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Wilson Hastalar›n›n Klinik ve Laboratuar Özellikleri

Murat Çak›r, Gökhan Tümgör, Hasan Ali Yüksekkaya, Maflallah Baran, Çi¤dem Ar›kan, Funda Özgenç, Raflit Vural Ya¤c›, Sema Aydo¤du
Ege Üniversitesi, T›p Fakültesi, Pediatrik Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme Bilim Dal›, ‹zmir.

GGiirriiflfl vvee AAmmaaçç:: Çocukluk ça¤› kronik karaci¤er hastal›klar›n›n önemli bir grubunu oluflturan Wilson hastal›¤› karaci¤er ve beyin gibi önemli organ-
larda afl›r› bak›r birikimi ile karakterize bir hastal›kt›r. Otozomal resesif geçen Wilson hastal›¤›n›n, akraba evliliklerinin yer yer %40'lara ulaflt›¤› ül-
kemizde s›k görülmesi olas›d›r. Bu çal›flmada bilim dal›m›zda takip edilen Wilson hastalar›n›n klinik prezantasyonlar›, laboratuar bulgular› ve tedavi
seçenekleri de¤erlendirilmifltir. 
MMaatteerryyaall vvee MMeettoodd:: Ege Üniversitesi Çocuk Gastroenteroloji Hepatoloji ve Beslenme bilim dal›nda 1997 y›l›ndan itibaren düzenli olarak takip edilen
Wilson hastalar›n›n dosya kay›tlar› incelendi. Hastalar›n demografik özellikleri, klinik prezantasyonlar›, laboratuar bulgular› ve tedaviye yan›tlar› de-
¤erlendirildi. 
SSoonnuuççllaarr:: Toplam 46 hasta çal›flmaya al›nd›. Ortalama yafllar› 9.2 ± 3.4 yafl olup en küçük hasta 3 yafl›nda idi. Erkek/k›z oran› 1.4'dü. Hastalar›n
%58'inde anne-baba aras›nda akrabal›k, %50'sinde de birinci derece akrabas›nda benzer hastal›k hikâyesi vard›. Hastalar›n klinik olarak %56.5' i
kronik hepatit ve/veya siroz tablosunda baflvururken, 12 hasta (%26) aile taramas›, 3 hasta (%6.5) fulminan hepatit, 3 hasta (%6.5) izole aminotrans-
feraz yüksekli¤i ve bir hastada akut hepatit tablosunda baflvurdu. En s›k saptanan fizik muayene bulgular› s›ras›yla sar›l›k (%50), hepatosplenome-
gali (%39.1) ve asit (%19.5) idi. Yirmi hastan›n (%43.4) göz bak›s›nda Kayser-Fleischer halkas› mevcuttu. Befl hastada akut hemoliz mevcuttu. Dokuz
hastada (%19.5) seruloplazmin seviyesi normal (<20 mg/dl) bulundu. Yirmi dört saatlik idrar bak›r› 4 hastada s›n›r de¤erlerinin alt›nda saptan›nca D-
penisillamin testi ile tan› desteklendi. Karaci¤er kuru bak›r a¤›l›¤› 355 _g/gr (209-1292) idi. Karaci¤er tutulumuna ek olarak yedi (%15.2) hastada nö-
rolojik tutulum, üç (%6.5) hastada renal tutulum, iki hastada psikiyatrik semptomlar ve bir hastada da kas tutulumu mevcuttu. Fulminan hepatit tab-
losu ile gelen üç hasta ile beraber toplam sekiz hastaya KC nakli yap›ld›. Di¤er hastalara da D-penisillamin (20-30 mg/kg) ve çinko (1-2 mg/kg) teda-
visi baflland›. 
TTaarrtt››flflmmaa:: Wilson hastal›¤› tedavi edilebilir kronik karaci¤er hastal›klar›ndand›r. Çocukluk ça¤›nda daha çok karaci¤er tutulumu ön plandad›r. Nöro-
lojik tutulum yap›lan radyolojik incelemeler sonucunda hastalar›n %15.2'sinde saptand›. Tan› için kullan›lan kan seruloplazmin seviyesi hastalar›n
%20'sinde normal s›n›rlarda olabilir. Hastalar›n büyük k›sm› siroz tablosunda baflvurmaktad›rlar. Akraba evlili¤inin s›k oldu¤u toplumuzda, bu has-
talarda belirgin doku hasar›n›n önlenmesi için, hekimin hastal›¤› düflünmesine, riskli tüm aile bireylerini taranmas› ile erken tan› koymas› ve uygun
flelasyon tedavisinin bafllanmas›na ba¤l›d›r.
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Hepatopulmoner Sendromlu Çocuklarda MCP-1, eNOS, 
tPA ve PAI-1 Gen Polimorfizmi

