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Fig. 1:ȱ�� ȱ�� ��ȱ��� ȱ��ȱ �����ȱ ������ȱ��� �ȱę������ȱ ���ȱ�����Ȭ
������������ȱ�������ǰȱ����ȱ���������ǰȱ���ȱ����ȱ��������ȱ�������������ǯȱ
����ȱ��� �ȱ�������ȱ����ȱ�����ȱ �����ȱ�������¢���ǯ

Fig. 2:ȱ ������ȱ ������ȱ ����ȱ �������¢���ȱ ��ȱ �������ȱ  ���ȱ ������Ȭ
�������ȱ��������ȱ��������
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��ȱ��������ȱ ���ȱ�¢���������ȱ�����ȱ�������ǰȱ�������¢ȱ
��ȱ �¢�������ȱ �����ȱ ��������ȱ ���ȱ �������¢ȱ ��ȱ ��������ȱ
�����ȱ�����ȱ �¢������¢ȱ������ȱ ���ȱę���ȱŘȬŜȱ������ȱǽŗŖǾǯȱȱ
���������ȱ��ȱ��ȱ�����������ȱ���������ȱ�����ǯȱ���ȱ������¢ȱ
��ȱ����������ȱ��ȱ�Ȭȱ�������������ȱ��ȱ�������������ǽŗřǾǯȱȱ

Typical clinical symptoms and sign  Score                                 Other tests       Score

�ȱ�����
�������ȱ
������ȱ

����������ȱ�¢������ȘȘ
������ȱ
Mild 
������ȱ

�����ȱ�������������
������ȱǻǁŖǯŘȱ�Ȧ�Ǽȱ
ŖǯŗȱȬȱŖǯŘȱ�Ȧ�
ǀŖǯŗȱ�Ȧ�

������Ȭ��������ȱ�����¢���ȱ������
�������
������

Ř
Ŗ

Ř
ŗ
Ŗ

Ŗ
ŗ
Ř

ŗ
Ŗ

�����ȱ������ȱǻ��ȱ���ȱ�������ȱ��ȱ�����������Ǽ
ǁśȱ¡ȱ���ȱǻǁŚȱΐ���Ȧ�Ǽȱ ȱȱȱȱȱȱȱȱȱȱȱȱȱȱȱȱ
ŖǯŞȱȬȱŚȱΐ���Ȧ�ȱ ȱȱȱȱȱȱȱȱȱ
������ȱǻǀŖǯŞȱΐ���Ȧ�Ǽ
���������Ȭ��������ȱ��������Șȱ ȱ

������¢ȱ������ȱǻ��ȱ���ȱ�������ȱ��ȱ�����ȱ���������Ǽ
������ȱȱȱȱ
ŗȱȬȱŘȱ¡ȱ���ȱ ȱ
ǁŘȱ¡ȱ���ȱ ȱȱ
������ǰȱ���ȱǁś¡ȱ���ȱ�����ȱ�Ȭ�������������

��������ȱ����¢���
��ȱ����ȱ�����������ȱ��������
��ȱŗȱ����������ȱ��������ȱ ȱȱȱȱȱȱȱȱ
��ȱ���������ȱ��������

Ř
ŗ
Ȭŗ
ŗ

Ŗ
ŗ
Ř
Ř

Ś
ŗ
Ŗ

�����ȱ�����ȱ����������ǱȱŚȱ��ȱ����ȱƽȱ���������ȱ�����������ǲȱřȱƽȱ���������ȱ��������ǰȱ����ȱ�����ȱ������ǲȱŘȱ��ȱ����ȱƽȱȱ���������ȱ���¢ȱ�������¢
Ș��ȱ��ȱ������������ȱ�����ȱ������ȱ���������ǯȱȘȘ��ȱ�¢�����ȱ�������������ȱ��ȱ�����ȱ��������ȱ���������ȱ�������ǯȱ�ǰȱ�¢���Ȯ���������ǲȱ���ǰȱ
�����ȱ�����ȱ��ȱ������

Table 1:ȱ�������ȱ�¢����ȱ���������ȱ��ȱ���ȱŞ��ȱ�������������ȱ�������ȱ��ȱ������ȇ�ȱ�������ǰȱ����£��ȱŘŖŖŗǽŗŖǾǯ

