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høje GAD-antistoftiter før initieringen af IFN-α-behandlingen 
tyder på, at patienten under alle omstændigheder ville have 
fået T1DM.
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Wilsons sygdom hos en 15-årig 
diagnosticeret i forbindelse med en febril episode

KASUISTIKLæge Birgitte Vind, overlæge Marianne Kirsten Orholm & 
overlæge Peter Ott

Helsingør Sygehus, Medicinsk Afdeling, og 
H:S Rigshospitalet, Hepatologisk Afdeling A

Wilsons sygdom (hepatolentikulær degeneration) er en auto-
somal recessiv sygdom, hvor nedsat ekskretion af kobber til 
galden medfører skade på leveren, centralnervesystemet og 
evt. andre organer. Prævalensen skønnes at være ca. 1/30.000 
og frekvensen af heterozygote 1/90 [1]. Sygdommen debute-
rer hyppigst i teenageårene eller tidligt i voksenalderen, men 
på grund af det varierede symptombillede stilles diagnosen 
ofte med betydelig forsinkelse eller overses. Prognosen er al-
vorlig, hvis sygdommen ikke behandles. 

Sygehistorie 
En 15-årig tidligere rask dreng af dansk oprindelse blev ind-
lagt på mistanke om viral meningitis. Han havde haft 4-5 
dages feber på mellem 38,7 og 40,5°C, hovedpine, tiltagende 
sløvhed og ublodig diaré gennem to dage. 

Han var initialt sløj med en temperatur på 38,5°C, dehy-
dreret, havde et blodtryk på 100/80 mmHg og en puls på 104. 
Der var let leukocytose på 10,3 mia./l, C-reaktivt protein på 
640 nmol/l, og påvirkede levertal: bilirubin 33 µmol/l, aspar-
tataminotransferase (ASAT) 84 U/l, laktatdehydrogenase 
(LDH) 1.057 U/l, koagulationsfaktor II, VII, X 0,1 og albumin 
399 µmol/l. Basisk fosfatase, kreatinin, trombocytter, mono-
spot og spinalvæske var normale. Efter et døgn blev han over-
flyttet til en intensivafdeling pga. blodtryksfald til 70/50 
mmHg. På mistanke om sepsis med dissemineret intravasku-
lær koagulation (DIC) (antitrombin III (ATIII) var 0,31) blev 

der behandlet med kolloider og saltvand, antibiotika, samt 
ATIII og frisk frosset plasma. Man havde mistanke om fødeva-
reforgiftning, men undersøgelse af måltidsrester hos Levneds-
middelstyrelsen gav negativt resultat. En ultralydundersøgelse 
af abdomen viste splenomegali, ellers var der normale for-
hold. Polymerasekædereaktion (PCR) for Mycoplasma, Chla-
mydia og Legionella gav negativt resultat, og ligeså gentagne 
dyrkninger fra blod, urin og fæces. 

Patienten blev udskrevet i velbefindende på niendedagen. 
Ved en ambulant kontrol ti dage senere var der fortsat påvir-
kede levertal (Figur 1). Serologiske test for hepatitis A, B, C, 
Epstein-Barr-virus, cytomegalovirus og leptospirose var nega-
tive, ligeledes antineutrofilocyt cytoplasmatiske antistoffer 
(ANCA), glat muskulatur-antistoffer, anti-DNA og lever/nyre-
mikrosomantistof. Da levertallene fortsat var påvirkede efter 
fem måneder (Figur 1), blev patienten henvist til hepatologisk 
landsdelsafdeling. Her viste leverbiopsien moderat til svær fi-
brose og cirrose samt øget kobberindhold ved farvning derfor; 
P-coeruloplasmin var nedsat (0,4 µmol/l (1,1-2,9), dU-kobber 
forhøjet (5,5 µmol (0,1-1,3). Påvisning af Kayser-Fleischer-ring 
styrkede mistanken om mb. Wilson. Der blev iværksat behand-
ling med zinksulfat, og i løbet af 11/�  år normaliseredes levertal-
lene (Figur 1). Der var ingen lignende tilfælde i familien. 

