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Chorea-Acanthocytosis: A Case Report
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ABSTRACT

Chorea-Acanthocytosis: A Case Report

Scientific background: Neuroacanthocytosis consist of a group of rare
neurodegenerative disorders associated with acanthocytosis on
peripheral blood smear. Chorea-acanthocytosis, a variety of
neuroacanthocytosis, is an autosomal recessive condition with clinical
and radiologic features similar to Huntington disease.

Case: Forty-eight year old male patient who had the symptoms of
involuntary movements, speech disorders, forgetfulness referred to our
institution. Neurological examination revealed dysarthria, orofacial
dyskinesias, choreoathetosis on arms and legs. The patient’s orofacial
dyskinesias and acanthocytes had seen his peripheral blood smear led to
the confirm the diagnosis of chorea-acanthocytosis.

Conclusion: Significant clinical and radiologic similitaries between
chorea-acantocytosis and Huntington disease may lead to an initial
misdiagnosis. Clinical clues suggestive of chorea-acanthocytosis include
orofacial dyskinesias and acanthocytosis on peripheral blood smear can
confirm the diagnosis.
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OZET

Bilimsel zemin: Noroakantositoz, periferik yaymada akantositoz ile
birlikte gortlen bir grup nérodejeneratif hastaligi icermektedir. Kore-
akantositoz, klinik ve radyolojik &zellikleri Huntington hastaligina
benzeyen, otozomal resesif bir cesit néroakantositozdur,

Olgu: Kirk sekiz yasinda erkek hasta, istemsiz hareketleri, konusma
bozuklugu, unutkanlk semptomlar ile klinigimize basvurdu. Nérolojik
muayene dizartri, orofasiyal diskinezileri kol ve bacaklarda koreatetozu
ortaya koydu. Hastanin orofasiyal diskinezilerinin olmasi ve periferik kan
yaymasinda akantositlerin gériilmesi kore-akantositoz tanisini dogruladi.
Yorum: Kore-akantositoz ve Huntington hastaligi arasindaki belirgin klinik
ve radyolojik benzerlikler, baslangicta yanlis tani koymaya neden olabilir.
Kore akantositozdaki orofasiyal diskineziler ve periferik kan yaymasinda
akantositlerin gérilmesi taniyl dogrular.

Anahtar kelimeler: kore-akantositoz, néroakantasitoz
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GIRIS

Noroakantositoz; kore, tik, distoni, orofasiyal diskinezi,
epilepsi, polindropati, kognitif etkilenme ve kisilik
degisikliklerinin  goraldugu, yavas progresif ve
heterojen ozellikli norodejeneratif bir hastaliktir.?
Kore-akantositoz bir cesit néroakantositoz olup, klinik
ve radyolojik bulgulari Huntington hastaligina (HH)
benzeyen otozomal resesif bir durumdur.? Klinik
tablonun benzerligi nedeni ile bazi hastalarda yanlis
tanisal degerlendirmeler yapilabilmektedir.* Orofasiyal
diskinezilerin gortlmesi ve periferik yaymada
akantositlerin varligi ayirici taniya yardimar olur.® Bu iki
hastaligi ayirt etmek, genetik danismanlik acisindan
onem tasimaktadir.*

Bu makalede, kore-akantositozlu bir olgu araclidiyla
nadir gortlen bu hastaligin klinik dzelliklerini literatir
bilgileri esliginde gdzden gecirmeyi amacladik.

OoLGU

Kirk sekiz yasinda, sag elli, erkek hasta vicudundaki
istemsiz hareketler, konusma bozuklugu, unutkanlk
ve sinirlilik yakinmalari ile basvurdu. Istemsiz
hareketleri ilk defa yirmi bes yasinda kol ve bacaklarda
yilanvari kivrilma hareketleri seklinde baslamis, giderek
ilerleyerek hasta is géremez hale gelmis, gunlik
ihtiyaclarini gUglikle karsilayabilmeye baslamistir.
Cocuklugundan beri kekemelik seklinde konusma
bozuklugu olan hastanin son yillarda agiz cevresindeki
kasiimalar nedeni ile konusma bozuklugu artmustr.
Bes villik ilkégrenim mezunu olan hasta okulu yedi
yilda bitirebilmistir. Son birkac yildir bu yakinmalara
unutkanlik, sinirlilik, aglama ataklar, ice kapanma
seklinde kisilik degisiklikleri eklenmistir.

Ozge¢misinde 6zellik yoktu. Hastanin soyge¢misinde
erkek ve kiz kardesinde, teyzelerinde benzer
yakinmalar mevcuttu, bazi aile bireylerinin yataga
bagimli oldugu belirtiliyordu.

Fizik muayenesinde ikteri, hepatosplenomegalisi
yoktu. Norolojik muayenesinde dizartri ve konusma
sirasinda belirgin orofasiyal diskinezileri vardi. Kollarda

ve bacaklarda koreatetoik hareketleri ve ellerde
simetrik hafif derecede istirahat tremoru mevcuttu.
Parkinsonizm bulgulari yoktu. Derin tendon refleksleri
normoaktifti, duyu defisiti yoktu. Mini mental durum
muayenesinde 20/30 puan ald!.

