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ÖZET
Wilson hastal›¤› safra yoluyla vücuttan at›l›m›n›n yetersizli¤i sonucunda karaci-
¤er, beyin, böbrek, kornea ve plasenta gibi organ ve dokularda bak›r birikimiy-
le karakterize, otozomal resesif geçiflli, dejeneratif bir hastal›kt›r. Klinik bulgu-
lar tutulan organa göre de¤ifliklik göstermektedir. Tan› serum seruloplazmin dü-
zeyinde düflüklük, idrar bak›r at›l›m›nda art›fl ve gözde Kaiser-Fleischer  halka-
s›n›n görülmesi ile konulur. Konuflmada bozulma ve a¤›zdan salya akmas› flika-
yetleriyle baflvuran, her iki gözdeki Kaiser-Fleischer  halkas›, beyin manyetik re-
zonans görüntülemede beyaz cevher, pons, bilateral putamen ve kaudat nükle-
uslardaki lezyon alanlar› ve idrarda artm›fl bak›r düzeyi nedeniyle Wilson has-
tal›¤› tan›s› konulan 12 yafl›nda bir k›z hasta tart›fl›lm›flt›r. Konuflmada bozulma
flikayeti ile baflvuran olgular›n Wilson hastal›¤› aç›s›ndan dikkatli bir flekilde de-
¤erlendirilmesi, tan›da gecikme ve gereksiz laboratuvar incelemelerini önleye-
bilir. (Güncel Pediatri 2009; 7: 41-4)
Anahtar kelimeler: Wilson hastal›¤›, konuflma bozuklu¤u, çocuk

SUMMARY 
Wilson’s disease is an inherited autosomal recessive, degenerative disorder
characterized by copper accumulation in the organs and tissues such as liver,
brain, kidney, cornea, and placenta due to deficiency of copper excretion from
the body by bile. Clinical findings varies according to involved organs. The di-
agnosis is based on increased urinary copper concentrations, reduced levels
of serum ceruloplasmin, and determination of Kaiser-Fleischer  rings. A 12-year
old female who was diagnosed as Wilson disease with findings including 
dysarthria, drooling, Kaiser-Fleischer rings, lesion areas in the cerebral white
matter, bilateral putamen, nucleus caudatus, and pons on brain magnetic reso-
nance imaging and increased urinary copper concentration is presented and
discussed. Particularly, evaluation of the cases presented with dysarthria for
Wilson disease may prevent delaying in diagnosis and unnecessary laboratory
studies.  (Journal of Current Pediatrics 2009; 7: 41-4)
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Olgu Sunumu/Case Report

Girifl

Wilson Hastal›¤›, safra yoluyla bak›r›n vücuttan at›l›-
m›n›n yetersizli¤i sonucunda karaci¤er, beyin, böbrek,
kornea ve plasenta gibi çeflitli organ ve dokularda biriki-
miyle karakterize dejeneratif bir hastal›kt›r (1,2). Preva-
lans› 1/30.000 olarak bildirilmifltir (3). Otozomal resesif
geçifl gösteren bu hastal›kta hepatik bak›r transport pro-
teinini kodlayan ve bak›r metabolizmas›nda önemli rolü
olan 13. kromozom üzerindeki ATP7B (ATPase, Cu++

transporting, beta polypeptide) geni (13q14.3-q21.1) etki-

lenmifltir. Klinik bulgular tutulan organa göre de¤ifliklik
göstermektedir. En s›k karaci¤er tutulumuna ba¤l› klinik
ve laboratuvar bulgular görülmektedir (7). Beyin tutulu-
mu sonucunda ortaya ç›kan bulgular motor sisteme s›-
n›rl›d›r ve duyu muayenesi hemen daima normaldir (8).
Korneada bak›r birikimine ba¤l› “descement” membra-
n›n›n renk de¤iflikli¤i sonucu ortaya ç›kan, sar› kahve-
rengi renkteki Kaiser-Fleischer halkas› Wilson Hastal›-
¤›’n›n önemli bir bulgusudur. Tan› serum seruloplazmin
düzeyinde düflüklük, idrar bak›r at›l›m›nda art›fl ve gözde
Kaiser-Fleischer halkas›n›n görülmesi ile konulur (11).
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Tedavisinde; bak›rdan k›s›tl› diyet, D-penisillamin, pri-
doksin, trietilen tetramine, amonyum tetratiyomolibdat
ve çinko kullan›lmaktad›r (7). Burada konuflmada bozul-
ma ile baflvuran ve Wilson Hastal›¤› tan›s› konulmufl bir
olgu sunulmufl ve tart›fl›lm›flt›r.