Diskussion
Wilsons sygdom skyldes en mutation af det gen, der koder for 
proteinet ATP-7B [2]. Over 200 forskellige mutationer er be-
skrevet i The Wilson Disease Mutation Database [3]. Proteinet 
medvirker ved indbygning af kobber i coeruloplasmin og ved 
ekskretion af kobber til galden. Resultatet bliver nedsat pro-
duktion af coeruloplasmin og ophobning af kobber [2]. Kob-
berophobningen kan give symptomer fra mange forskellige 
organer. I leveren udvikles oftest kronisk hepatit med let for-
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højet alaninaminotransferase (ALAT) eller senere cirrose med 
komplikationer hertil. Omkring 60% har neurologiske (tre-
mor, forstyrret finmotorik, gang og tale) og/eller psykiske 
symptomer. I øjnene ses Kayser-Fleischer-ring og i enkelte til-
fælde katarakt. Akut debut med hæmolyse og fulminant le-
versvigt er sjælden, men dramatisk og livstruende. 

Kasuistisk er der meddelt så forskellige initialsymptomer 
som trombopeni, uro- og cholelithiasis (hos børn), hyper-
somnia, osteochondritis dissecans, arthritis og ukarakteristiske 
gastrointestinalklager. Nyreaffektion med tubulære reabsorp-
tionsdefekter og sekundære knogleforandringer kan ses. 
Debut af akut Wilsons sygdom i forbindelse med en influen-
zalignende infektion er kun beskrevet i ét tilfælde [4].

Det klassiske diagnostiske kriterium er to af følgende: 1) lav 
P-coeruloplasmin, 2) forhøjet kobberindhold påvist i lever-
biopsi, 3) Kaiser-Fleischer-ring påvist ved spaltelampeunder-

søgelse, eller 4) typiske neurologiske symptomer, men afvigel-
ser forekommer, og diagnosen kan være vanskelig at stille [5, 
6]. Forhøjet dU-kobber støtter diagnosen. 

Der skal behandles med penicillamin eller trientin, der ke-
lerer kobber og øger udskillelsen i urinen, eller zink, som 
hæmmer kobberabsorptionen fra tarmen og binder vævskob-
ber i en atoksisk form. Behandlingen er livslang og institueres 
straks efter diagnosen, også i præsymptomatiske tilfælde. Selv 
fremskredne symptomer kan ofte reverteres. Ved fulminant 
Wilson er en levertransplantation den eneste behandlingsmu-
lighed. 

Ubehandlet har sygdommen et kronisk progredierende 
forløb og ender fatalt, hvorfor diagnosen bør stilles tidligst 
muligt. Også søskende til og børn af en diagnosticeret person 
bør undersøges. Behandlingen af Wilsons sygdom er centrali-
seret, idet Hepatologisk Klinik på Rigshospitalet fungerer som 
center. På centeret kender man 32 patienter, men ud fra præ-
valensen skulle man forvente omkring 120. Sygdommen må 
derfor være svært underdiagnosticeret. 

Omtalte patient blev indlagt i en septisk præget, febril til-
stand. Retrospektivt kan man stille spørgsmålstegn ved, om 
patienten virkelig havde DIC, eller om den lave ATIII primært 
skyldtes nedsat leverfunktion. Det forekommer sandsynligt, at 
Wilsons sygdom forværrede den leverpåvirkning, der blev set 
under det akutte forløb. 

Om end Wilsons sygdom er sjælden, må den haves in 
mente hos patienter med uforklaret leverpåvirkning eller 
uforklarede neurologiske/psykiatriske symptomer. Specielt 
børn og unge med vedvarende uforklaret leverpåvirkning skal 
altid undersøges for Wilsons sygdom.
Summary Birgitte Vind, Marianne Kirsten Orholm & Peter Ott:Wilson’s disease in a 15-year-old boy in connection with an influenza-like infection.Ugeskr Læger 2004;166:###.Wilson’s disease is a rare, inherited condition involving a toxic accumulation of copper, which is particularly damaging to the liver and central nervous system. The diagnosis is often considerably delayed due to a wide variety of presentation symptoms. Without treatment the disease is fatal, whereas complete recovery is possible if the diagnosis is established early. We describe a fifteen-year-old boy who was incidentally diagnosed with Wilson’s disease after a severe course of an  influenza-like infection. 
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Fig. 1. Biokemisk forløb. Bemærk, at X-aksen ændrer enhed fra dage til måne-
der efter udskrivelsen på niendedagen. Behandling med zink blev påbegyndt 
efter seks måneder.
ASAT = aspartataminotransferase.
ALAT = alaninaminotransferase.
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