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Wilson Hastaliginda Ender Gériilen Bir ilk Bulgu:

Bobrek Tutulumu

A RARE CLINICAL PRESENTATION IN WILSON’S DISEASE: RENAL INVOLVEMENT
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Abstract

Ozet

Wilson Hastaligi (WH), bakir metabolizma bozuklugu sonucu
ortaya ¢ikan otozomal resesif bir hastaliktir. Bakirin safra ile atilimin-
daki anormallik sonucunda bakirin 6nce karacigerde ardindan beyin,
206z bobrek gibi organlarda birikimi ile norolojik, psikiyatrik, okiiler,
renal ve hematolojik komplikasyonlara neden olabilir.

Tiim viicutta sislik, karin agris1 yakinmalar ile bagvuran 7 ya-
sinda erkek olgu, proteiniiri, hafif siddette transaminaz yiiksekligi,
hipoalbiiminemi,  protrombin = zamaninda uzama, C; ve
seruloplazmin diisiikliigii, 24 saatlik idrarda bakir atiliminda artis ve
karaciger kuru bakir diizeyinde yiikseklik saptanmasi tizerine WH
tanis1 aldi. Selasyon tedavisinden Once, tan1 asamasinda nefrotik
diizeyde proteiniirinin nadir olarak goriilmesi ve D-penisilamin
tedavisi ile klinik diizelme saglanmasi nedeniyle olgunun sunumu
uygun gorildii.

Anahtar Kelimeler: Wilson hastaligi, proteiniiri, tibiiler bozukluk,
hiperkalsitiri
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Wilson’s Disease (WD) is an autosomal recessive disorder
which is due to a defect in copper metabolism. The accumulation of
copper primarily in liver, and sequently in brain, eyes, kidneys as a
result of abnormal excretion into bile can lead to neurological, psychi-
atric, ocular, renal and hematological complications.

Seven-years-old male patient with swelling whole over body
and abdominal pain was admitted to our clinics and proteinuria,
moderate transaminase elevation, hypoalbuminemia, prolongation of
prothrombine time, low serum C; and ceruloplasmine values, increase
in output of 24 hours’ urine copper, high amount of liver dry copper
amount were determined and the patient was diagnosed as WD. The
patient was presented. On account of fact that proteinuria is very
rarely seen in WD before the chelating therapy and during the diagno-
sis period. The clinical picture was turned to normal after administer-
ing D-penicillamine.

Key Words: Wilson’s disease, proteinuria, tubular disorder,
hypercalciuria

ilson Hastaligt (WH), herediter bakir

metabolizmast bozuklugudur. WH’de

bakirin safraya transportu ve atilimin-
daki bozukluga baglh olarak, serum bakir1 azalmus,
idrarda bakir atilim artmistir, seruloplazmin diizeyi
genellikle diistiktiir. Ancak %10-15 oraninda normal
degerlerde bulunabilir.'

WH genellikle 1. dekadda karaciger patolojisi
ile ortaya ¢ikar. Bobrek tutuluma bagh olarak id-
rarda amino asit, glukoz, fruktoz, galaktoz, pentoz,
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urik asit, fosfat, kalsiyum atilimi artmakta ve
tiibiiler asidifikasyon defekti olugmaktadir. Pro-
teiniiri, genelde D-penisilamin toksisitesine bagl
olarak olusmaktadir."

Olgu Sunumu

Yedi yasinda erkek olgu, 4 giin 6nce basglayan
tim viicutta sislik ve karm agris1 yakinmalar ile
bagvurdu. Ozgeg¢misinde, ozellik olmayan hasta-
nin, soy ge¢misinde; anne ve baba arasinda 2. de-
rece kan akrabalig1 oldugu belirtildi. Fizik bakida
agirlik 50p, boy 97p, SS: 16/dk., KN: 88/dk., KB:
110/74 mmHg (<90p), halsiz goériiniimde, karinda
hassasiyet, asit, splenomegali, skrotal 6dem ve
pretibial 6dem saptandi.

