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ϱ Ǉaş ϭϬ aǇ kız hasta 

• Başvuru yakıŶŵası: 
– AST-ALT Ǉüksekliği 



• Hikaye: 

• Bel bölgesinde saptanan kist nedeniyle 
operasǇoŶu plaŶlaŶaŶ hastaŶıŶ operasǇoŶ 
öŶĐesi isteŶeŶ tetkikleriŶde AST değeriŶiŶ ϭϭϰ 
U/L, ALT değeriŶiŶ ϭϴϱ U/L saptaŶŵası üzeriŶe 
hasta tarafıŵıza ǇöŶleŶdirilŵiş. 



• Özgeçŵiş: 
– Prenatal: Özellik yok 

– Natal: MiadıŶda, ϯϱϬϬ gr, NSVY ile doğuŵ 

– Postnatal: Özellik yok 

– Geçirdiği hastalıklar: Ek özellik Ǉok 



• Soygeçŵiş: 
– AŶŶe, ϯϰ Ǉaş, sağ-sağlıklı 
– Baďa, ϯϳ Ǉaş, sağ-sağlıklı 
– Anne-ďaďa teǇze çoĐukları 
– ϭ.çoĐuk: ϭϱ Ǉaş , erkek, sağ-sağlıklı 
– Ϯ.çoĐuk: Erkek, ϳ ǇaşıŶda trafik kazasıŶda eǆ 

– ϯ.çoĐuk: Hastaŵız 

– ϰ.çoĐuk. ϰ Ǉaş, kız, sağ-sağlıklı 
– Ailede sürekli hastalık: Ǉok 



• Fizik muayene:  

– Boy: 106 cm (5p, -1,66 sds) 

– Kilo: 17,5 kg (20p, -0,86 sds) 

– BMİ: ϭϱ,ϲ  
– Bel ďölgesiŶde kıllaŶŵa artışı 
– KaraĐiğer sağ loď kot altı Ϯ Đŵ ele geliǇor.  
– Diğer sisteŵ ŵuaǇeŶeleri doğal 



• Laboratuvar: 

• Kreatinin: 0,40 mg/dl 

• AST: 114 U/L 

• ALT: 185 U/L 

• Na: 141 mEq/L 

• K: 4,5 mEq/L 



• Wbc: 11400/mm3 

• Neu: 4630/mm3 

• Lenfosit. 4970/mm3 

• Hgb: 12,9 g/dl 

• Plt: 328000/mm3 

• PT: 14,6 sn 

• INR: 1,18 

• APTT: 29 sn 

 



• Patolojik bulgular: 

• AST-ALT Ǉüksekliği 
• Akraďa evliliği 
• Bel ďölgesiŶde kıllaŶŵa artışı 
• Hepatomegali 



• ÖN TANILAR? 



ÇoĐukluk çağıŶda seruŵ aŵiŶotraŶsferaz 
ǇüksekliğiŶe Ǉol açaŶ hastalıklar 

• Enfeksiyöz hastalıklar 

• İlaçlar 

• Toksinler 

• Metabolik hastalıklar (galaktozemi, 
fruktozemi, tirozinemi, glikojen depo 
hastalıkları, lipid depo hastalıkları, alfa-1 
antitripsin eksikliği, kistik fibroz, Wilson 
hastalığı, hemakromatoz) 



• OtoiŵŵuŶ hastalıklar 

• KollajeŶ vasküler hastalıklar 

• MitokoŶdriǇal hastalıklar 

• Endokrin bozukluklar (hipo/hipertiroidi, Addison 
hastalığıͿ 

• Nütrisyonel bozukluklar (malnütrisyon/TPN 
uǇgulaŵasıͿ 

• Vasküler lezyonlar (Budd-Chiari sendromu, 
veŶookluzif hastalık, koŶjestif kalp ǇetŵezliğiͿ 



• Biliyer malformasyonlar 

• MiǇokardiǇal hastalıklar 

• MiǇopati/kas hastalığı 
• NoŶalkolik Ǉağlı karaĐiğer hastalığı 
• ÇölǇak hastalığı 
• Hipoksi 

• Malignansi 

• KüŶt karıŶ travŵası 



 Hangi tetkikleri istedik? 

