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Wilson Hastalarinin Klinik ve Laboratuar Ozellikleri

Murat Gakir, Gokhan Tiimgor, Hasan Ali Yiiksekkaya, Masallah Baran, Cigdem Arikan, Funda Ozgenc, Rasit Vural Yagci, Sema Aydogdu
Ege Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme Bilim Dali, izmir.

Giris ve Amag: Cocukluk ¢agi kronik karaciger hastaliklarinin 6nemli bir grubunu olusturan Wilson hastaligi karaciger ve beyin gibi 6nemli organ-
larda asiri bakir birikimi ile karakterize bir hastaliktir. Otozomal resesif gegcen Wilson hastaliginin, akraba evliliklerinin yer yer %40'lara ulastigi iil-
kemizde sik goriilmesi olasidir. Bu ¢calismada bilim dalimizda takip edilen Wilson hastalarinin klinik prezantasyonlari, laboratuar bulgulari ve tedavi
secenekleri degerlendirilmigtir.

Materyal ve Metod: Ege Universitesi Cocuk Gastroenteroloji Hepatoloji ve Beslenme bilim dalinda 1997 yilindan itibaren diizenli olarak takip edilen
Wilson hastalarinin dosya kayitlari incelendi. Hastalarin demografik 6zellikleri, klinik prezantasyonlari, laboratuar bulgulari ve tedaviye yanitlari de-
gerlendirildi.

Sonuglar: Toplam 46 hasta galigmaya alindi. Ortalama yaslari 9.2 + 3.4 yas olup en kiigiik hasta 3 yasinda idi. Erkek/kiz orani 1.4'd{i. Hastalarin
%58'inde anne-baba arasinda akrabalik, %50'sinde de birinci derece akrabasinda benzer hastalik hikayesi vardi. Hastalarin klinik olarak %56.5" i
kronik hepatit ve/veya siroz tablosunda basvururken, 12 hasta (%26) aile taramasi, 3 hasta (%6.5) fulminan hepatit, 3 hasta (%6.5) izole aminotrans-
feraz yiiksekligi ve bir hastada akut hepatit tablosunda bagvurdu. En sik saptanan fizik muayene bulgulari sirasiyla sarilik (%50), hepatosplenome-
gali (%39.1) ve asit (%19.5) idi. Yirmi hastanin (%43.4) goz bakisinda Kayser-Fleischer halkasi mevcuttu. Bes hastada akut hemoliz mevcuttu. Dokuz
hastada (%19.5) seruloplazmin seviyesi normal (<20 mg/dl) bulundu. Yirmi dort saatlik idrar bakiri 4 hastada sinir degerlerinin altinda saptaninca D-
penisillamin testi ile tani desteklendi. Karaciger kuru bakir agihgi 355 _g/gr (209-1292) idi. Karaciger tutulumuna ek olarak yedi (%15.2) hastada nd-
rolojik tutulum, Gi¢ (%6.5) hastada renal tutulum, iki hastada psikiyatrik semptomlar ve bir hastada da kas tutulumu mevcuttu. Fulminan hepatit tab-
losu ile gelen ii¢ hasta ile beraber toplam sekiz hastaya KC nakli yapildi. Diger hastalara da D-penisillamin (20-30 mg/kg) ve ginko (1-2 mg/kg) teda-
visi bagland.

Tartigma: Wilson hastaligi tedavi edilebilir kronik karaciger hastaliklarindandir. Cocukluk caginda daha ¢ok karaciger tutulumu on plandadir. Noro-
lojik tutulum yapilan radyolojik incelemeler sonucunda hastalarin %15.2'sinde saptandi. Tani i¢in kullanilan kan seruloplazmin seviyesi hastalarin
%20'sinde normal sinirlarda olabilir. Hastalarin biiyiik kismi siroz tablosunda bagvurmaktadirlar. Akraba evliliginin sik oldugu toplumuzda, bu has-
talarda belirgin doku hasarinin 6nlenmesi igin, hekimin hastaligi diislinmesine, riskli tiim aile bireylerini taranmasi ile erken tani koymasi ve uygun
selasyon tedavisinin baslanmasina baghdir.
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Hepatopulmoner Sendromlu Cocuklarda MCP-1, eNOS,
tPA ve PAI-1 Gen Polimorfizmi

Gokhan Tiimgor, Afig Berdeli, Cigdem Arikan, Sema Aydogdu
Ege Universitesi, Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme Bilim Dali, Organ Nakil Merkezi Molekiiler Biyoloji, Izmir.

Girig: Hepatopulmoner sendrom sirozun ciddi komplikasyonlarindan birisidir. Patogenezi tam olarak aydinlatilamamistir. Cogunlukla dekompanse
sirozlu hastalarda goriilse de kompanse sirozu olan ¢ocuklarda da siklikla saptanmaktadir.

Amag : Hepatopulmoner sendromlu (HPS) gocuklarda; monosit kemoatraktan protein -1 (MCP-1), endotelyal nitric oksit sentaz (eNOS), doku tipi
plazminojen activator (tPA) ve plazminojen activator inhibitorii-1 (PAI-1) gen polimorfizminin siklifi ve genotip-fenotip korelasyonunun tespiti.
Metod: Ege Universitesi Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme BD'da Eyliil 1997- Ocak 2005 tarihleri arasinda takip edilen 20 HPS'li co-
cuk (ortalama yas 5.4yas (1-16yas), E/K: 10/10) caligmaya alindi. Siroz ve komplikasyonlarinin tanisi biyokimyasal, serolojik, histopatolojik, radyolo-
jik ve endoskopik arastirmalarla konuldu. Tiim hastalar akciger grafisi, arteryel kan gazi analizi (hipoksemi, hipokapni, otururken ve yatarken), %0.9
NaCl ile yapilan kontrast ekokardiyografi ile degerlendirildi. HPS'li 20 hasta (grup 1); HPS'si olmayan 19 sirotik gocuk hasta (grup 2) ve herhangi bir
ciddi hastaligi bulunmayan 59 kontrol grubu gocuk (grup 3), MCP-1, eNOS, tPA ve PAI-1 gen polimorfizm sikhigi dagilimi agisindan karsilastirildi.
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.
Sonuglar: Gruplar arasinda tPA ve PAI-1 gen polimorfizmi agisindan istatistiksel fark saptanmadi (p>0.05). eNOS Asp 298 alleli sikhigi HPS'li hasta-
lar ve saglikli kontrol grubuna gdre dnemli derecede yiiksekti (sirasiyla %74, %40 ve %37, p<0.05). MCP1-2518G allel sikhgi HPS'li hastalarda kont-
rol grubuna gére daha yiiksekti (p<0.05).

Yorum: MCP1 gen polimorfizmi HPS gelisme riski i¢in predispozan olabilir ancak hasta popiilasyonu daha fazla olan ¢alismalara ihtiyag vardir.



