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fiiddetli Bel ve Kalça A¤r›s› ile Bafllayan ve ‹stemsiz Hareketlerin
Eklendi¤i Wilson Hastal›¤›: Olgu Sunumu
Wilson's Disease Presented with Severe Low Back and Hip Pain as Initial Symptoms and
Subsequent Involuntary Movements: A Case Report

ÖÖzzeett

fiiddetli bel, kalça a¤r›s› ve istemsiz hareketler flikayeti ile hastanemize
baflvuran 46 yafl›nda erkek hastan›n muayenesinde solda hemibalismus
ve ileri derecede k›s›tl› ve a¤r›l› lomber, kalça ve sakroiliak eklem hareketleri
bulundu. Kraniyumun ve lomber vertebran›n Manyetik Rezonans 
Görüntüleme (MRG) incelemelerinde özellik saptanmayan hastan›n kalça
ve sakroiliyak eklem MRG tetkiklerinde sakroiliyak eklemlerde s›v› art›fl›,
her iki femur bafl›nda kemik ili¤i ödemi ve bilateral psoas bursiti saptand›.
Flordeoksiglukoz positron emisyon tomografi/ bilgisayarl› tomografi(FDG
PET/CT) incelemesinde sa¤ bazal gangliyonda hipometabolizma bulundu.
Göz muayenesinde Kayser-Fleischer halkalar› tespit edildi. Wilson hastal›¤›
%30-40 oran›nda nörolojik semptomlar ve %30-40 oran›nda hepatik
bulgularla kendini gösterir. Wilson hastal›¤›n›n artropatiye sebep oldu¤u
bilinen bir gerçek olmas›na ra¤men, bu ender görülen bir durumdur. 
Nörolojik veya hepatik semptomlar ve bulgular›n eflli¤inde artropati bu
hastal›¤› akla getirmelidir. Türk Fiz T›p Rehab Derg 2010;56:141-4.
AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Wilson hastal›¤›, istemsiz hareketler, artropati, 
Kayser-Fleischer halkalar›

SSuummmmaarryy

A forty-six-year-old male patient was admitted to the hospital with 
complaints of severe low back and hip pain as well as involuntary body and
limb movements. Physical examination revealed  left-sided  hemiballismus,
limited and painful movements of the low back, hip and sacroiliac joints,
and Kayser-Fleischer ring on eye examination. Magnetic resonance 
imaging (MRI) findings of the cranium and lumbar spine were normal. MRI
of the hip and sacroiliac joints demonstrated  sacroiliac joint effusion, bone
marrow edema in both femoral heads, and bilateral psoas bursitis.
Hypometabolism was found in the right basal ganglia on Flourodeoxyglucose
positron emission tomography/computed tomography (FDG PET/CT).
Hepatic and neurologic symptoms are the first manifestation of Wilson’s
disease in 30-40% of patients. Wilson disease is one of well known cause
of  arthropathy, however this is  very rare condition. Wilson’s disease
should be kept in mind in patients with  arthropathy and also hepatic or
neurologic symptoms. Turk J Phys Med Rehab 2010;56:141-4.
KKeeyy  WWoorrddss:: Wilson disease, involuntary movements, arthropathy, 
Kayser-Fleischer rings
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GGiirriiflfl

Wilson hastal›¤› bak›r metabolizmas›n›n ilerleyici ve neredeyse
tüm hastalarda fatal olan bozuklu¤udur. Görülme s›kl›¤› 30,000
kiflide bir olup, 13. kromozomda yerleflimli mutant ATB7B geninin
çift olarak bulundu¤u kiflileri etkilemektedir. Semptomlar tüm et-
nik gruplar›n %1.1'ini oluflturdu¤u saptanm›fl heterozigot tafl›y›c›-

larda görülmez. Do¤umdan itibaren devam eden bak›r zehirlen-
mesi sonucu karaci¤erde normal de¤erin 20 kat› kadar birikim
olabilir. Normal de¤erin %30’u civar›nda seyreden düflük serulo-
plazmin düzeyi buna efllik eder. Dokularda birikimin zamanla
semptomlara yol açaca¤›ndan, klinik tablo 5 yafl›ndan önce orta-
ya ç›kmaz. Hastalar›n %40-50 oran›nda ilk belirtiler karaci¤erde
ortaya ç›kmaktad›r. Bu, yanl›fll›kla infeksiyöz mononükleöz tan›s›
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konmufl bir akut hepatit epizodu olabilir.  fiikayetler ve bulgular
tremor, distoni, dizartri, disfaji, kore veya davran›fl bozuklu¤u,
okul performans›n›n ani düflüflü ya da ender olarak psikotik
durum olabilir. Bak›r dokulara da¤›l›rken her zaman kornean›n
Descement membran›nda da birikerek Kayser-Fleischer 
halkalar›n›n (kornean›n periferinde yeflil ya da bronz renkli 
halkalar) görülmesine yol açar. Hastal›¤›n görülme s›kl›¤›n›n az
olmas› s›kl›kla do¤ru tan› konamamas› ile sonuçlanmaktad›r. 
Tan› alttaki bulgularla ve semptomlar›n birlikte varl›¤› ile 
konabilmektedir:  

