Dicle Tip Dergisi, 2007

Cilt: 34, Say1: 2, (127-130)

I1k Bulgusu Ekstrapiramidal Semptom Olan Wilson Hastaligi: Olgu Sunumu
Mehmet Ufuk Aluglu

OZET

Wilson hastaligi, bakir metabolizmasindaki bozukluga baglh olarak
karaciger ve beyinde dejeneratif degisikliklere yol acan, otozomal resesif
geciy gosteren nadir goriilen bir hastaliktir.

Kolunda hareket kisuthligr ile basvuran hastada yapilan tetkikler
sonucunda Wilson Hastalig1 tanisi konularak medikal tedavi uyguland..
Wilson Hastalig klinik, laboratuvar ve gériintiileme bulgulari literatiir

isiginda gozden gecirildi.

Anahtar Kelimeler: Wilson Hastaligi, Rigidite, MRG

Wilson’s Disease with Extrapyramidal Symptom as the First Finding: A Case

Report

SUMMARY

Wilson’s disease is rarely seen an autosomal recessive disorder which
leads to degenerations in liver and brain due to disorder in copper
metabolism. It was determined for a patient with limited arm movement
after physical examination, and medical treatment was administrated.
Clinical, laboratories and radiology findings of the patients were compared

in detail with the current literary.
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GIRIS

Wilson Hastaligi (WH), bakir metaboliz-
masindaki bozukluga bagl olarak karaciger ve
beyinde dejeneratif degisikliklere yol agan, 13.
kromozomun uzun kolunda degisik mutasyon-
larla karekterize, otozomal resesif gegis
gosteren nadir goriilen bir hastaliktir. Insidansi
1/40.000 olup, ilk defa 1912'de Kinner Wilson
tarafindan  tanimlanmigtir.  Bakir1  tagiyan
seruloplazmin’le birlesiminde ve safra ile
atiliminda azalma goriiliir (1). Serumda diizeyi
yikselen bakir karaciger, beyin ve bobrekte
birikerek hastaliga neden olur. Genellikle siroz
bulgularinin izlendigi hastalikta norolojik ve
psikiyatrik  bulgular degiskendir (2). Ilk
bulgusu kolunda hareket kisithiligi olan
hastada, WH saptanarak goriintiileme bulgular
ile sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Onyedi yasindaki kiz ¢ocugu sol kolunda
hareket kisitlilig1 sikayeti ile hastanemize
basvurdu. Yapilan fizik muayenede; tansiyon

arteriyel: 120/80 mmHg, nabiz: 72/dak., ates:
36,5 °C, tiroid bezi normal, solunum, kardiyo-
vaskiiler, gastrointestinal ve iirogenital sistem
muayeneleri normal bulundu.

Norolojik muayenede; bilinci agik olan
hastada pupiller izokorik, 151k refleksi +/+,
gozler tim yonlere hareketli, fundus normal
bulundu. Kraniyal sinirlerde patoloji saptanma-
yan hastanin konugmasi dizartrik bulundu. Kas
giici dort ekstremitede 5/5, derin tendon
refleksleri normoaktif, planter refleks bilateral
ekstansor yanit olarak alindi. Kas tonusu sol
kolunda rigidite seklinde artmig bulundu. Duyu
ve serebellar testler normal bulundu. Go6zde
Kayser-Fleischer halkasi izlenmedi.

Hastanin rutin tam kan degerleri;
hemoglobin: 12.5/dl, kirmiz1 kiire: 4.18m/UL,
beyaz kiire: 6600K/UL, hematokrit: %37.6,
trombosit:  281.000K/UL, sedimentasyon:
6mm/h, PTZ: 13.6 sn, INR: 1.1, APTT: 25.5
sn, fibrinojen: 210 mg/dl bulundu.
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Biokimya degerlerinde; glikoz: 101mg/dl,
iire: 36mg/dl, kreatinin: 0.9mg/dl, potasyum:
3.9mmol/l,  sodyum: 140mmol/l,  Kklor:
107mmol/l, kalsiyum: 9.7 mg/dL, AST: 15U/,
ALT: 12/U/], total protein: 7.5g/dL, albumin:
4.1g/dL bulundu. Serum seruloplazmin diizeyi
diigiik: 14.20 mg/dl (20-55), serum Cu : 60
mcg/dl, bulundu. 24 saatlik idrarda bakir
diizeyi atomik absorbsiyon spektrofotometresi
(Shimadzu Moka, Model: AA-6401 F,) ile
1235 pg/dL (2-80) olarak belirlendi.

Tiroid hormon diizeyleri: T3: 0.901ng/ml,
T4: 7.08ug/dl, TSH: 1.67ulU/ml, FT3:
0.332ng/dl, FT4: 1.31ng/dl normal smirlar
igerisinde bulundu.

Hepatit markerleri negatif  bulundu.
Elektroensefalografi ve batin ultrasonografisi
normal bulundu.

Kraniyal bilgisayarli beyin tomografisinde
(BBT), (Toshiba Xvision/GX spiral CT), bazal
ganglionlarda simetrik hipodens alanlar izlendi
(Resim-1). Kraniyal magnetik rezonans
goriintilemede (MRG), (Siemens Magnetom
Expert 1.0.Tesla), bilateral bazal ganglionlar-
da simetrik, TIA goriintilemede hipointens,
T2A’da yaygin hiperintens sinyal degisiklikleri
ve atrofi saptandi.

a) T1(hipointens) agirlikli

b) T2(hiperintens) agirlikli
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Resim 1. Olgunun Bilgisayarl

Beyin
Tomografisi (simetrik hipodens lezyonlar).

