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Wilsonin tauti – uutta ja vanhaa

Wilsonin tauti on peittyvästi periytyvä kuparinkertymäsairaus, jonka keskeisimmät oireet johtuvat 
maksan ja keskushermoston vaurioista. Hoitamattomana tauti on hengenvaarallinen, mutta 
kuparikelaatio ja tarvittaessa maksansiirto ovat tehokkaita hoitomuotoja. Keskeisin laboratoriotutkimus 
on vuorokausivirtsan kuparinerityksen mittaus. Geneettisten tutkimusten perusteella tauti on 
väestöissä paljon yleisempi kuin potilastutkimuksissa on havaittu. Nykyisin tunnetaan yli 800 erilaista 
Wilsonin tautiin liittyvää ATP7B-geenin mutaatiota, mutta niiden taudinaiheuttamiskykyä ei tarkkaan 
tiedetä. Suomessa taudin esiintyvyys on 0,45/100 000 asukasta, ja potilaista kantasuomalaisia on 
kaksi kolmesta. Rekistereistä saadaan jatkossa lisätietoa epidemiologiasta, oirekuvasta ja hoidosta. 
Uusien hoitomuotojen ja diagnostisten testien lisäksi tutkitaan jo käytössä olevien taudin lääkkeiden 
optimaalisia käyttötapoja.

W ilsonin taudin olivat useat lääkärit eri 
maista kuvanneet potilaillaan ennen 
sairaudelle nimensä antaneen brit-

tiläisen Samuel Alexander Kinnier Wilsonin 
taudinkuvausta (1,2). Vaikka kuparin kertymi-
nen potilaiden maksaan havaittiin jo vuonna 
1913, sen yhteys maksaperäisiin ja neurologi-
siin oireisiin varmistui vasta vuonna 1948. Pian 
tämän jälkeen kelaatiohoito todettiin tehok-
kaaksi, ja Wilsonin tauti oli 1950-luvun alussa 
ensimmäisten toimivan lääkehoidon saaneiden 
neurologisten sairauksien joukossa (3). Mak-
san aineenvaihduntahäiriöstä johtuva tila on 
tarvittaessa korjattavissa maksansiirrolla.

Yksi taudin ennen Wilsonia jo 1800-luvun 
lopulla kuvanneista lääkäreistä oli Helsingin 
Keisarillisen Aleksanterin yliopiston professori, 
neuropatologian uranuurtaja Ernst Homén (2). 
Hän oli myös ensimmäinen, joka totesi taudin 
perinnöllisen luonteen. Tuorein suomenkieli-
nen Wilsonin tautia käsitellyt katsausartikkeli 
julkaistiin vuonna 2010 (4). Sen jälkeen eri-
tyisesti sairauden genetiikan ja epidemiologian 
tutkimus on edennyt ja nostanut samalla esille 
uusia kysymyksiä. Hiljattain julkaistiin myös 
ensimmäinen epidemiologinen tutkimus tau-
din esiintyvyydestä suomalaisväestössä (5).

Genetiikka

Wilsonin tauti periytyy peittyvästi eli potilaan 
molemmissa ATP7B-geenin alleeleissa on ol-
tava tautia aiheuttava mutaatio. Vuosikymmen 
sitten mutaatioita löydettiin kuitenkin vain 
osalta potilaista ja pohdittiin, voisiko osa tau-
titapauksista johtua jonkin toisen geenin vir-
heistä. Tämän keskustelun käytännössä lopetti 
vuonna 2013 julkaistu tutkimus, jossa esiteltiin 
181 potilasta Britanniasta (6). Näistä potilais-
ta 98 %:n todettiin kantavan tautia aiheuttavaa 
mutaatiota molemmissa alleeleissaan. Ainoas-
taan kahdelta potilaalta mutaatio löytyi vain 
toisesta alleelista, eikä kahdelta potilaalta löy-
detty yhtäkään mutaatiota ATP7B-geenistä. 