1)Düflük seruloplazmin düzeyi (<20 mg/dl) ve yüksek (>250 μg/g)
hepatik bak›r düzeyi; 2) Seruloplazmin düzeyi düflüklü¤ü ve 
Kayser-Fleischer halkalar›n›n varl›¤›; 3) Kayser-Fleischer 
halkalar›n›n varl›¤› ve MSS bulgular›n varl›¤›; 4) Yüksek hepatik
bak›r düzeyi ve seruloplazmin içinde düflük 64Cu varl›¤›; 5) 
Düflük seruloplazmin düzeyi ve 24 saatlik idrarda yüksek 
(>100 μg) bak›r at›l›m›.

Tedavisi için penisilamin, trientine ve çinko asetat etkin olan
preparatlard›r (1). Tan›s› kesinleflmifl semptomatik veya 
asemptomatik vakalarda tedavi bafllanmal›d›r ve hayat boyu
sürmelidir (2). Bu flekilde hastal›¤›n fatal sonuçlar› ortadan 
kald›r›labilir (3-5). Fulminan hepatik yetmezlik durumunda 
karaci¤er nakli tek etkili tedavidir (6).   

OOllgguu  

Kazakistan do¤umlu olan ve bu ülkede yönetici pozisyonunda
çal›flan 46 yafl›nda erkek hastan›n öyküsü çevirmen arac›l›¤›yla
al›nd›. Befl aydan beri günlük aktiviteleri zorlukla yerine 
getirmesini sa¤layan, gece de devam eden ve giderek ilerlemifl
fliddetli (numerik a¤r› skalas›: 10/10) bel ve kalça a¤r›s› 
mevcutmufl. Bu flikayetlerin bafllad›¤› gün a¤r›ya her hangi 
genel durum veya sistemlerle ilgili flikayetler efllik etmemifl. 
Kazakistanda baflvurdu¤u hekimler ve sa¤l›k kurulufllar›nda yap›lan
rutin biyokimya lomber ve kalça eklemi MRG tetkikleri 

normal bulunmufl. Steroid olmayan antiinflamatuvar ilaç reçete
edilmifl ancak, yeterli analjezi sa¤lamad›¤›ndan geceleri 
tramadol ile uykuya dalmay› baflarabiliyormufl. Son 3-4 haftada
davran›fl de¤ifliklikleri (sinirlilik ve afl›r› tepkisellik) ve istemsiz
hareketler flikayetleri de geliflmifl. 

Öz ve soy geçmiflinde özellik tarif etmeyen hastan›n hastane-
mizde yap›lan ilk de¤erlendirmesinde genel durum iyi, bilinç aç›k
ve ajite bulundu. Öykü alma ve muayene s›ras›nda afl›r› tepkisellik
ve agresif davran›fllar sergiliyordu. Psiflik ve motor huzursuzluk

Resim 1. Koronal ya¤ bask›l› T2 a¤›rl›kl› kesitlerde bilateral iliopsoas
bursa kolleksiyonu (oklar).

Resim 2. Koronal T1 a¤›rl›kl› kesitlerde bilateral sakroiliyak eklemlerde
füzyon (oklar).

Resim 3. 18F- FDG PET CT incelemesi aksiyal kesitlerde, sa¤ bazal 
gangliada bariz hipometabolizma (ok).
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ve istemsiz  hareketler gözlemleniyordu. A¤r›dan ve istemsiz 
hareketlerden dolay› ayakta durma ve yürüme zorlu¤u mevcut
idi. Nörolojik muayenesinde solda hemibalistik hareketler mevcut
idi; di¤er nörolojik bulgular› normal bulundu. Kas-iskelet sistemi
de¤erlendirmesinde a¤r›dan dolay› ayakta durma zorlu¤u tespit
edildi. A¤r›n›n fliddetinden dolay› spinal eklem hareket aç›kl›¤›
(EHA) de¤erlendirilemedi. Kalça EHA tüm yönlere bilateral aç›k
ve a¤r›l› ve sakroiliyak testlerin tümü a¤r›l› bulundu. Siyatik ve 
femoral sinir germe testleri a¤r›s›z bulundu. Göz muayenesinde
Keiser-Fleischer halkalar› tespit edildi. 

