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Cocuk Gastroenteroloji BD
Olgu Sunumu



5 vas 10 ay kiz hasta

 Basvuru yakinmasi:
— AST-ALT yuksekligi




e Hikaye:

* Bel bdlgesinde saptanan kist nedeniyle
operasyonu planlanan hastanin operasyon
dncesi istenen tetkiklerinde AST degerinin 114
U/L, ALT degerinin 185 U/L saptanmasi Uzerine
hasta tarafimiza yonlendirilmis.



« Ozgecmis:
— Prenatal: Ozellik yok
— Natal: Miadinda, 3500 gr, NSVY ile dogum
— Postnatal: Ozellik yok

— Gecirdigi hastaliklar: Ek 6zellik yok



* Soygecmis:
— Anne, 34 yas, sag-saghkl
— Baba, 37 yas, sag-saglikli
— Anne-baba teyze cocuklari
— 1.cocuk: 15 yas, erkek, sag-saglikli
— 2.cocuk: Erkek, 7 yasinda trafik kazasinda ex
— 3.cocuk: Hastamiz
— 4.cocuk. 4 yas, kiz, sag-saglkli
— Ailede surekli hastalik: yok




* Fizik muayene:
— Boy: 106 cm (5p, -1,66 sds)
— Kilo: 17,5 kg (20p, -0,86 sds)
— BMI: 15,6
— Bel bdlgesinde killanma artisi

— Karaciger sag lob kot alti 2 cm ele geliyor.
— Diger sistem muayeneleri dogal



Laboratuvar:

Kreatinin: 0,40 mg/dI
AST: 114 U/L

ALT: 185 U/L

Na: 141 mEq/L

K: 4,5 mEq/L



Whbc: 11400/mm?3
Neu: 4630/mm?3
Lenfosit. 4970/mm?3
Hgb: 12,9 g/dI

Plt: 328000/mm?3
PT: 14,6 sn

INR: 1,18

APTT: 29 sn



Patolojik bulgular:

AST-ALT yuksekligi

Akraba evliligi

Bel bolgesinde killanma artisi
Hepatomegali



 ON TANILAR?



Cocukluk caginda serum aminotransferaz
yuksekligine yol acan hastaliklar

Enfeksiyoz hastaliklar
llaclar
Toksinler

Metabolik hastaliklar (galaktozemi,
fruktozemi, tirozinemi, glikojen depo
hastaliklari, lipid depo hastaliklari, alfa-1
antitripsin eksikligi, kistik fibroz, Wilson
hastaligi, hemakromatoz)



Otoimmun hastaliklar
Kollajen vaskuler hastaliklar
Mitokondriyal hastaliklar

Endokrin bozukluklar (hipo/hipertiroidi, Addison
hastaligi)

Nutrisyonel bozukluklar (malnitrisyon/TPN
uygulamasi)

Vaskuler lezyonlar (Budd-Chiari sendromu,
venookluzif hastalik, konjestif kalp yetmezligi)



Biliyer malformasyonlar
Miyokardiyal hastaliklar
Miyopati/kas hastaligl

Nonalkolik yagli karaciger hastalig
Colyak hastalig

Hipoksi

Malighansi

Kdnt karin travmasi



Hangi tetkikleri istedik?

AST: 84 U/L * T. bil: 0,4 mg/dI

ALT: 153 U/L * D. bil: 0,1 mg/dI

GGT: 68 U/L * T.kolesterol:185mg/dI
LDH: 330 U/L  HDL: 43 mg/dl

ALP: 505 U/L e LDL: 108 mg/dl

Total protein: 6,6 g/dl * VLDL: 33,4 mg/d|
Albumin: 4,01 g/dl  * Trigliserid: 167 mg /d|



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 elektroforeazi:

— Albumin %66,2 (52-65)

— Gamma %6 (10,7-20,3)



e 24 saatlik idrarda bakir: 65,8 mcg/giin (3-50)

e Seruloplazmini dusuk, 24 saatlik idrar bakiri
yiksek saptanan hastaya Wilson hastaligi 6n
tanisi ile karaciger kuru doku bakirinin
degerlendirilmesi ve histopatolojik
degerlendirme icin karaciger biyopsisi yapildi.



e Patoloji sonucu: Portal bolgelerde genisleme,
tek tuk glive yenigi yapan mononukleer
vangisal infiltrasyon, parankimde hepatosit
nluvelerinde glikojen birikimi, fokal Kuppfer

nlcre hiperplazisi saptandi. Morfolojik

oulgularin Wilson hastaligini destekledigi

oelirtildi.
* Karaciger kuru doku bakiri: 335 mcg/glin




Wilson Hastalig

Otozomal resesif gecisli bakir metabolizmasi
pozuklugu

Karaciger, beyin, bobrek ve gozlerde asiri bakir
oirikimi

Bakirin seruloplazmine baglanmasi ve biliyer
atiliminda bozukluk

Prevalansi 1/30.000, tastyiciligi 1/90



* Hepatositlerde, bir P-tipi ATPaz bakir tasiyicisi
olan ATP7B’yi kodlayan gende mutasyon

e Bakir hepatosit sitozolinde birikir. Karacigerin
bakiri depolama kapasitesi asildiginda serbest
bakir sistemik dolasima katilir. Beyin, bébrek
gibi karaciger disi organlara dagiimaya baslar.