Ero aiempiin tutkimuksiin johtui siitä, että 
tässä tutkimuksessa sekvensoitiin koko ATP7B-
geeni, kun aiemmissa tutkimuksissa oli useim-
miten käytetty sirutekniikkaa yleisimpien 
mutaatioiden tunnistamiseksi. Kuitenkin jo 
vuoteen 2010 mennessä oli tunnistettu yli 500 
Wilsonin taudin aiheuttavaa mutaatiota, joten 
tällainen tekniikka oli mitä ilmeisimmin riittä-
mätön.

Nykyään taudin aiheuttavia mutaatioi-
ta on kuvattu yli 800 erilaista (6,7). Niistä 
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väestötasolla yleisimmät ovat c.2972C>T 
(p.Thr991Met), c.4135C>T (p.Pro1379Ser) 
ja c.3207C>A (p.His1069Gln). Viimeksi mai-
nittu on yleisin pohjois-, keski- ja itäeuroop-
palaisilla potilailla tavattava mutaatio, kun taas 
eteläeurooppalaisilla ja Kaukoidästä kotoisin 
olevilla potilailla muut mutaatiot ovat yleisem-
piä (8). Tarvitaan kuitenkin lisää tietoa eri mu-
taatioiden taudinaiheuttamiskyvystä sekä yksin 
että yhdistelminä (9). Tutkimustulokset geno-
tyypin yhteydestä taudin ilmiasuun ovat olleet 
ristiriitaisia (8).

Epidemiologia

Wilsonin taudin epidemiologiaa on tutkittu 
varsin vähän. Koko maan kattavia tutkimuksia 
taudin esiintyvyydestä on geenivirheen tunnis-
tamisen jälkeen julkaistu ainoastaan Irlannista, 
Taiwanista, Ranskasta ja Suomesta (TAULUK-

KO 1) (10–13). Vertailtavia ilmaantuvuustietoja 
on vain Taiwanista (0,27/100 000 henkilövuot-
ta) ja Suomesta (0,016/100 000 henkilövuotta) 
(5,14). 

Kattavia tietoja on saatavissa myös Hong 
Kongista, missä taudin esiintyvyys on lisään-
tynyt vuoden 2000 tilanteesta 0,17/100 000 

vuoden 2016 lukemaan 2,52/100 000. Il-
maantuvuus oli noina vuosina keskimäärin 
0,14/100 000 henkilövuotta ja väheni tut-
kimusaikana (14). Tanskassa on rekisteri-
tietojen perusteella arvioitu esiintyvyydeksi 
2,02/100 000 (15). Tauti näyttää siis olevan 
selvästi harvinaisempi kuin monesti siteerat-
tu luku 1/30 000 osoittaisi, mutta se perustui 
menetelmiltään vaillinaisiin tutkimuksiin (7). 
Tuoreita tutkimustuloksia on kuitenkin tulkittu 
myös toisin, kun esiintyvyydeksi länsimaissa on 
arvioitu 1/30 000–1/50 000 (16).

Edellä mainitut tulokset koskivat (pääosin) 
kuitenkin vain diagnosoituja tautitapauksia. 
Geneettiset väestötutkimukset ovat mutkis-
taneet tilannetta. Wilsonin taudin arvioitu 
geneettinen esiintyvyys eli kahta tautia aihe-
uttavaa alleelia kantavien henkilöiden lasken-
nallinen osuus väestöstä on ollut selvästi suu-
rempi kuin taudin kliininen esiintyvyys kaikilla 
tutkituilla alueilla. Tuoreessa katsauksessa ja 
meta-analyysissa geneettisen esiintyvyyden 
arvioitiin olevan keskimäärin 13,9/100 000 eli 
kymmenkertainen keskimääräiseen kliiniseen 
esiintyvyyteen (1,38/100 000) verrattuna (7). 
Geneettinen esiintyvyys oli suurimmillaan 
Kaukoidän väestöissä ja pienimmillään suoma-
laisilla (TAULUKKO 1).

