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Olgu Sunumu / Case Report

Erigkin Wilson hastaliginda kas iskelet sistemi tutulumu: Olgu sunumu

Musculoskeletal system involvement in adult Wilson’s disease: a case report
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oz

Wilson hastaligy; karaciger basta olmak tizere, santral sinir sistemi, goz ve diger bircok organ ve dokuda patolojik bakir birikimiyle iligkili,
otozomal resesif gecis gosteren bir hastaliktir. Wilson hastaliginda iskelet sistemi degisiklikleri nadirdir. Kas iskelet sistemi tutulumu bu
hastalarin yasam kalitesini diisiirmektedir ancak erken ve uygun bir tedaviyle hastalarin yasam kaliteleri yiikseltilebilmektedir. Bu yazida ii¢
aydir devam eden boyun ve bel agrisi ile bagvuran 54 yaginda bir Wilson hastasi sunuldu. Hastanin bagvuru sirasinda gorsel analog 6lgegine
gore 9 ve 4 diizeyinde olan giindiiz ve gece agrisi tedavi sonrasi sirasiyla 1 ve 0’a geriledi. Kas iskelet sistemi tutulumu ile bagvuran hastalarda
Wilson hastalig1 akilda bulundurulmalidir.

Anahtar sozciikler: Yetigkin; multidisipliner yaklasim; kas iskelet sistemi tutulumu; Wilson hastalig:.

ABSTRACT

Wilson’s disease is an autosomal recessive inherited disorder which is related to pathological copper accumulation primarily in the liver and
subsequently in the central nervous system, eye and many other organs and tissues. Changes of the skeletal system are rare in Wilson’s dis-
ease. Musculoskeletal involvement decreases these patients’ quality of life but with an early and appropriate treatment their quality of life can
be improved. In this article, we present a 54-year-old Wilson’s disease patient, who was admitted with three months of continuous neck and
back pain. The patient’s day and night pain levels being 9 and 4 at the time of admission decreased respectively to 1 and 0 after the treatment
according to the visual analog scale. Wilson’s disease should be kept in mind for patients admitted with musculoskeletal system involvement.

Keywords: Adult; multidisciplinary approach; musculoskeletal system involvement; Wilson's disease.

Wilson hastaligi bakir metabolizmas1 bozuklu-
guna bagli olarak gelisen otozomal resesif gegisli,
karaciger, santral sinir sistemi, bobrek ve korneada
bakir birikimi sonucu klinik bulgulara yol agan bir
hastaliktir. Hepatit, siroz, motor bozukluk, spastisite,
ekstrapiramidal bulgular gibi norolojik semptomlara
ve gozde Kayser-Fleischer halkasina neden olmak-

takip edilen bir hastada tespit edilen servikal ve lom-
ber spondilozun fizik tedavi programiyla dramatik
diizelmesi ve bundan dolay1 multidisipliner yaklasimla
incelenen bu hastaligin kas iskelet sistemi tutulumlari-
nin degerlendirilmesinin, hastalarin yagam kalitesini
artirmadaki 6nemi vurgulandi.

tadir.! Wilson hastaliginda kas iskelet sistemine ait
degisiklikler nadir de olsa goriilebilmektedir. Fakat bu
hastalar siklikla gastroenteroloji, néroloji, psikiyatri
ve pediatri klinikleri ile iligki i¢cinde olduklarindan
Ozellikle erigkin hastalarin kas iskelet sistemi tutulu-
mu ihmal edilmektedir.”! Bu yazida gastroenteroloji
ve noroloji kliniklerinde Wilson hastaligi tanisiyla

OLGU SUNUMU

Elli dort yasinda erkek hasta ii¢ aydir devam eden
boyun ve bel agrisi yakinmasiyla klinigimize bagvurdu.
Hastanin 6ykiisiinden, agrinin bel ve boyunda lokalize
oldugu, fiziksel aktiviteyle siddetlendigi, istirahatle
hafifledigi, gece uykudan uyandirmadigi, nonsteroidal
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antiinflamatuvar ilaglarla kismen rahatladig1 ve agriya
eslik eden sabah tutuklugunun olmadigi 6grenildi.
Oz ge¢misinde 12 yil dnce gastroenteroloji ve noroloji
kliniklerinde Wilson hastalig1 tanist konulmus ve
buna yonelik D-penisilamin kullanmaktayd:.

Fizik muayenesinde bas ve boyunda koreateto-
id istemsiz hareketleri vardi. Boyun ve bel eklem
hareket agiklig1 1/2 oraninda kisitli ve paravertebral
kas spazmi bulunmaktaydi. Servikal kompresyon
ve distraksiyon testi, diiz bacak kaldirma testi,
Milgram testi ve norolojik muayenesi normaldi.
Radyografik degerlendirmede servikal grafide ante-
rior longitudinal ligaman ossifikasyonu, interver-
tebral disk araliginda daralma, subkondral sklero-
zu iceren dejeneratif degisiklikler; torakal grafide
agiklig1 saga bakan skolyoz, osteofitik degisiklikler;
kalga grafisinde 6zellikle solda eklem araliginda
daralma, subkondral skleroz ve osteofitik degisik-
likler gozlendi (Sekil 1, 2). Hasta yapilacak islemler
hakkinda bilgilendirildi ve bilgilendirilmis hasta

onami1 alindi.