Yapilan tetkiklerinde BKH: 9.460/mm’, Hb:
12.3 g/dL, Het: %36.6, KKH: 3.930.000/mm’,
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Plt: 82.000/mm’, PY’de hemoliz bulgusu saptan-
madi. Serum biyokimya analizinde Ure: 39 mg/dL,
kreatinin: 0.6 mg/dL, AST: 48 U/L, ALT: 103 U/L,
LDH: 746 U/L, t. prot: 5 g/dL, alblimin: 1.9 g/dL,
total bil.: 1.8 mg/dL, direkt bil.: 0.59 mg/dL, C;:
35 mg/dL, seruloplazmin 15 mg/dL, PZ: 27.3”,
APTZ : 47.5”, INR: 2.4 olarak belirlendi. Viral ve
otoimmiin hepatite yonelik alinan antikorlar nega-
tif saptandi. Proteiniiri (10 mg/m*/saat), 24 saatlik
idrarda Cu: 198 mg/dL, D-penisilamin uyar1 tes-
tinden sonra Cu: 1416 mg/dL olarak belirlendi.
Gozde bilateral Kayser-Fleischer halkasi gozlendi.
Karaciger biyopsisinde kuru bakir normalin st
sinirinda ve histolojik olarak bakir ve orsein boyasi
pozitif olarak saptandi. Kranial manyetik rezonans
goriintiileme normal bulundu. Karaciger fonksiyon
yetersizligi (karaciger dokusunda artmis kuru ba-
kir, hafif siddette transaminaz yiiksekligi,
protrombin zamaninda uzama, hipoalbiiminemi,
seriiloplazmin diisiikliigii), Kayser-Fleischer halka-
s1, 24 saatlik idrarda bakir yiiksekligi, hematiiri ve
proteiniiri olan hastada, karaciger ve bobrek tutu-
lumuna iligkin bulgularla kendini gosteren WH
diistiniildii.

Tartisma
WH’de bakirm biliyer atilimindaki yetersizlik
sonucu, karacigerde anormal bakir depolanmasi
olur. Bakir, hasarlanmis hepatositlerden dolasima
salininca, basta eritrositler olmak iizere pek ¢ok
dokuda hasar meydana gelir. Dolasimdaki bakir,
hemolizi indiikler ve daha yavas olmakla birlikte,
santral sinir sistemi, bobrekler, kornea ve hemen
hemen tiim viicut dokularina girerek hastaligin

klinik bulgular: ortaya gikar.>

Yetmis bir olgudan olusan bir seride, WH bas-
langic yasi 18 £+ 6.5 yil olarak saptanmustir,
hepatik, norolojik ve renal bulgularin baslangig
yaslar1 sirasiyla, 15.5 £ 6, 21 £ 8.9 ve 12.5 £ 0.5
yil olarak bulunmustur.’ Bir baska arastirmada ise,
hastalarin %59’unun karaciger hastaligi bulgularn
ile kendini gosterdigi saptanmustir.® Hepatik bulgu-
lar, diger bulgularin goriilmesinden 5-10 yil once
ortaya ¢ikabilmektedir.’

Yedi yasinda tani konan olgumuzda, erken
yasta karaciger, kornea ve renal tutulum gdzlendi.
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Karaciger sentez fonksiyonlarinda bozukluk, ka-
raciger kuru bakir diizeyindeki yiikselik, karacige-
rin histopatolojisi, Kayser-Fleischer halkasinin
varligi taniy1 dogrulayan bulgular olarak deger-
lendirildi.

WH’de baslangigta renal hastalik bulgularinin
varlig1 ¢ok enderdir.' Glomeriiler filtrasyon hiz1 ve
renal plazma akiminda azalma, proksimal renal
tibiiler disfonksiyon goriiliir. Amino asitler,
glukoz, fruktoz, galaktoz, pentoz, iirik asit, fosfat
ve kalsiyumun renal yolla asir1 kaybi, ve renal
asidifikasyonun defektif oldugu gosterilmistir.
Proteiniiri, mikroskobik hematiiri saptanabilir.
Bobrek bulgularimin sikligr genetik ve c¢evresel
faktorlere bagli olarak degisebilir. Hiperkalsitiri ve
zay1f asidifikasyon sonucunda iirolitiyazis, bunun
yaninda D-penisilaminin bir yan etkisi ya da hasta-
ligin bir pargasi olarak proteiniiri ve peptitiiri gorii-
lebilir."™

Penisilamin tedavisine bagli gelisen nefrotik
sendrom benzeri klinik tablolar tanimlanmustir.
Literatiirde bildirilen bir olguda, bu nedenle teda-
viye trietilentetramin diklorohidrat ile devam edil-
mistir.> Sozeri ve ark. ortalama yaslar1 4.5 olan
hastalarda yaptig1 bir ¢alismada, 900 mg/giin D-
penisilamin tedavisi ile 2 yil izlem sonucunda,
kontrol grubuna gore proteiniiri de anlamli 6lgiide
artis bulmustur.” Tam asamasinda proteiniiri ve
hiperkalsiiirisi olan olgumuzda aminoasidiiri,
glukoziiri, fruktoziiri, galaktoziiri, pentoziiri, lirik
asidiiri, fosfatiiri ve asidifikasyon defekti saptan-
madi.

Sonug olarak, WH’de D-penisilaminin bir yan
etkisi olarak proteiniiri goriilebilecegi gibi hastali-
gin baslangi¢c asamasinda da proteiniirinin buluna-
bilecegi akilda tutulmalidir.*”
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