Eniten tutkimustietoa Wilsonin taudin esiin-
tyvyydestä on Sardiniasta, jossa sen esiintyvyys 
vaikuttaa olevan maailman suurin. Siellä esiin-
tyvyyden on toistuvissa tutkimuksissa todettu 
pitkällä aikavälillä lisääntyneen, mutta kliini-
nen esiintyvyys (11,5/100 000) on yhä kauka-
na raportoidusta geneettisestä esiintyvyydestä 
(37,0/100 000) huolimatta siitä, että taudin 
tiedetään saarella olevan yleinen ja sitä etsitään 
potilailta aktiivisesti (16). 

Kliinisen ja geneettisen esiintyvyyden ero-
jen syyksi yleisimmin ehdotettu alidiagnos-
tiikka tuskin siis riittää selitykseksi, vaan alkaa 
vaikuttaa siltä, että ainakin osan mutaatioista 
penetranssi on heikentynyt. Myös kattavat 
epidemiologiset tiedot Irlannista tukevat tätä 
päätelmää (10). On osoittautunut vaativaksi 
määritellä ennakko-oletukset eri alleelien vai-
kutukseen liittyvissä tutkimuksissa (7).

Tuore gnomAD-sekvensointiaineiston ana-
lyysi viittaa siihen, että ainakin osan alleeleista 

TAULUKKO 1.  Wilsonin taudin kliininen ja geneettinen 
esiintyvyys (5,7,10–12).

Kliinisen taudin esiintyvyys1

Irlanti   0,9/100 000

Taiwan 1,81/100 000

Ranska 1,50/100 000

Suomi  0,45/100 0002

Geneettinen esiintyvyys3

Afroamerikkalaiset   2,0/100 000

Amerikkalaiset 11,3/100 000

Aškenasijuutalaiset 21,9/100 000

Itäaasialaiset 29,5/100 000

Suomalaiset   2,1/100 000

Ei-suomalaiset eurooppalaiset 20,7/100 000

Eteläaasialaiset   8,1/100 000

1 �Maissa, joissa on julkaistu koko maan kattavan tutkimuk-
sen tulokset

2 Kantasuomalaisilla 0,33/100 000
3 Tunnistetut patologiset alleelivariantit
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penetranssi on heikentynyt (9). Geneettinen 
esiintyvyys kuitenkin pienenee kaikkien mutaa-
tioiden kantajien osalta väestössä, vaikka kliini-
sesti oireinen tauti puhkeaa vasta vuosia, joskus 
vuosikymmeniä syntymän jälkeen. Nämä tun-
nusluvut eivät siis voi koskaan olla identtiset.

Ranskalaistutkijat kehottivat harkintaan 
ATP7B-tutkimusten tuloksia tulkittaessa, ja 
koska kahdenkaan geenivirheen kantajilla ei 
aina ole todettavissa kupariaineenvaihdunnan 
häiriötä, tämä vaikuttaa aiheelliselta (17,18). 
Polyglutamiinitautien geenivirheiden kanta
jien osuudet väestöissä ovat hiljattain osoittau-
tuneet selvästi odotettua suuremmiksi (19). 
Tämä herättää myös kysymyksiä mutaatioiden 
taudinaiheuttamiskyvystä sekä taudinkuvien 
vaikeuden vaihtelusta. 

Oirekuva

Käsitys Wilsonin taudin oirekuvasta ei ole vii-
me vuosina juurikaan muuttunut. Diagnoosi-
vaiheen yleisin oire tai löydös on maksavaurio, 
joka on todettavissa noin puolella potilaista 
ja neurologinen ilmiasu hieman pienemmällä 
osalla. Yleisin neurologinen oire on puheen 
epäselvyys, ja vapina on tyypillistä. Yleisiä ovat 
myös dystonia, kävelyhäiriö ja parkinsonismi. 
Korea ja epilepsia ovat harvinaisia. 