• AST: 84 U/L 

• ALT: 153 U/L 

• GGT: 68 U/L 

• LDH: 330 U/L 

• ALP: 505 U/L 

• Total protein: 6,6 g/dl 

• Albumin: 4,01 g/dl 

• T. bil: 0,4 mg/dl 

• D. bil: 0,1 mg/dl 

• T.kolesterol:185mg/dl 

• HDL: 43 mg/dl 

• LDL: 108 mg/dl 

• VLDL: 33,4 mg/dl 

• Trigliserid: 167 mg /dl 



• HbsAG: Negatif 

• Anti Hbs: Negatif 

• Anti HCV: Negatif 

• Anti HAV igM-igG: Negatif 

• CMV igM: Negatif, CMV igG pozitif 

• EBV VCA igM negatif, igG pozitif 

 



• Seruloplazmin: 5 mg/dl (20-60 mg/dl) 

• Protein elektroforezi: 

– Albumin %66,2 (52-65) 

– Gamma %6 (10,7-20,3) 

 

 



• Ϯϰ saatlik idrarda ďakır: ϲϱ,ϴ ŵĐg/güŶ ;ϯ-50) 

• SeruloplazŵiŶi düşük, Ϯϰ saatlik idrar ďakırı 
Ǉüksek saptaŶaŶ hastaǇa WilsoŶ hastalığı öŶ 
taŶısı ile karaĐiğer kuru doku ďakırıŶıŶ 
değerleŶdirilŵesi ve histopatolojik 
değerleŶdirŵe içiŶ karaĐiğer ďiǇopsisi Ǉapıldı. 



• Patoloji soŶuĐu: Portal ďölgelerde geŶişleŵe, 
tek tük güve ǇeŶiği ǇapaŶ ŵoŶoŶükleer 
ǇaŶgısal iŶfiltrasǇoŶ, paraŶkiŵde hepatosit 
nüvelerinde glikojen birikimi, fokal Kuppfer 
hüĐre hiperplazisi saptaŶdı. Morfolojik 
ďulgularıŶ WilsoŶ hastalığıŶı desteklediği 
belirtildi. 

• KaraĐiğer kuru doku ďakırı: ϯϯϱ ŵĐg/güŶ  
 



WilsoŶ Hastalığı 

• Otozomal resesif geçişli ďakır ŵetaďolizŵası 
ďozukluğu 

• KaraĐiğer, beyin, böbrek ve gözlerde aşırı ďakır 
birikimi  

• BakırıŶ seruloplazmine ďağlaŶŵası ve biliyer 
atılıŵıŶda bozukluk 

• PrevalaŶsı 1/30.000, taşıǇıĐılığı 1/90 



• Hepatositlerde, bir P-tipi ATPaz ďakır taşıǇıĐısı 
olan ATP7B’yi kodlayan gende mutasyon 

• Bakır hepatosit sitozolüŶde ďirikir. KaraĐiğeriŶ 
ďakırı depolaŵa kapasitesi aşıldığıŶda serďest 
ďakır sisteŵik dolaşıŵa katılır. BeǇiŶ, ďöďrek 
giďi karaĐiğer dışı orgaŶlara dağılŵaǇa ďaşlar. 
 



WilsoŶ hastalığı-Klinik 

• BakırıŶ hepatositlerde aseŵptoŵatik ďirikiŵi 
ile ďaşlar. 

• GeŶellikle ϱ ǇaşıŶdaŶ soŶra ďelirti verir. 
• Asemptomatik hepatomegali veya akut 

hepatiti taklit eden bir tablo  

• Siroz ve karaĐiğer Ǉetŵezliği, varis kaŶaŵası, 
asit, ödeŵ ve kroŶik karaĐiğer hastalığı 
ďelirtileri ile taŶı sırasıŶda karşıŵıza çıkaďilir. 



• Fulminan formu genellikle ergenlikte immun 
olmayan hemolitik anemi ile beraber ani 
karaĐiğer Ǉetŵezliği şekliŶde gelişir. 

• OtoaŶtikorlarıŶ ďuluŶŵası ve iŵŵüŶ 
gloďuliŶlerde oluşaďileĐek Ǉükseklikler otoiŵŵüŶ 
hepatitle aǇırıĐı taŶıǇı güçleştirir. 