Olgu Sunumu 

On iki yafl›nda k›z hasta konuflmada bozulma ve a¤›z-
dan salya akmas› flikayetiyle poliklini¤imize baflvurdu.
Sekiz ay kadar önce konuflma bozuklu¤u bafllam›fl. Bun-
dan 2 ay kadar sonra a¤›zdan afl›r› salya akmas› flikaye-
tiyle baflvurdu¤u bir sa¤l›k merkezinde fasiyal paralizi ta-
n›s› konularak tedavi verilmifl. Ancak hasta flikayetlerin-
de bir gerileme olmamas› nedeniyle klini¤imize baflvur-
du. Özgeçmiflinde bir özellik olmayan hastan›n soygeç-
miflinde anne-baba aras›nda akraba evlili¤i saptand›. Fi-
zik incelemede boy, kilo ve bafl çevresi ölçümleri 25-50
persentiller aras›nda saptanan hasta ile tam bir koope-
rasyon kurulamad›. Konuflmas› çok yavafl ve zor anlafl›-
lan kelimelerden ibaretti. Kraniyal sinirlerin muayenesi
normal olarak de¤erlendirildi. Yüzdeki mimik hareketler
son derece azalm›fl olup maske yüz görüntüsü mevcut-
tu. Derin tendon refleksleri normal olarak de¤erlendirildi
ve patolojik refleks saptanmad›. Serebellar fonksiyon
testleri ve göz dibi muayenesi normaldi. Ancak göz kon-
sültasyonu sonucunda her iki gözde Kaiser-Fleischer
halkas› saptand›. Laboratuvar incelemede hemoglobin,
hematokrit, beyaz küre say›s›, trombosit say›s›, açl›k kan
flekeri, üre, kreatinin, ürik asit, direk ve indirek bilirubin,
aspartat amino transferaz, alanin amino transferaz, al-
kalen fosfataz, gama glutamil transferaz, total protein,
albumin, laktat dehidrogenaz, kreatin fosfokinaz, mag-
nezyum, fosfor, kalsiyum, sodyum ve potasyum de¤erle-
ri normal s›n›rlardayd›. Kan gazlar›nda pH: 7,41 olarak
saptand›. Serum seruloplazmin düzeyi: 14 mg/dl (20-63
mg/dl) ve 24 saatlik idrarda bak›r düzeyi 616 μg/gün (20-
40 μg/gün) olarak saptand›. Kan ve idrar aminoasit dü-
zeyleri, tandem MS, idrarda organik asit ve lizozomal de-
po hastal›k tarama test sonuçlar› normal olarak de¤er-
lendirildi. Uyku elektroensefalografisinde (EEG) patolojik
bir bulgu saptanmad›. Bat›n ultrasonografisinde karaci-
¤erin parankim ekosu kaba granüler yap›dayd› ve sa¤
lob uzun aks›nda art›fl görüldü. Beyin manyetik rezonans
görüntülemede (MRG) pons orta bölümünde; yama tar-
z›nda, Proton dansite (PD) ve T2 a¤›rl›kl› serilerde hipe-
rintens, bilateral putamen lokalizasyonunda; santrali T2
a¤›rl›kl› serilerde belirgin hipointens, çevresi hiperin-
tens, bilateral kaudat nükleuslarda; T2 a¤›rl›kl› serilerde

hiperintens görünümle karakterize lezyon alanlar› izlen-
di (Resim 1). Beyin manyetik rezonans spektroskopisin-
de (MRS) N-Asetil Aspartat (NAA) pikinde belirgin azal-
ma saptand›. 