Wilson hastaligi-Klinik

Bakirin hepatositlerde asemptomatik birikimi
ile baslar.

Genellikle 5 yasindan sonra belirti verir.

Asemptomatik hepatomegali veya akut
hepatiti taklit eden bir tablo

Siroz ve karaciger yetmezligi, varis kanamasi,
asit, ©dem ve kronik karaciger hastalig
belirtileri ile tani sirasinda karsimiza cikabilir.



* Fulminan formu genellikle ergenlikte immun
olmayan hemolitik anemi ile beraber ani
karaciger yetmezligi seklinde gelisir.

* Otoantikorlarin bulunmasi ve immun
globulinlerde olusabilecek ytkseklikler otoimmun
hepatitle ayirici taniyi giclestirir.

* Norolojik ve psikiyatrik bozukluklarda baslangic
belirtileri, okul basarisinda bozulma, davranissal
degisiklikler, depresyon, konusma bozuklugu,
tremor



Tedavi edilmezse siddetli dizartri, distoni

Bobrekte bakir toksisitesi nefrokalsinoz,
hematuri ve aminoasiduriye neden olabilir.

Artrit, artralji, osteoartrit

Miyokardda bakir birikimi kardiyomiyopati ve
aritmiye neden olabilir.



Wilson hastaligi-Tani

Aile oykusu, akraba evliligi 6nemli

Rutin tetkiklerde serum aminotransferaz,
konjuge ve konjuge olmayan bilirubin
degerlerinde yukselme

Serum alkalen fosfataz diizeyi normal/dustk

Serum bakir dizeyi hemoliz donemi haric
genellikle dasuk



Seruloplazmin tipik olarak dusuk

Akut ve kronik karaciger yetmezligine neden
olan baska durumlarda da disuk olabilir.

Akut faz reaktani-yanlis normal sonuclar

Hastalarin %15’inde seruloplazmin normal
olabilir.

Idrarla bakir atilimi 24 saatte 100 mcg’in
ustinde



* Idrar bakir atilimi kronik hepatit, kolestatik
karaciger hastaliklari veya fulminan hepatik
nekroz gibi durumlarda artabilir.

* Kayser-Fleischer halkasi, Descemet membraninin
ic yuzeyinde bakir birikimi-daha cok norolojik ve
psikiyatrik bulgulari olan hastalarda

* Norolojik tutulum- bazal gangliada depolanma ve
beynin cesitli bolimlerinde atrofik degisiklikler



e Altin standart-karaciger bakir miktari tayini

* Bir gram kuru karaciger dokusunda 250 mcg’in
Uzerinde bakir birikimi

* Histolojide yagli infiltrasyon, kronik aktif
nepatit bulgulari, belirgin hepatik fibroz, siroz
oulgulari gorulebilir.

* Ailede Wilson hastaligi tanimlandiginda 1.
dereceden tum yakinlar taranmali



Wilson hastaligi-tedavi

Tedavi edilmezse oliumcll

Temel tedavi-D-penisilamin veya trientin gibi
bakir baglayan ajanlarla selasyon

Bakirin toksik etki gosterebilecegi hlicre
icinden uzaklastirilmasi, kalan bakirin
detoksifiye edilmesi saglanur.

Gunde 1 mg’i gecmeyen dlzeyde dusuk bakir
iceren diyet



Selasyon tedavisi omur boyu sturdurulir.
Cinko negatif bakir dengesi tUzerine etkilidir.

Bakiri baglayarak bagirsaklardan emilimini
engeller. Enterositlerdeki metallotionein sentezini
artirir.

Selasyona yanitsiz son donem karaciger hastalari,
tedaviyi kestigi icin ilerleyici karaciger yetmezligi
gelisen hastalar ve fulminan seyirli Wilson
hastaliginda karaciger transplantasyonu



Hastamizin takip-tedavisi

* D-penisilamin ve cinko tedavisi baslandi.
Bakirdan fakir beslenme onerildi.

* GOz muayenesinde Kayser-Fleischer halkasi
saptanmadi.

* Aile taramasi yapildi.