• Nörolojik ve psikiǇatrik ďozukluklarda ďaşlaŶgıç 
ďelirtileri, okul ďaşarısıŶda ďozulŵa, davraŶışsal 
değişiklikler, depresǇoŶ, koŶuşŵa ďozukluğu, 
tremor 



• Tedavi edilmezse şiddetli dizartri, distoni 

• Böbrekte ďakır toksisitesi nefrokalsinoz, 
hematüri ve aminoasidüriye neden olabilir. 

• Artrit, artralji, osteoartrit 

• Miyokardda ďakır birikimi kardiyomiyopati ve 
aritmiye neden olabilir. 



WilsoŶ hastalığı-TaŶı 

• Aile öǇküsü, akraďa evliliği öŶeŵli 
• Rutin tetkiklerde serum aminotransferaz, 

konjuge ve konjuge olmayan bilirubin 
değerleriŶde Ǉükselŵe 

• Seruŵ alkaleŶ fosfataz düzeǇi Ŷorŵal/düşük 

• Seruŵ ďakır düzeǇi heŵoliz döŶeŵi hariç 
geŶellikle düşük 

 



• SeruloplazŵiŶ tipik olarak düşük 

• Akut ve kroŶik karaĐiğer ǇetŵezliğiŶe ŶedeŶ 
olaŶ ďaşka duruŵlarda da düşük olaďilir. 

• Akut faz reaktaŶı-ǇaŶlış Ŷorŵal soŶuçlar 

• HastalarıŶ %ϭϱ’inde seruloplazmin normal 
olabilir. 

• İdrarla ďakır atılıŵı Ϯϰ saatte ϭϬϬ ŵĐg’ıŶ 
üstünde 



• İdrar ďakır atılıŵı kroŶik hepatit, kolestatik 
karaĐiğer hastalıkları veǇa fulŵiŶaŶ hepatik 
nekroz gibi durumlarda artabilir. 

• Kayser-FleisĐher halkası, DesĐeŵet ŵeŵďraŶıŶıŶ 
iç ǇüzeǇiŶde ďakır ďirikiŵi-daha çok nörolojik ve 
psikiǇatrik ďulguları olaŶ hastalarda 

• Nörolojik tutulum- bazal gangliada depolanma ve 
ďeǇŶiŶ çeşitli ďölüŵleriŶde atrofik değişiklikler 



• AltıŶ standart-karaĐiğer ďakır ŵiktarı tayini 

• Bir gram kuru karaĐiğer dokusunda 250 mcg’ıŶ 
üzerinde ďakır birikimi 

• Histolojide Ǉağlı infiltrasyon, kronik aktif 
hepatit ďulguları, belirgin hepatik fibroz, siroz 
ďulguları görülebilir. 

• Ailede Wilson hastalığı taŶıŵlaŶdığıŶda 1. 
dereceden tüm ǇakıŶlar taraŶŵalı 



WilsoŶ hastalığı-tedavi 

• Tedavi edilmezse ölümcül 

• Temel tedavi-D-penisilamin veya trientin gibi 
ďakır ďağlaǇaŶ ajanlarla şelasǇoŶ  

• BakırıŶ toksik etki göstereďileĐeği hücre 
içinden uzaklaştırılŵası, kalan ďakırıŶ 
detoksifiye edilmesi sağlaŶır. 

• Günde 1 mg’ı geçmeyen düzeyde düşük ďakır 
içeren diyet 



• ŞelasǇoŶ tedavisi ömür boyu sürdürülür. 

• Çinko negatif ďakır dengesi üzerine etkilidir. 

• Bakırı ďağlaǇarak ďağırsaklardaŶ emilimini 
engeller. Enterositlerdeki metallotionein sentezini 
artırır. 

• ŞelasǇoŶa ǇaŶıtsız son dönem karaĐiğer hastaları, 
tedaviyi kestiği için ilerleyici karaĐiğer Ǉetŵezliği 
gelişeŶ hastalar ve fulminan seyirli Wilson 
hastalığıŶda karaĐiğer transplantasyonu 

 



HastaŵızıŶ takip-tedavisi 

• D-peŶisilaŵiŶ ve çiŶko tedavisi ďaşlaŶdı. 
BakırdaŶ fakir ďesleŶŵe öŶerildi. 

• Göz muayenesinde Kayser-FleisĐher halkası 
saptaŶŵadı. 

• Aile taraŵası Ǉapıldı. 