Aivojen magneettikuvauksessa todetaan 
muutoksia lähes kaikilla neurologisesti oireile-
villa potilailla, noin puolella maksaoireisista ja 
20–30 %:lla oireettomista kantajista. Magneet-
tikuvauslöydösten sijainti ei kuitenkaan korre-
loi oireiden kanssa, ja tyypillinen jättipandan 
kasvot ‑löydöskin todetaan keskiaivoissa vain 
20 %:lla potilaista, joilla on neurologisia oirei-
ta. Magneettikuvauslöydökset saattavat vähen-
tyä hoidon aikana, mutta rutiinimaiseen kuvan-
tamisseurantaan ei ole syytä (8).

Wilsonin tautia sairastavilla ilmenee usein 
psyykkisiä oireita, ja masennus on todettavis-
sa noin puolella potilaista taudin aikana. Kak-
sisuuntaisen mielialahäiriön oireita esiintyy 
enemmän kuin väestössä keskimäärin. Psykoo-
seja esiintyy pelkästään neurologisesti oireile-
villa potilailla enemmän kuin väestössä keski-
määrin. Myös unihäiriöt, erityisesti vilkeunen 
(REM-uni) häiriö ja unettomuus ovat potilailla 

yleisiä (20). Wilsonin tautia sairastavien po-
tilaiden iho-oireista, osteoporoosista, munu-
aisten toimintahäiriöistä, nivelmuutoksista ja 
‑kivuista sekä erilaisista endokriinisistä poik-
keavuuksia on raportoitu, mutta näiden esiin-
tyvyyttä ei ole systemaattisesti selvitetty (8). 

Tuoreen 463 potilaan tutkimuksen mukaan 
potilailla on 29 % suurempi eteisvärinän ja 
55 % suurempi sydämen vajaatoiminnan ris-
ki tautia sairastamattomiin verrattuna (21). 
Harvinaisissa tapauksissa Wilsonin taudin en-
sioireena on raportoitu aivosillan (pons) mye-
linolyysi ilman muuta selittävää tekijää (22,23). 

Lapsilla tauti alkaa tyypillisesti maksaoirein 
ja ‑löydöksin. Heillä aivoperäiset oireet ovat 
harvinaisempia ja usein vähäisempiä kuin ai-
kuisilla (24). Lasten ja nuorten maksan akuutin 
vajaatoiminnan yhteydessä on aina muistettava 
sulkea pois Wilsonin tauti.

Taudinkuva vaihtelee runsaasti, jopa ident-
tisten kaksostenkin välillä (8). Wilsonin tauti 
ilmenee tyypillisimmin viiden ja 35 ikävuoden 
välillä, mutta taudin ensimmäinen ilmentymä 
voi olla fulminantti maksasairaus yli 50 vuo-
den iässä (25). Diagnoosi on asetettu jopa yli 
70-vuotiaille (26,27). Oirekuvaan ja tutkimus-
löydöksiin suhteutettuna kaikki iäkkäänä diag-
noosin saaneet eivät välttämättä tarvitse spesi-
fistä hoitoa. Koska maksan toiminta voi kuiten-

Ydinasiat
	8 Syyt raportoiduille eroille Wilsonin tau-

din kliinisen ja arvioidun geneettisen 
esiintyvyyden välillä ovat epäselviä.

	8 Tautiin liitettyjä ATP7B-mutaatioita tun-
netaan yli 800, mutta niiden taudinai
heuttamiskyky ei ole tarkkaan tiedossa.

	8 Tauti voi ilmentyä jo alle kouluikäisenä 
tai vasta yli 70-vuotiaalla.

	8 Suomalaisten potilaiden kuolleisuus on 
suurempi kuin muun väestön.

	8 Suomessa tauti on erittäin harvinainen 
ja potilaista kantasuomalaisia kaksi kol-
masosaa.
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kin nopeastikin heikentyä, on ainakin seuranta 
suositeltavaa. 