‹lk de¤erlendirmelerden sonra üzerinde durulan ön tan›lar
spondilartropati, enfeksiyöz artrit, ekstrapiramidal hareket 
bozukluklar› ve Wilson hastal›¤› oldu.

Kraniyal MRG'de sol frontal lob subkortikal beyaz cevherde
bir-iki adet milimetrik iskemik-gliyotik odak, nazal septumda 
sa¤a deviyasyon ve sol nazal konkalarda hipertrofi tespit edildi.

Kalça MRG'de bilateral sakroiliak eklem füzyonu (inflamatuvar
sakroileit-seronegatif spondiloartropatiye uyan görünüm), kaput
femorislerde kemik ili¤i ödemleri (seronegatif spondilartropatinin
büyük eklem tutulumu görünümü) ve bilateral psoas bursiti
saptand› (Resim 1).

Lomber spinal MRG'de bilateral simetrik sakroiliak eklem
füzyonu (inflamatuvar sakroileit görünümü), L4-L5 diskinde
bulging ve dural keseye bas› saptand› (Resim 2). Tüm abdomen
ultrasonografi incelemesinde grade 1 hepatosteatoz saptand›.

Tüm vücut flordeoksiglukoz positron emisyon tomografi/
bilgisayarl› tomografi (FDG PET/CT) incelemesinde beyinde sa¤
bazal gangliada hipometabolizma ve sol posterior pariyetal lob-
da hipermetabolik odak saptand› (Resim 3). ‹skelet sisteminde
kaslarda izlenen diffüz artm›fl FDG tutulumu artm›fl kas tonus
olarak yorumland›. Malinite lehine patolojik FDG tutulumu 
saptanmad›.

Laboratuvar incelemelerinde açl›k kan flekeri, alkalen fosfataz,
anti HCV, anti HIV, 24 saat idrarda bak›r, Brucella aglütinasyon
testi (Wright), HLA B27, fosfor, T3, T4, TSH, total kolesterol, 
trigliserid, HbsAg, kreatin kinaz-miyokard band›, magneziyum, 
idrarda mikroalbümin, kalsiyum, sodyum, potasyum, prostat 
spesifik antijen (PSA), protrombin zaman›/uluslararas› normalize
oran (PT/INR), eritrosit sedimatasyon h›z› (ESR), seruloplazmin,
üre, ürik asit ve vitamin E de¤erleri normal s›n›rlarda bulundu. 

Bulunan normal d›fl› de¤erler: ALT 68 U/L (<55 U/L), kan
bak›r düzeyi 160 μg/dL (80-140 μg/dL), 24 saatlik idrarda bak›r
58,5 μg/gün (<60 μg/gün), CRP 5,84 mg/dL (0,01-0,82 mg/dL),
ferritin 688,4 ng/ml (16,4-293,9 ng/ml), demir 20 μg/dL 
(31-14 μg/dL), folik asit 4,4 ng/ml (7,2-15,4 ng/ml), iyonize
kalsiyum 3,96 mg/dL (4,48-5,28 mg/dL), vitamin B12 >1200
pg/ml (208-963,5 pg/ml) idi.

Karaci¤er biyopsisinde anormal bak›r düzeyi tespit edilmedi. 
Medikal tedavi olarak steroid olmayan antiinflamatuvar ilaçlar

(SOA‹[Acemetazin]), nöroleptik (Haloperidol) ve çinko verildi. Sa¤
psoas bursas› içine steroid enjeksiyonu yap›ld›. Fiziksel ajanlar
(Hot pack, ultrason, k›sa dalga diatermi, TENS) kullan›ld› ve 
rehabilitatif giriflimler (EHA egzersizleri, günlük yaflam aktiviteleri
ve mobilite çal›flmalar›) yap›ld›. Hasta baflvurusunda dört gün
sonra istemsiz hareketleri ve a¤r› flikayeti büyük ölçüde azalm›flt›
(numerik a¤r› skalas›: 2/10) ve özbak›m› ve mobilitesi ba¤›ms›z 
hale gelmiflti. ‹dame tedavi olarak medikal tedavi ve e¤itimi verilmifl
egzersizler önerildi. Taburcu olduktan dört hafta sonra yap›lan 
telefon görüflmesinde hasta semptomsuz oldu¤unu ifade etti. 

