan aHen 
chelator tidak dianKuSkan.2

PROGNOSIS
1enZakit 8ilson ZanH tidak diobati dapat 
beSakibat Gatal. SebaHian besaS pasien akan 

menHalami kematian akibat penZakit hati
 
sebaHian kecil daSi komplikasi neuSoloHik. 
5eSapi medikamentosa umumnZa tidak eGektiG 
pada HanHHuan hati akut kaSena penZakit 
8ilson.5

(eKala neuSoloHik tidak dapat membaik 
seutuhnZa
 sehinHHa akan menimbulkan 
HeKala sisa dan pada bebeSapa kasus akan 
membuSuk pada awal teSapi.4
5

5eSapi medikamentosa dan tSansplantasi 
hati mempeSbaiki pSoHnosis
 walau tinHkat 
moStalitas belum diteliti lebih lanKut. 'unHsi 
hati beSanHsuS membaik dalam 1-2 tahun 
setelah dimulainZa penHobatan pada sebaHian 
besaS pasien tanpa siSosis hati. SkoS pSoHnostik 
Na[eS 	Tabel 4
 diHunakan untuk menentukan 
pSoHnosis. SkoS �9 membutuhkan 
tSansplantasi hati secepatnZa.3
4 SecaSa umum 
pSoHnosis teSHantunH deSaKat keSusakan 
hati dan neuSoloHik seSta tinHkat kepatuhan 
menHonsumsi obat.3
5

RINGKASAN
1enZakit 8ilson adalah penZakit Henetik ZanH 
menZebabkan akumulasi tembaHa beSlebih 
di hati dan/atau otak. 1enZakit ini disebabkan 
mutasi Hen "517# pada kSomosom 13. 
Insidens penZakit 8ilson adalah 1 setiap 
30.000 individu. 1enZakit 8ilson umumnZa 
beSmaniGestasi sebaHai penZakit hati
 otak dan 
psikiatSi
 namun tidak menutup kemunHkinan 
menHenai oSHan lain. "danZa cincin Kayser-
Fleischer dan kadaS seSuloplasmin Sendah 	�0
2 
H/-
 cukup untuk meneHakkan diaHnosis.

1emeSiksaan Sutin pada penZakit 8ilson
 
antaSa lain: pemeSiksaan kadaS tembaHa 
uSin/24Kam
 pemeSiksaan neuSoloHi denHan 
modalitas .3I/ CT scan
 tes GunHsi hati. 
5eSdapat sistem skoSinH ZanH didasaSkan pada 
beSbaHai tes untuk membantu diaHnosis.

1ilihan teSapi penZakit 8ilson antaSa 
lain: 1enisilamin
 trientine, ammonium 
tetrathiomolybdate 2,3-dimercaptopropane-1-
sulfonate 	D.1S

 tSansplantasi hepatosit
 dan 
teSapi Henetik.

5eSapi medikamentosa haSus diseStai 
pemantauan toksisitas obat melalui 
pemeSiksaan daSah lenHkap
 pSoGil biokimia 
standaS dan uSinalisis. 8anita denHan penZakit 
8ilson dapat hamil Kika kadaS tembaHa seSum 
teSkontSol denHan teSapi anti-tembaHa.

Tabel 4. SkoS pSoHnostik Na[eS

Pemeriksaan Laboratorium Nilai Normal
Skor (dalam poin)

0 1 2 3 4

#iliSubin seSuma 0
2o1
2 mH/d- �5
� 5
�-�
� �
�-11
7 11
7 o 17
5 �17
5

" s p a S t a t e 
"minotSansGeSase

10-35 I6/- �100 100-150 151-200 201-300 �300

Protrombin time detik � 4 4-� 9-12 13-20 �20

Cat: a Jika ada hemolisis
 biliSubin tidak dapat diHunakan sebaHai patokan GunHsi hati
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1enZakit 8ilson ZanH mendapat teSapi 
medikamentosa dan tSansplantasi hati 
memiliki pSoHnosis baik. "pabila tidak diobati 
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