Kotimaisessa aineistossamme potilaiden 
mediaani-ikä diagnoosihetkellä oli 15,8 vuotta 
(kvartiiliväli 8,3–32,2) ja vanhin diagnoosin 
saanut henkilö oli 48-vuotias (5). Diagnoosi-
hetkellä suomalaiset potilaat olivat siis keski-
määrin aikuisiän kynnyksellä, joten tulokset on 
syytä huomioida sekä lapsia että aikuisia hoita-
villa erikoisaloilla. Peräti kolmasosa suomalai-
sista potilaista oli oireettomia, kun diagnoosi 
tehtiin, ja uudet diagnoosit keskittyivät Varsi-
nais-Suomeen (30 %) ja Pohjois-Pohjanmaalle 
(17 %).

Diagnostiikka

Wilsonin taudille ei edelleenkään ole olemas-
sa täydellisen tarkkaa ja herkkää diagnostista 
menetelmää (TAULUKKO 2). Laboratoriotutki-
muksista käyttökelpoisin on vuorokausivirtsan 
kuparierityksen mittaus, jota käytetään myös 
hoidon seurannassa. Sen sijaan seerumin se-
ruloplasmiinimääritykseen liittyy huomattavaa 
epävarmuutta (4,8,28,29). Maksan kudosnäyt-
teen kuparipitoisuuden määrittäminen on diag-
nostisista menetelmistä varmin, mutta siihen-
kin liittyy epävarmuustekijöitä (8). 

Wilsonin taudin tunnistamisen tueksi on 
julkaistu diagnostiset kriteerit, joiden tuorein 
päivitys on vuodelta 2012 (TAULUKKO 3) (28). 
Vaikka kriteeristön laatu on todettu kohtalai-
sen hyväksi, ei tiedossamme ole, että niiden 
osuvuutta olisi käytännössä arvioitu (30). 

Omassakin aineistossamme totesimme eräällä 
potilaalla mitokondriaalisen polymeraasi gam-
man geenivirheestä johtuneen oireiston (mi-
tokondriaalinen ataksiaoireyhtymä, MIRAS), 
joka täytti Wilsonin taudin kriteerit (5).

Ennuste

Wilsonin tautia tutkittaessa ennustetta on ar-
vioitava ja vertailtava varauksellisesti yleensä 
pienehköjen otoskokojen sekä lyhyiden seu-
ranta-aikojen vuoksi (31). Suuremmissa tutki-
muksissakin ennusteessa on huomattavia eroja, 
mikä johtunee myös aineistojen keruumene-
telmien ja vertailuun käytettyjen menetelmien 
eroista. Uusimmissa tutkimuksissa tila yleisesti 
ottaen heikkenee hoidosta huolimatta noin 15–
20 %:lla potilaista ja vakiintuu tai paranee muil-
la (14,31–33). Maksansiirtoon päätyy 10–20 
vuoden seurannassa yli 10 % potilaista (14,31). 

Pitkäaikaisseurannassa elossaolo-osuudet 
vaihtelevat huomattavasti. Itävallassa potilai-
den ennuste havaittiin huonommaksi kuin 
muun väestön, Tšekissä tällaista eroa taas ei 
havaittu (31,32). Diagnoosivaiheessa tode-
tun maksakirroosin on raportoitu liittyvän 
heikompaan pitkäaikaisennusteeseen, mutta 
tšekkiläisaineistossa kuolleisuus oli seurannassa 
erittäin vähäistä huolimatta siitä, että 47 %:lla 
potilaista oli maksakirroosi (14,31,32).

Näissä vertailuaineistoissa diagnoosit teh-
tiin selvästi myöhemmällä iällä, jolloin myös 
oireettomien potilaiden osuus on ollut selvästi 
pienempi kuin omassa aineistossamme, joten 

TAULUKKO 2.  Tavanomaisimmat Wilsonin taudin diagnostiikassa käytettävät tutkimukset (20).