TTaarrtt››flflmmaa

Wilson hastalar› genellikle hepatik, nörolojik veya psikiyatrik
hastal›kla karfl›m›za ç›ksa da, tan› genellikle geç konmaktad›r
veya konamamaktad›r (7).  Bir vaka serisinde tan›n›n semptom
bafllang›c›ndan 0-4 y›l sonra konabildi¤i bildirilmifltir (8). 
Hastalar›n hepatik semptomlar ve laboratuvar bulgular›yla 
baflvurmas› tan›n›n kolayl›kla konmas›n› sa¤lamaktad›r (9).
Wilson hastalar›nda %40-50 oran›nda ilk belirtiler merkezi sinir
sistemi (MSS)'de ortaya ç›kmaktad›r (10). Hastalar›n %90’›ndan
fazlas›nda hastal›k hepatik ve/veya nörolojik ve/veya psikiyatrik
semptom ve bulgularla bafllamaktad›r (10). Hastal›k genellikle
10-20 yafl aras›nda kendini gösterir ve 40 yafltan sonra nadiren
tan› konur (10). Çevresel ve ekstragenik etkenlerin çeflitli 
fenotipik presentasyona yol açt›¤› düflünülmektedir (11). Genetik
test, tespit edilmifl çok say›da olan mutasyonlardan dolay›, 
pratik de¤ildir. Ancak, heterozigot tafl›y›c›lar› asemptomatik
hastalardan ay›rmak için kullan›labilir. Hastalar›n %15’inde 
herhangi bir mutasyona raslanmayabilir (12). Tan› semptomlar
ve uygun seçilmifl laboratuvar testlere göre konmaktad›r (13-15). 

Wilson hastal›¤› tan›s› yüksek klinik flüphe, tipik nörolojik
semptomlar, Kayser-Fleischer halkalar›n›n varl›¤› ve düflük 
serum seruloplazmin düzeyi ile konabilir; seruloplazmin normal
de¤erlerinin alt s›n›r› olarak kabul edilen 0,20 g/l baz› olgularda
geçerli olmayabilir (16,17). Kayser-Fleischer halkalar› tüm 
hastalarda bulunmayabilir (18). Wilson hastal›¤›n›n bafll›ca 
nörolojik semptomlar› dizartri, dispraksi ve parkinsonian 
ekstrapiramidal bulgulard›r. MRG'de bazal gangliadaki 
de¤ifliklikler karakteristik bulgulard›r (19,20). Wilson hastal›¤›
beklenmeyen ve aç›klanamayan biçimde geliflmifl psikiyatrik
semptomlar› olan hastalarda akla gelmesi gerekir (21). 

Olgumuzda tan› için flüpheyi art›ran semptomlar ve bulgular
nöropsikiyatrik flikayetler, Kayser-Fleischer halkalar›n›n varl›¤›, FDG
PET CT'de beyinde sa¤ bazal gangliada hipometabolizma ve sol
posterior parietal lobda hipermetabolik odak, Wilson hastal›¤› için
anlaml› olan yüksek laboratuvar de¤erleri [ALT 68 U/L (<55 U/L),
kan bak›r düzeyi 160 μg/dL (80-140 μg/dL), 24 saatlik idrarda bak›r
58,5 μg/gün (<60 μg/gün)] idi.

Olgumuzda tan› koymay› zorlaflt›ran hastaneye baflvuru 
sebebinin a¤r› olmas› ve kesin tan› için yeterli say›da nesnel 
bulgu olmamas›d›r (normal seruloplazmin düzeyi ve normal 
karaci¤er biyopsi incelemesi sonucu). Ayr›ca, hastan›n yafl› da
semptomlar›n ortaya ç›kmas› için mutat yafl de¤ildir. Ancak, 
tan› normal d›fl›  laboratuvar  bulgular› mevcut olmad›¤›nda tan›
yüksek klinik flüphe, nörolojik bulgular ve Kaiser-Fleischer 
halkalar›n›n tespiti ile konabilir (1). 

MRG’de tespit edilen sakroileit ve spondilartropati aç›s›ndan
tekrar sorgulama yap›ld›. Hasta sabah tutukluk flikayeti 
olmad›¤›n› ifade etti. Hastan›n a¤r› flikayetlerinde azalma 
olduktan sonra tekrar fizik muayene yap›ld›. Servikal, dorsal ve
lomber EHA normal ve a¤r›s›z bulundu. El parmak zemin 
mesafesi 12 cm ve gö¤üs ekspansiyonu 3,5 cm olarak ölçüldü. 