Gökhan Tümgör, Afig Berdeli, Çi¤dem Ar›kan, Sema Aydo¤du 
Ege Üniversitesi, Çocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme Bilim Dal›, Organ Nakil Merkezi Moleküler Biyoloji, ‹zmir. 

GGiirriiflfl:: Hepatopulmoner sendrom sirozun ciddi komplikasyonlar›ndan birisidir. Patogenezi tam olarak ayd›nlat›lamam›flt›r. Ço¤unlukla dekompanse
sirozlu hastalarda görülse de kompanse sirozu olan çocuklarda da s›kl›kla saptanmaktad›r. 
AAmmaaçç : Hepatopulmoner sendromlu (HPS) çocuklarda; monosit kemoatraktan protein -1 (MCP-1), endotelyal nitric oksit sentaz (eNOS), doku tipi
plazminojen activatör (tPA) ve plazminojen activatör inhibitörü-1 (PAI-1) gen polimorfizminin s›kl›¤› ve genotip-fenotip korelasyonunun tespiti. 
MMeettoodd:: Ege Üniversitesi Çocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme BD'da Eylül 1997- Ocak 2005 tarihleri aras›nda takip edilen 20 HPS'li ço-
cuk (ortalama yafl 5.4yafl (1-16yafl), E/K: 10/10) çal›flmaya al›nd›. Siroz ve komplikasyonlar›n›n tan›s› biyokimyasal, serolojik, histopatolojik, radyolo-
jik ve endoskopik araflt›rmalarla konuldu. Tüm hastalar akci¤er grafisi, arteryel kan gaz› analizi (hipoksemi, hipokapni, otururken ve yatarken), %0.9
NaCl ile yap›lan kontrast ekokardiyografi ile de¤erlendirildi. HPS'li 20 hasta (grup 1); HPS'si olmayan 19 sirotik çocuk hasta (grup 2) ve herhangi bir
ciddi hastal›¤› bulunmayan 59 kontrol grubu çocuk (grup 3), MCP-1, eNOS, tPA ve PAI-1 gen polimorfizm s›kl›¤› da¤›l›m› aç›s›ndan karfl›laflt›r›ld›.
MCP1-2518A/G, PAI1-4G/5G, eNOS Glu298Asp gen polimorfizmi PCR-RFLP metodu ile, tPA (I/D) gen polimorfizmi AS-PCR metodu ile analiz edildi. 
SSoonnuuççllaarr:: Gruplar aras›nda tPA ve PAI-1 gen polimorfizmi aç›s›ndan istatistiksel fark saptanmad› (p>0.05). eNOS Asp 298 alleli s›kl›¤› HPS'li hasta-
lar ve sa¤l›kl› kontrol grubuna göre önemli derecede yüksekti (s›ras›yla %74, %40 ve %37, p<0.05). MCP1-2518G allel s›kl›¤› HPS'li hastalarda kont-
rol grubuna göre daha yüksekti (p<0.05). 
YYoorruumm:: MCP1 gen polimorfizmi HPS geliflme riski için predispozan olabilir ancak hasta popülasyonu daha fazla olan çal›flmalara ihtiyaç vard›r.
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