Tutkimus Tyypillinen löydös Väärä negatiivinen Väärä positiivinen

Seerumin seruloplasmiini-
pitoisuus

Alle 50 % normaaliarvosta Merkittävä maksatulehdus, 
immunologisen testin virhe, 
raskaus, estrogeenihoito

Imeytymishäiriöt, aserulo
plasminemia, heterotsy-
gootit

Vuorokausivirtsan kuparipi-
toisuus

> 1,6, lapsilla > 0,64 μmol/g/
vrk

Keräysvirhe, lapset, joilla ei 
maksasairautta

Maksasolunekroosi, kolestaa-
si, kontaminaatio

Seerumin vapaan kuparin 
pitoisuus

> 1,6 μmol/g Immunologisen testin virhe −

Maksan kuparipitoisuus > 4 μmol/g kuivapainosta Aktiivinen maksasairaus, 
regeneratiiviset nodukset

Kolestaattiset maksasai-
raudet

Kayser–Fleischerin renkaat 
rakovalotutkimuksessa

Todettavissa Ei todettavissa puolella Wil-
sonin tautia sairastavista eikä 
suurimmalla osalla oireetto-
mista sisaruksista

Primaarinen biliaarinen 
kolangiitti
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tulokset eivät ole suoraan sovellettavissa suo-
malaispotilaisiin (5,14,31–33). Kuolemanriski 
oli tutkimuksessamme lähes kolminkertainen 
iän ja sukupuolen osalta kaltaistettuihin verrok-
keihin nähden. Suomessa maksansiirto on Wil-
sonin taudin vuoksi tehty alle 10:lle potilaalle 
ja potilaiden ikäjakauma on ollut 11–39 vuotta. 
Puolet suomalaisten potilaiden kuolemista joh-
tui erilaisista syöpätaudeista (5). Vertailutut-
kimuksissa syöpätautien osuus kuolinsyistä on 
vaihdellut huomattavasti.

Hoito

Wilsonin taudin hoitoon käytetään penisilla-
miinia, trientiinia (erityisluvalla) sekä sink-
kisuoloja (4). Hoito suositellaan aloittamaan 
niin, että annosta hitaasti lisätään, koska erityi-
sesti penisillamiinin nopea aloitus saattaa joh-
taa neurologisen oirekuvan paradoksaaliseen 
pahenemiseen (34). Tutkimusnäyttö ei riitä 
suositusten antamiseen jonkin tietyn lääkkeen 
suosimiseksi (35). Kliinisen tilanteen mukaan 
saattaa kuitenkin olla aiheellista harkita eri-
laisia hoitovalintoja, esimerkiksi huomioiden 

sinkkisuolojen hitaus kehon kuparikuorman 
purkamisessa (3,33,35). Jo aiemmin tehok-
kaaksi todetun tetratiomolybdaatin vakaasta 
cis-koliinisuolasta saatetaan lähiaikoina saada 
lääkearsenaaliin käyttökelpoinen lisä (3,34,35). 

Suunniteltaessa Wilsonin tautia sairastavan 
potilaan hoitoa on hyvä kiinnittää huomio-
ta mahdolliseen proteinuriaan, joka voi olla 
taudin aiheuttama ja pahentua pensillamiini-
hoidon yhteydessä (34). Albumiinidialyysi- 
eli MARS-hoito poistaa tehokkaasti kuparia 
plasmasta ja voi toimia siltana maksansiirtoon 
maksan akuutin vajaatoiminnan yhteydessä. 
Maksansiirron asema neurologisen oireiston 
hoitomuotona on kuitenkin kiistanalainen (8). 
Psyykkinen oireisto saattaa vaikeutua tehok-
kaan hoidon aloituksen jälkeen vielä siinäkin 
vaiheessa, kun neurologinen oireisto jo paranee 
(8). Joissain tapauksissa myös aivojen syvästi-
mulaatiota (DBS) on käytetty liikehäiriöiden 
hoitoon (36,37).