Fig. 3:ȱ����������ȱ����������ȱ���ȱ������Ȃ�ȱ�������ȱ�����ȱ��ȱ����£��ȱ�����ǽŗŖǾǯ
Șȱ��ȱ��������ǰȱ���ȱ���ȱ�ěȱ���ȱ��ȱ�� ����ȱ��ȱŖǯŜŚȱ+��Ȧ�

Score 0 - 1 Score 2 - 3 �����ȱǃȱŚ

�����ȱǂȱř

Diagnosis
established

Urinary copper 
> 1.6 +mol/d*

Urinary copper 
> 1.6 +mol/d*

> 4 +mol/g

Normal or
< 4 +mol/g

Heptic copper
Mutation
analysis

2 Mutations

1 Mutation

0 Mutation

Typical clinical symptoms and signs 
(extra pyramidal symptoms KFR, CPL)

������Ȃ�ȱ�������ȱ������ȱ�¢ȱ	������ȬŜȬ���������ȱ���¢���������ȱ��ę�����¢ȱǯǯǯ
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�������ȱ�ě����ȱ���ȱ��ȱ�Ȭ�������������ȱ�������ȱ ���ȱ
��ȱ ��ȱ �����������ȱ ���ȱ ���������ǯȱ����ȱ ��ȱę���ȱ����ȱ ��ȱ
�����ȱ������Ȃ�ȱ�������ȱ��ȱ���ȱ����¢ȱŗşŜŖ�ǯȱ��ȱ����������ȱ
 ���ȱ ���ȱ������ȱ��ȱ ������ȱ ����ȱ ���ȱ����������������ȱ
�����ǯȱ ����ȱ �������ȱ �������¢��ȱ ���������������ǰȱ ��ȱ
����������ȱ ��������ȱ ��ȱ ������ǯȱ ����ȱ �������ȱ ��ȱ
��ȱ ������¢ȱ �ě������ȱ ��ȱ �Ȭȱ �������������ȱ ���ȱ ��Ĵ��ȱ
���������ǽŗŚǾǯȱ
�����ȱ ���������������ȱ ��ȱ ���������¢ȱ ��������¢ȱ

���ȱ ��������ȱ ����������ȱ ���ȱ �����ȱ �����ȱ �������ȱ ���ȱ
��ȱ ���������ȱ ���ȱ ���ȱ ��������ȱ  ���ȱ �������������ȱ
���������ȱ ���ȱ ��ȱ������Ȃ�ȱ �������ȱ ���ȱ ����������ȱ ��ȱ
���������ǯȱ ȱ ���ȱ ������ȱ ��������ȱ �����ȱ ����������ȱ
�����ȱ ���������������ȱ ��ȱ ���ȱ ����¢ȱ  ��ȱ Řǯśȱ ¢����ǯȱ
��������ȱ��ȱ���ȱ¢���ȱ ��ȱŝşƖǽŗśǾǯȱ������ȱ�������ȱ�����ȱ
���������������ȱ ǻ ����ȱ ���ȱ �����ȱ ��ȱ ��ȱ ��������ȱ
������£¢����Ǽȱ�����ȱ�¡�������ȱ�������ǽŗŜǾǯ

CONCLUSION
���ȱ �����������ȱ ��� ���ȱ �����¢���ȱ ������ȱ ���ȱ

������Ȃ�ȱ �������ȱ ���ȱ �����¢ȱ ��ȱ������ȱ �¢ȱ ����������ǯȱ
��ȱ �������£�ȱ ���ȱ ����������ȱ ��ȱ ��������ȱ �����ȱ
���������ȱ�����ȱ��ȱ¢����ȱ�������ȱ ���ȱ�����Ȃ�ȱ��������ȱ
�����¢���ȱ������ǯȱ���������ȱ�����¢���ǰȱ��ȱ��ȱ	ȬŜȬ�ȱ�ȱ
��ę�����¢ǰȱ��¢ȱ����ȱ���ȱ�������ȱ��ȱ������Ȃ�ȱ�������ǯȱ
�ȱ����ȱ����¡ȱ��ȱ���������ȱ��ȱ������ȱ��ȱ����ȱ�����ǯ
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