Lezyonlarda kontrast madde tutulumu
izlenmedi (Resim-2,a-b). Yapilan tetkikler

sonucu hasta skorlama kriterlerine gére WH
tanist aldi (11). D-penisilamin ve L-dopa
tedavisi uygulanan hastanin hareket kisitliligi-
nin diizeldigi izlendi.

Resim 2. Olgunun Magnetik Rezonans Goriintiileme 6rnekleri
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Wilson Hastaligi bakir metabolizmasinda
bozuklukla karekterize herediter bir hastaliktir.
Karaciger, bazal ganglionlar, serebral korteks
ve serebellumda bakir birikimi ile dejeneratif
degisiklikler gosterebilir. Nukleus lentikularis,
substantia nigra, globus pallidum ve corpus
striatum en sik birikimin oldugu bolgelerdir (3,
4). Serebellar tutulumda en fazla dentat
nukleus etkilenir. Histopatolojik olarak; 6dem,
vaskiiler degisiklikler, nekroz ve spongioform
dejenerasyon izlenir (3). Serum bakir diizeyi
azalmig, serumda bakir1 baglayan ve tasiyan
seruloplazmin diisiik ve idrarda bakir atilimi
artmistir.

Karacigerde siroza yol acan WH ‘da
norolojik ve psikiyatrik bulgular degisken
olup, spesifik degildir (5). Norolojik bulgular;
10-20 yaslarinda flapping tremor, kore, distoni,
rijidite, akinezi gibi ekstrapiramidal, yiiriime,
konusma bozuklugu, dismetri ve disdiadokoki-
nezi seklinde serebellar, nadiren konviilziyonla
seyreder. Distonik tutulum sonucu yiizde tipik
risus sardanicus gorliniimii gelisir. Serumdaki
yiiksek bakirin korneaya ¢okmesi sonucu,
korneada kahverengi-yesil bir halka (Kayser-
Fleischer) izlenir. Psikiyatrik bulgular; genellikle
depresyon, davranig ve kisilik bozuklugu

seklindedir. Frontal bolgede kortikal ve
subkortikal tutulum gosteren olgularda sik
goriiliir (6).

Radyolojik olarak MRG lezyonlart BBT ye
gore daha iyi gosterir (7). Norolojik tutulum
bulgular1 gosteren vakalarda MRG ‘da mutlaka
lezyonlar izlenir. Bazal ganglionlar, talamus,
beyin sap1 ve serebellum’da simetrik fokal
lezyonlar ve atrofi izlenir (6). Kozic ve ark.
norolojik olarak asemptomatik WH olanlarda,
talamus ve bazal ganglionlarda %50,
mezensefalonda %6, ponsda %12.5 oraninda
lezyon saptamalarina karsin serebellum normal
gorilintiilenmistir. Atrofi ise supratentoriyal
bolgede %19, serebellumda %12.5 bulunmus-
tur (8). Atrofi norolojik olarak asempomatik
hastalarda da goriilebilir (9). Difiizyon MRG
ile bulgular daha erken saptanabilir. Diflizyon
MRG’de beyinde sitotoksik ve vazojenik
O6deme benzer iki farkli goriintii izlenebilir (3).
MR spektroskopi’de ise lezyon bolgelerinde
laktat birikimi ve N-asetil aspartat/kreatin ve
kolin/kreatin oranlarinda azalma saptanmustir.

Laktat birikimi bazal ganglion hiicrelerindeki
aerobik metabolizma yetmezIligini, N-asetil
aspartat/kreatin ve kolin/kreatin oranlarinda
azalmanin ise noron kaybini gosterdigi One
siiriilmiistiir (10). WH’da erken tan1 ve tedavi,
karaciger ve beyin hasarini onleyebilir (5, 10).
MRG tamida yardimcit olmakla birlikte,
hastaligin takibinde ve tedaviye yanitinda
degeri azdir (7). Olgumuzun kraniyal MRG’de
bazal ganglion diizeyindeki degisiklikler
literatiirde bildirildigi gibi BBT bulgularina
gore daha belirgin olarak izlendi (6, 7). Bazal
ganglionlardaki T2A goriintiilemede saptanan
hiperdens lezyonlar bakir ve demir birikimi
sonucu gelisen demyelinizasyon, yumusama
spongioform veya kavitéz degisikliklere bagh
olabilir ( 8).

Hastamizda ilk bulgu sol kolda rigidite
olup, bagka bir sikayeti yoktu. Yapilan
tetkikler sonucunda WH saptandi. Kraniyal
MRG’sindeki bilateral bazal ganglionlardaki
simetrik, T1A goriintiillemede hipointens,
T2A’da yaygin hiperintens sinyal degisiklikleri
ve atrofi literatiirde goriilen lezyonlarla
uyumlu bulundu. Sistemik bulgular ortaya
¢itkmadan WH’nin saptanmasi ve tedavisi ile
diger organlarda ortaya cikabilecek hasarin en
az diizeyde olmasi1 6nlenmistir.

Olgumuzun ilk sikayetinin ndrolojik
olmasi nedeni ile klinik ve radyolojik
bulgularla birlikte, literatiir bilgileri 15181nda
sunulmaya deger goriildii.
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