Käynnissä olevista Wilsonin taudin klii-
nisistä hoitotutkimuksista pääosa keskittyy 
jo käytössä olevien lääkkeiden, kuten sinkki-
suolojen ja trientiinin käytön optimoimiseen. 

TAULUKKO 3.  Wilsonin taudin diagnostiset kriteerit (20).

Tyypilliset oireet ja löydökset Muut koetulokset

Kayser–Fleischerin renkaat Maksan kuparipitoisuus (ei kolestaasia)

Todettavissa 2 > 4 μmol/g   2

Ei todettavissa 0 0,8–4 μmol/g   1

Neurologiset oireet Normaali (< 0,8 μmol/g) –1

Vaikeat 2 Rodaniinipositiivisuus   1

Lievät 1 Virtsan kuparipitoisuus (ei akuuttia maksatulehdusta)

Ei neurologisia oireita 0 Normaali   0

Seerumin seruloplasmiinipitoisuus 1–2 kertaa normaalin yläraja   1

Normaali (> 0,2 g/l) 0 > 2 kertaa normaalin yläraja   2

0,1–0,2 g/l 1 Normaali, mutta > 5 kertaa normaalin yläraja D-
penisillamiinin annon jälkeen

  2

< 0,1 g/l 2 ATP7P-geenin mutaatioanalyysi

Coombs-negatiivinen anemia Mutaatio molemmissa alleeleissa   4

Todettavissa 1 Mutaatio toisessa alleelissa   1

Ei todettavissa 0 Ei havaittuja mutaatioita   0

Kokonaispisteet Arvio

4 tai enemmän Diagnoosi voidaan tehdä

3 Diagnoosi mahdollinen, lisätutkimuksia tarvitaan

2 tai vähemmän Diagnoosi hyvin epätodennäköinen

Wilsonin tauti – uutta ja vanhaa
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Tutkimuksissa selvitetään lisäksi myös tetra-
tiomolybdaattijohdos ALZN1840:n, aivojen 
syvästimulaation, plasmanvaihdon ja jatkuvan 
hemodiafiltraation hyödyllisyyttä sekä ultraää-
niteknologian käyttökelpoisuutta paitsi taudin 
seurannassa myös sen hoidossa (38). Lisäksi 
uusia diagnostisia testejä kehitetään (24).

Lopuksi

Viimeksi kuluneen vuosikymmenen aikana kä-
sitys Wilsonin taudin epidemiologiasta, gene-
tiikasta ja ilmenemisestä on muuttunut. Tämä 
on lisännyt diagnostista epävarmuutta, etenkin 
geneettisten löydösten tulkinnan osalta. Koska 
kyseessä on kuitenkin mahdollisesti tappava 
mutta hoidettavissa oleva tauti, on perusteltua 
aloittaa kelaatiohoito matalalla kynnyksellä 

etenkin, kun hoidon viivästyminen on yhtey-
dessä heikompaan elämänlaatuun (39). Myös 
havaintojen potilaiden verrokkeja suuremmas-
ta kuolemanriskistä voitaneen tulkita puoltavan 
varhaista lääkitystä (5,31). 

Koska hoito ei täysin varmasti takaa tilan-
teen paranemista tai vakautumista, on sen seu-
ranta vuorokausivirtsan kuparimäärityksin pe-
rusteltua. Vaihtelevan oirekuvan ja alkamisiän 
sekä varman diagnostisen testin puuttumisen 
vuoksi Wilsonin tauti on haastava diagnoo-
si ja saattaa joskus paljastua yllätyksenä (21). 
Tutkimusaineistostamme totesimme näin käy-
neen Suomessakin. Tarkempaa tutkimustietoa 
taudin esiintyvyydestä ja ilmiasusta saataneen 
jatkossa seurantatutkimuksista ja rekistereistä, 
joista ranskalainen Wilson France lienee edus-
tavin esimerkki (38,40). ■
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