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内容概要

　　肝豆状核变性又称威尔逊氏病，常染色体隐性遗传的铜代谢障碍疾病。

由Wilson首先报道和描述，是一种遗传性铜代谢障碍所致的肝硬化和以基底节为主的脑部变性疾病。
临床上表现为进行性加重的椎体外系症状、肝硬化、精神症状、肾功能损害及角膜色素环K-F环。

Page 2



第一图书网, tushu007.com
<<肝豆状核变性>>

作者简介

　　梁秀龄，广东省中山市人。
现任中山大学附属第一医院神经科特聘教授，博士生导师。
1992年起获国务院特殊津贴。
1955年毕业于中山医学院后进入该学院附属第一医院神经科从事医疗、教学和科研第一线工作至今。
科研的主要领域是神经遗传病、神经变性病。
共发表论文442篇，其中有关WD的文章120余篇，获省部级以上研究奖励共20项，其中最高一项是2000
年国务院颁发的科技进步二等奖（有关WD的研究）。
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章节摘录

版权页：   插图：   肾脏细胞铜含量与红细胞及血浆中铜含量呈线性相关。
较肝细胞而言，铜在肾脏细胞的积聚是一个缓慢的过程，不论是铜缺乏如Menkes病或是铜蓄积
如Wilson病，肾脏细胞含铜量最终都出现增加。
关于铜稳态调节蛋白ATP7A和ATP7B在肾脏细胞的表达分布目前研究尚未有定论，现已发现ATP7B在
肾小球及髓质内外均有表达。
在ATP7B功能异常的情况下，其功能可能由ATP7A部分代偿，但这种代偿是不完全的。
Barnes等（2009）在细胞研究中发现与肝细胞相比，肾脏细胞中ATP7B分子量小2～3kD，且当细胞内
铜离子浓度增加时，定位在TGN上的ATP7B不出现向囊泡及胞膜的转运。
推测肾脏细胞中ATP7B可能参与将细胞内的铜离子贮存在TGN相关的囊泡内而不参与向细胞外排铜的
过程，该排铜过程可能由同样定位于TGN上的ATP7A代偿完成。
 4.眼 部分WD患者双侧角膜边缘可见Kayser—Fleischer环，这是由于过量铜离子沉积在角膜边缘形成的
，K—F环反映机体铜过量状态，并非WD患者特有，其他一些造成机体铜过量的慢性疾病如胆汁淤积
症也可见少数患者出现角膜K—F环。
少数WD患者还出现葵花样白内障、视神经炎、夜盲等眼部表现。
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编辑推荐

《肝豆状核变性(Wilson病)》由人民卫生出版社出版发行。
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