Tart›flma

Karaci¤erde bak›r birikimine ba¤l› sar›l›k, bulant›,
kusma, hafif veya orta düzeyde transaminaz yüksekli¤i
gibi viral hepatite benzeyen klinik bulgular yan›nda, siroz
ve karaci¤er yetmezli¤ine kadar gidebilen tablolar görü-
lebilmektedir (7). Olgumuzda karaci¤er tutulumunu
gösteren flikayet veya transaminaz yüksekli¤i saptan-
mad›. Ancak ultrasonografik olarak karaci¤erin paran-
kim ekosu kaba granüler yap›dayd› ve sa¤ lob uzun ak-
s›nda art›fl görüldü. Bu bulgu Wilson Hastal›¤›’nda erken
karaci¤er tutulumunun ultrasonografik olarak gösterile-
bilece¤ini destekleyebilir. 

Genellikle beyinde hareketlerin koordinasyonunu
sa¤layan bazal ganglionlar, serebral korteks ve sere-
bellumda bak›r birikimi meydana gelmektedir. En s›k
serebral bak›r birikiminin oldu¤u bölgeler nukleus lenti-
kularis, substantia nigra, globus pallidum ve korpus
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Resim 1: Beyin Manyetik Rezonans görüntülemede pons orta bölü-
münde; yama tarz›nda, her iki taraf putamen bölgesinde; merkezi hi-
pointens, çevresi hiperintens olan, her iki kaudat nükleuslarda ise;
hiperintens görünümle karakterize lezyon alanlar› izlenmektedir



striatumdur. Serebellar tutulumda ise en fazla dentat
nukleus etkilenir (15). Tutulan bölgeye göre, genellikle
hareket bozuklu¤u fleklinde kendini gösterir (12). Kas
gücü etkilenmez ve duyu kusuru yoktur (15). Bulgular
yavafl bafllar ve giderek a¤›rlafl›r. En s›k görülen nöro-
lojik bulgular tremor, hareketlerde koordinasyon bo-
zuklu¤u, distoni ve ince motor hareketlerde görülen (gi-
yinme, yaz› yazma vb) bozukluktur (8). Tremor s›k bir
bulgu olup istirahat esnas›nda da görülebilir, hareket
ve heyecanla artar. Genellikle jeneralizedir ve hastal›-
¤›n ilerlemesi ile karakteristik kanat ç›rpma tarz›nda
görülür. Distoni de s›k bir bulgudur ve yüz anormallikle-
rine neden olabilir. Üst dudak retraksiyonu nedeniyle
yüzde devaml› bir gülümseme ifadesi ortaya ç›kabilir.
Bu bazen yüzde mimiksizlik (maske yüz) fleklinde kendi-
ni gösterebilir (8,9,15). A¤›z çevresi kaslar› etkilenir ve
a¤›zdan salya akmas› meydana gelir. Boyun, s›rt ve
ekstremitelerdeki distoni a¤r›lara yol açabilir. Hastal›-
¤›n ilerlemesi ile yutma zorlu¤u, konuflma ve yürüme
bozuklu¤u ortaya ç›kar. Koordinasyon bozuklu¤u nede-
niyle el yaz›s› bozulur ve mikrografi geliflebilir. Bunun
d›fl›nda okul performans›ndaki bozulma, agresif davra-
n›fllar, fobi, anksiyete ve depresyon gibi psikiyatrik bir
tablo da görülebilir (8,10). Korneada bak›r birikimine
ba¤l› limbik bölgede görülen, “descement” membran›-
n›n renk de¤iflikli¤i sonucu ortaya ç›kan, sar› kahveren-
gi renkteki Kaiser-Fleischer halkas› Wilson Hastal›-
¤›’n›n önemli bir bulgusudur. Hastal›¤a spesifik bir bul-
gu de¤ildir ve nörolojik bulgusu olan hastalar›n büyük
ço¤unlu¤unda saptanabilir (7). 