Hastan›n semptomlar›ndaki h›zl› iyileflme interdisipliner 
yaklafl›mla semptomlara yönelik etkili medikal tedavi, fiziksel ve
rehabilitatif giriflimlerin uygulanmas›na ba¤lanabilir. Hastanemize
baflvurusundan önce sürekli antiinflamatuvar etki gösterecek
özellikte SOA‹ reçete edilmemesi ve nöropsikiyatrik semptomlar›n
kontrol alt›na al›namamas› sonucu semptomlar›n uzun süreli 
olmas›na sebep olmufl olabilir.  
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Nörolojik semptomlarla prezente olan hastalar›n yafl 
ortalamas› daha yüksek (22,2 yafla karfl› 15,5 yafl) olmaktad›r.
Ayr›ca, bu gruptaki hastalar›n kesin tan› konulmadan önce 
geçen süre daha uzun (44,4 aya karfl› 14,4 ay) bulunmufltur (12).
Nöropsikiyatrik semptomlar ve muayene bulgular› ve Kayser-
Fleischer halkalar›n›n varl›¤› ile Wilson hastal›¤› tan›s› konabilir.
Ancak, bildirilmifl kas-iskelet semptom ve bulgular› çeflitli, 
yan›lt›c›, nadir görülen ve tan›y› özellikle geciktirici olabilmektedir.
Olsen ve ark. (22) iki y›l süre ile eklem a¤r›lar› olan ve sonunda
mutasyon analizi ile tan› konulan bir Wilson vakas› bildirmifllerdir.
Yazarlar aç›klanamayan karaci¤er ve nörolojik semptomlar›n
varl›¤›nda oldu¤u gibi, aç›klanamayan eklem semptomlar›n da
Wilson hastal›¤›n›n düflünülmesi gerekti¤ini bildirmifllerdir (22).
Aç›klanamayan eklem a¤r›s› flikayeti olan hastalar›n incelemelerinde
osteoporoz, küçük eklemlerde inflamatuvar de¤ifliklikler, 
osteomalazi, yafla göre erken osteoartrit, spinal osteokondrit,
k›r›klar ve heterotopik osifikasyon bulunabilir (23). Bir olguda
ekstremitelerin küçük ve büyük eklemlerinde poliartrit ile
bafllayan ve sonradan eklenen tremor bildirilmifltir (24). Ahn ve
ark. (25) idiyopatik kalsiyum pirofosfat dihidrat (KPPD) kristal
depo hastal›¤› ile kendini gösteren bir olgu sunumunda genç
hastada KPPD kristal depo hastal›¤› tespit edildi¤inde;
ayr›c› tan›da Wilson hastal›¤›n›n da ak›lda tutulmas› gerekti¤ini
belirtmifllerdir. Hammoudeh ve Siam (26) da KPPD kristal depo
hastal›¤› ile kendini gösteren vakadan yola ç›karak benzer görüfl
bildirmifllerdir.  Xie ve ark. (27) 42 Wilson olgusunu inceleme ile
marjinal kemik fragmanlar›, karpal kemiklerin angülasyonu, 
metakarpal bafl k›sm›n kareleflmesi ve eklem kapsülü veya 
tendon insersiyonunda kalsifikasyon bulmufllard›r. Pan ve 
ark. (28) kemik fragmantasyonu ve osteokondritis disekans ile
bafllayan bir Wilson vakas› bilmifllerdir. Artropatisi olan hasta-
larda sinovyal membran kal›nlaflmas› ve lenfoid ve plazma 
hücre infiltrasyonu bulunmufltur (29, 30). Bu de¤iflikliklerin 
temelinde, bak›r›n hücrede afl›r› varl›¤› ile oksidatif stres ve hücre
destrüksiyonunun geliflti¤i kuram› yatmaktad›r (31).

Literatürde bildirilmifl eklem ve kemik bulgular›ndan farkl›
olarak, olgumuzda femoral baflta kemik ödemi, psoas bursiti ve
sakroileit bulunmufltur. Kemik ödemi veya bursit, literatürde 
Wilson hastalar› için bildirilmifl bulgular de¤ildir. Aç›klanamayan
eklem a¤r›s› olan hastalarda klinik flüphe yüksek düzeyde ise
Wilson hastal›¤› düflünülmelidir. 
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