Rutin laboratuvar incelemeleri (tam kan deger-
leri, biyokimyasal incelemeler, eritrosit sedimen-
tasyon hizi, C-reaktif protein, romatoid faktor)
normaldi. Vitamin D seviyesi 33 ng/mL (Normal:
20-120), serum seruloplazmin seviyesi 6.5 mg/
dL (Normal: 22-58), idrarda atilan bakir mikta-
r1 354.82 ug/gin idi. G6z muayenesinde Kayser-
Fleischer halkasi tespit edildi (Sekil 3). Hastanin
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lomber vertebralardan (L1-L4 arasi anterior pozis-
yonda) ve proksimal femurdan dual foton X-ray
absorptiometry (DXA) cihazi (LUNAR DPX-IQ)
(GE-Lunar corp. Madison, Wisconsin, USA) ile
olctilen kemik mineral yogunlugu L2-4: -2.7, femur
boynu: -3.8 olarak tespit edildi. Hastanin giindiiz
agrisi gorsel analog olgegi (GAO) 9, gece agrisi
GAO 4 diizeyindeydi. Hastanin servikal ve lom-
ber spondilozuna yoénelik boyun ve bele hot pack
(20 dakika/giin), transkiitanoz elektrik stimiilasyonu
(50-100 Hz, 20 dakika/giin) ve ultrasondan olusan
(frekansi: 1 mHz, yogunlugu: 1 watt/cm?, 5 dakika/
giin) 20 seanslik fizik tedavi programi diizenlendi.
Osteoporozuna yonelik 5 mg/100 mL zoledronik asit,
800 IU vitamin D3+1200 mg/giin elementer kalsiyum
baglandi. Hastaya 30 dakika/giin bel ve boyun kasla-
rina eklem hareket agiklig1 ve germe egzersizleri, ilk
bir hafta izometrik, sonrasinda izotonik ve rezistif
egzersiz programi verildi. Hastanin gilindiiz agris
GAO=1, gece agris1t GAO=0 diizeyine geriledi.

TARTISMA

Wilson hastaliginda goézlenen kas iskelet sistemi
bulgular1 osteoporoz, rikets, osteomalazi, spontan
kiriklar, osteoartrit (OA), osteokondritis dissekans,
paraartikiiler kalsifikasyon, subkondral kist ve siddetli
omurga dejenerasyonudur. Nadir olmakla birlikte ilk
bagvuru sikayetleri kas iskelet sistemine ait olan olgu-
lar da bildirilmistir.”

Sekil 1. (a) Yan servikal grafi on longitudinal bag ossifikasyonu, arka 6n eklem araliginda
daralma, osteofitik degisiklikler. (b) On arka pelvis grafisi solda daha belirgin, eklem araliginin
st yanda daralma, subkondral skleroz ve kist, asetabiiler yiizde osteofitler goriilmekte.
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Sekil 2. (a) On arka torakal grafi aciklig1 saga bakan torakal skolyoz ve osteofitler gériilmekte.
(b) Yan torakal grafi artmis torakal kifoz ve osteofitler gortiilmekte.

Wilson hastaliginda nérolojik tutulumun yeme-
yutma fonksiyonlarini bozmasi ve diisme riskini
artirmasi, primer ve sekonder amenore, renal tibiler
disfonksiyon sonucu meydana gelen aminoasidiiri,
fosfatiiri ve hiperkalsiliriden dolay1 osteoporoz ve
osteomalazi goriilmektedir.™” Quemeneur ve ark.nin®
¢alismalarinda 85 erigkin Wilson hastasinin 11’inde
osteoporoztespitedilmigtir. Canelasveark.! 25 Wilson
hastasini inceledikleri ¢alismalarinda; hastalarin
%88’inde osteoporoz, %40°1nda sinovit ve %32’sinde
dejeneratif degisiklikler saptamislardir. Carpenter
ve ark.”! bakir ile entoksike edilmis sicanlarda;

Sekil 3. Gozde izlenen Kayser-Fleischer halkast.