Machado ve ark., nörolojik tutulumlu 118 Wilson has-
tas› üzerinde yapm›fl olduklar› bir çal›flmada hastalar›n
yafl ortalamas› 19,6 y›l (7-37 y›l) olarak saptam›fllard›r.
Ayr›ca baflvuru s›ras›ndaki nörolojik inceleme bulgular›
s›kl›k s›ras›na göre dizartri (%91), yürüyüfl bozuklu¤u
(%75), risus sardonicus (%72), distoni (%69), rijidite
(%66), tremor (%60), disfaji (%50), korea (%16), atetoz
(%14) ve nadir olarak da nöbetler ve piramidal bulgular
olarak bildirilmifltir (5). Oder ve ark. yapm›fl olduklar› bir
çal›flmada 45 hastan›n 27’sinde (%60) nörolojik tutulum,
nörolojik tutulumu olan 27 hastan›n da 23’ünde (%85)
Kaiser-Fleischer halkas› saptanm›flt›r. Ayr›ca 45 hasta-
n›n 25’inde (%55) disdiadokinezi, 23’ünde (%51) dizartri,
17’sinde (%37) bradikinezi ve 14’ünde (%31) postural tre-
mor saptanm›flt›r (13). Rathbun, nörolojik ve/veya hepa-
tik tutulum gösteren 34 hastan›n 25’inde ciddi motor ve
orta fliddette biliflsel bozukluk saptam›flt›r. Genetik ola-
rak Wilson Hastal›¤› tan›s› konulmas›na ra¤men 9 hasta-
da herhangi bir semptom saptanmam›flt›r (14).

Bizim olgumuz, ilk olarak 8 ay kadar önce konuflma-
da bozulma ve a¤›zdan salya akmas› flikayetleri ile bafl-
ka bir merkeze baflvurmufltu. A¤›z çevresindeki kaslar›n
tutulumuna ba¤l› olarak ortaya ç›kan bulgular nedeniyle
yanl›fl olarak fasiyal paralizi tan›s› konularak tedavi edil-
miflti. Poliklini¤imizdeki ilk nörolojik incelemesinde has-
tan›n biliflsel fonksiyonlar›nda ve konuflmas›nda bozuk-
luk (çok yavafl ve zor anlafl›lan kelimeler tarz›nda) ve yüz
mimik hareketlerinde azalma (maske yüz) saptand›. Göz
konsültasyonu sonucunda her iki gözde Kaiser-Fleisc-
her halkas›n›n mevcut oldu¤u bildirildi. 

Wilson Hastal›¤›’n›n tan›s›nda, özellikle çocuklarda,
baz› bulgular›n olmamas› tan›y› güçlefltirebilmektedir
(11). Tan›n›n konulmas›nda serum seruloplazmin düze-
yinde düflüklük, idrarda bak›r at›l›m›nda art›fl ve göz in-
celemesinde Kaiser-Fleischer halkas›n›n saptanmas›
son derece önemlidir. Olgumuzun öykü, fizik ve nörolojik
inceleme bulgular›, Wilson Hastal›¤› ön tan›s›n› düflün-
dürdü. Laboratuvar incelemesinde serum seruloplazmin
düzeyi azalm›fl ve 24 saatlik idrarda bak›r düzeyi artm›fl
olarak saptand›. Bat›n ultrasonografisinde karaci¤erin
sa¤ lob uzun aks›nda hafif bir art›fl saptand›. Beyin
MRG’sinde klinik bulgularla uyumlu olacak flekilde pons
orta bölümünde, bilateral putamen lokalizasyonunda ve
bilateral kaudat nükleuslarda lezyon alanlar› izlendi. Be-
yin MRS’de NAA’da belirgin azalma saptand›. 

Sonuçta, olgumuza klinik ve laboratuvar bulgular
do¤rultusunda nörolojik bulgularla gelen Wilson Hasta-
l›¤› tan›s› konularak çinko ve D-penisillamin tedavisine
baflland›. Konuflmada bozulma flikayeti ile baflvuran ol-
gular›n Wilson Hastal›¤› aç›s›ndan dikkatli bir flekilde de-
¤erlendirilmesi tan›da gecikme ve gereksiz laboratuvar
incelemeleri önleyebilir.  
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