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WPROWADZENIE

Choroba Wilsona :

¢ rzadkie, genetycznie uwarunkowane schorzenie o dziedziczeniu autosomalnym
recesywnym

¢ charakteryzuje sie zaburzeniami funkcji wgtroby oraz uszkodzeniem uktadu
nerwowego

¢ objawy najczesciej pojawiajq sie pomiedzy 2.a 3. dekadq Zycia

¢ w okresie dzieciecym dominujg objawy uszkodzenia komdrki wgtrobowej

OPIS PRZYPADKU

s+ chfopiec 10 lat i 9 miesiecy dotychczas zdrowy, bez istotnych chorob
przewlektych

s* od 2 miesiecy stan podgorqgczkowe oraz biegunki, okresowo bodle brzucha

** w wykonanych ambulatoryjnie badaniach stwierdzono
hipertransaminazemie oraz limfocytoze w rozmazie krwi

s W usg jamy brzusznej powiekszona wqtroba o podwyzszonej
echogenicznosci

** Badanie fizykalne - bez odchylen od normy

BADANIA LABORATORYINE:

- limfocytoza w rozmazie krwi ~ WBC 7530/ul 3400-9500
neutrocyty 3180/ul 1600-7500/ul
limfocyty  3740/ul 1000-3600/ul

- hipertransaminazemia ALT 258U/l <29 U/L

AST 145 U/L <36 U/L
GGTP 89 U/L 0-51 U/L

DIAGNOSTYKA ROZNICOWA HIPERTRANSAMINAZEMII

Zakazenia wirusowe - ujemne

HAV HCV HBV
HSV CMV EBV
Parvovirus Coxackie

HHV-6 (PCR) DODATNI

Mukowiscydoza

Test potny - w normie

Celiakia

IgAtTG - ujemne

DIAGNOSTYKA ROZNICOWA HIPERTRANSAMINAZEMII

Mukowiscydoza

Test potny - w normie

Niedobdr alfa-1-antyproteazy

Alfa - 1 - AT w surowicy - w normie

Autoimmunizacyjne zapalenie wgtroby

lgG ANA SMA LKM1 - W hormie

Choroba Wilsona

Ceruloplazmina w surowicy 15,8 mg/dl 15-30 mg/d|
Cu w surowicy 83,00 83-133

Cu w DZM 146,05 ug/24h 8-80 ug/24 h

Badania obrazowe:

*» USG jamy brzusznej - wgtroba bez zmian ogniskowych, o wzmozonej
echogenicznosci, powiekszona w linii pachowej przedniej 146 mm.

¢ Leczenie:
acyklovir
antybiotyk
preparat UDCA

Ze wzgledu na utrzymujqcq sie hipertransaminazemie wykonano

biopsje wagtroby.

Badanie histopatologiczne:

Obraz przewlektych zmian zapalnych z wioknieniem, stopnia G2 ; S3 wg Battsa
i Ludwiga z towarzyszqcym sttuszczeniem narzqgdu.

Badanie genetyczne:

Potwierdzito rozpoznanie choroby Wilsona.

WNIOSKI
Hipertransaminazemia jest jedng V4 najczestszych
nieprawidtowosci laboratoryjnych w chorobach przewodu

pokarmowego i stanowi bezwzgledne wskazanie do diagnostyki.

Rozpoznanie zakazinej przyczyny hipertransaminazemii nie
wyklucza koniecznosci dalszej diagnostyki w kierunku rzadkich
chorob metabolicznych.
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