1.25-dihidroksivitamin D seviyelerinin azaldigini,
renal mitokondrilerinde in vitro 25-hidroksivitamin
D-1 alfa hidroksilaz aktivitesinin bozuldugunu gos-
termisler ve bundan dolay1 Wilson hastaliginda gorii-
len kemik mineral degisikliklerinden, vitamin D
metabolizmasinin degismesini sorumlu tutmuslardir.
Olgumuzda vitamin D seviyesi normal olmasina rag-
men Diinya Saglik Orgiitii tanimlamasina gore oste-
oporozu vardi. Hastanin 12 yildir farkli kliniklerde
diizenli takibi olmasina ragmen daha 6nce osteoporoz
agisindan degerlendirilmedigi goriildi.

Wilson hastaligindaki artikiiler bulgular da bir-
kag caligmada tanimlanmigtir.®* En sik karsilagilan
bulgu, 6zellikle dizde olmak tizere biiyiik eklemlerde
spontan veya mekanik tip artraljidir. Radyolojik bul-
gularla klinik semptomlar arasinda iligski yoktur. En
sik goriilen radyolojik anormallikler de 6zellikle diz,
kalca ve el bileginde goriilen erken OA degisiklik-
leridir. Ortalama %7-60 hastada OA goriiliir. Dizde
kemikte fragmantasyon, osteokondritis, kondrokalsi-
nozis de gorilebilir.®! Quemeneur ve ark.nin® ¢alis-
malarinda 202 hastanin sekizinde kondrokalsinozis
oldugu belirlenmistir. Bakirin direkt ekleme toksisi-
tesi, tekrarlayict mikrotravma, diigme ve burkulmalar
erken OA’dan sorumlu mekanizmalar olarak goste-
rilmigtir. Bir in vitro ¢alismada uzamis serum bakir
konsantrasyonunun (5-40 g mL/L) kiiltiirde kikirda-
gin kalinlik ve agirliginda azalmaya yol agtig1, uzamis
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bakir konsantrasyonunun kondrosit fonksiyonlarini
etkiledigi gosterilmistir.®”? Artropati etyolojisinden
bakir depozitlerinin sorumlu tutulabilecegini belirten
iki ¢aligmada Wilson hastalarinin sinovyum biyop-
silerinde; sinovyal membranda kalinlasma, intimal
histiyositler ve pigmentasyon olmaksizin lenfosit
infiltrasyonu bulunmugtur.*!” Bu ¢aligmalarda bakir
i¢in spesifik boyamada bakir pigmentasyonu saptan-
mazken, sinovyumun mikroanalizinde; bir ¢alismada
sinovyal dokuda yiiksek oranda bakir, digerinde
bakirla birlikte demir tespit edilmigtir.['%

Spinal radyolojik anormallikler, radyolojik serilerde
osteokondritis, lomber OA ve vertebralarda karelesme
olarak karsimiza ¢ikmaktadir.® Golding ve Walshe!'!
bel agrisi ve hareket kisitlilig1 olan 32 Wilson hasta-
sinda osteokondpritis, intervertebral mesafede azalma,
OA, korpus koselerinde egilme gibi spinal degisik-
liklere sik rastlandigini vurgulamislardir. Bir Wilson
hastasinda da intervertebral diskte kalsiyum pirofosfat
dihidratin fokal birikimi histokimyasal ve patolo-
ji caligmalariyla gosterilmis, birikimin hem anulus
fibrosus hem de nukleus pulposusta bulundugu, en
yogun olarak disk ile vertebral son plak arasindaki
yizde konsantre oldugu belirlenmisgtir.!'¥ Omurgada
goriilen dejeneratif degisikliklerin (subkondral skle-
roz, subkondral kist, eklem mesafesinde daralma ve
osteofitik degisiklikler) Wilson hastaliginda ¢ok abar-
tili olmasi, vertebral karelesme, paraartikiiler ossi-
fikasyon ve eslik eden osteoporozun olmasi primer
OA’dan ayirimini kolaylastirmaktadir. Olgumuzda
oldugu gibi bu spinal radyolojik anormalliklere ek
olarak bulunan dorsolomber skolyoz, distoniyle iliskili
olarak ekstrapiramidal tutulumun oldugu Wilson has-
taliginda daha sik gozlenmektedir.

Yine Wilson hastaliginin tedavisinde yer alan
D-pensilaminin kullanimina bagli lupus benzeri tablo,
miyasteni ve Goodpasture sendromu gézlenebilir.!'?!

Wilson hastalarinin takibinde hastaligin yasam-
sal organlarda yarattig1 agir hasarlardan dolay: kas
iskelet sistemi tutulumlari ikinci plana itilmektedir.
Oysa bu tutulumlarin tedavisiyle agr1 azaltilmakta,
fonksiyonellik artirilmakta ve hastalarin yasam kali-
teleri ytikseltilmektedir. Yine kas iskelet sisteminde
agr1 yakinmasiyla fizik tedavi polikliniklerine bas-
vuran hastalarda sekonder OA nedenlerinin bilin-
mesi ve ayirici tanida gdéz o6niinde bulundurulmas:
basarili tedavi sonuclar1 agisindan 6nem arz etmek-
tedir.
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