Hemogram, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri,
bilurubin dtizeyi, serum kreatin kinaz dizeyi, kanama
profili, lipid profili, tiroid fonksiyon testleri normaldi.
Periferik yaymasinda, her 3-5 eritrosit sahasinda yer yer
ikili ve Uclt gruplar halinde akantositler gorildi
(Sekil 1). Lipoprotein elektroforezi, elektroen-
sefalogram incelemeleri ve elektrofizyolojik calismada
sinir iletimleri normal bulundu. Kraniyal Manyetik
Rezonans Gorintilemesinde (MRG) hafif derecede
serebral ve serebellar atrofi (Sekil 2) ve 27x26x25 mm
boyutlarinda  hipofiz  makroadenomu  géruldi.
Hormon panelinde prolaktin degeri yiksekti. Ayrintili
gdrme alani muayenesi normaldi, Kayser-Flescher
halkasi acisindan pigment birikimi gérilmedi. Serum
seruloplazmin, serum bakir, idrar bakir dizeyi
normaldi.

Sekil 1. Periferik yaymada okun solunda belirgin ikili akantositler
gorulmektedir.

Hastanin semptomatik aile bireylerine ulasilamadi,
ancak asemptomatik olan oglunun periferik
yaymasinda da akantositler gortldi. Hastaya depresif
semptomlari nedeni ile essitalopram 10 mg/gun ve
hiperkinetik yakinmalar icin haloperidol 10 mg/gtin
tedavisi baslandi. Hipofiz makroadenomu agisindan
endokrinolojik takibe alind..
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Sekil 2. Kraniyal MRG T2 aksiyal kesitte hafif serebral atrofi
izlenmektedir.

TARTISMA

Akantositoz, Yunanca kékenli bir terimdir, “dikensi”
kirmizi kan hcrelerini tanimlar.> Akantositoz ile iliskili
norolojik sendromlar ender gordilir, ancak muhtemelen
farkina varimamakta ve bildirilmemektedir.s Ik olarak
1950 yilinda Bassen ve Kornzweig, retinitis pigmentosa
ve progresif ataksik ndropatisi olan hastada eritrosit
malformasyonunu tanimlamislardir. Ardindan Levine ve
Critchley akantositoz ile birlikte serum lipoproteini
normal, noérodejeneratif hastaligi olan hastalar
tanimlamistir.”® Sonucta néroakantositoz, akantositlerin
goriildugl tim noérodejeneratif durumlan tanimlar hale
gelmistir.*

Abetalipoproteinemi otozomal resesif bir durumdur,
serum apolipoprotein B iceren lipoproteinin yoklugu ile
karakterizedir® Akantositoz, ilerleyici spinoserebellar
ataksi, periferik néropati ve retinitis pigmentosa ile
sonuglanir.?

Kore-akantositoz, otozomal resesif bir durumdur,
progresif hiperkinetik hareketler, kore, orofasiyolingual
diskinezi, disfaji, dizartri, arefleksi, nébetler ve demansin
eslik ettigi bir tablodur.® Lipid metabolizma bozuklugu

olmamasl ve akantositoz ile karakterizedir.® Bu durum
Ozellikle Japonya'da daha sik gortlmektedir.® Baslangic
yasl genellikle 35 civarinda olup, daha erken olarak ilk
dekatta da baslayabilir, ortalama yasam stresi azalmistir.?

Hareket bozuklugu genellikle kore seklinde baslar,
bazen siddetli gévde spazmlari ve parkinsonizm, tikler,
distoniler ve akinetik rijid sendromlar gérilebilir.
Parkinsonizm ilk 6zellik olarak cok enderdir.””? Kore
dzellikle ekstremiteleri etkiler, HH'ye cok benzer.
YUrlyUs koreiform, ancak distonik komponenti de
olabilir." En carpic 6zellik, orofasiyolingual hareket
bozuklugudur. Orofasiyal bolgeyi etkileyen istemsiz
hareketler 6zellikle dizartri, disfajiye sebep olabilir. Yiiz,
adiz, dil, farinks ve larinksin istemsiz hareketleri
nedeniyle olusan konusma guiclignden dolayi hastalar
sessiz kalabilirler."

Epilepsi (siklikla jeneralize nobet), hastalanin yarnsinda
baslangic bulgusudur.” Kisilik degisiklikleri, kognitif ve
psikiyatrik ~ ozellikler siklikla erken bulgulardir.®
Psikiyatrik tablolar depresyon, anksiyete, obsesif
kompulsif bozukluklar seklinde olabilir."* Psikiyatrik
anormallikler HH'de gorilen tablolara cok benzer.™
Olgumuzda epileptik nobet oykisu yoktu, ancak ice
kapanma, sinirlilik gibi depresif yakinmalar ve kisilik
degisiklikleri tanimlaniyordu.

Hastalarin yaklasik yansinda periferik néropati vardir.™
Aksonal néropati adirliklidir, siklikla derin tendon
reflekslerinde azalma veya kaybolma ile karakterizedir.
Sinir iletim hizlar siklikla normaldir, ancak duyusal
aksiyon potansiyelleri vakalarin en az vyarisinda
yavaglamistir.”? Histopatolojik degisiklikler kronik aksonal
noropati ile uyumludur.”? Kas biopsisi genellikle
normaldir.'

Periferik yaymada akantositler %5-50 gibi degisen
oranlarda gordlebilir, akantosit sayisi hastaligin siddeti ile
korele degildir® Serum lipoprotein elektroforezi
normaldir."” Vakalarin yanisindan fazlasinda hafif yiiksek
serum kreatin kinaz dizeyi gordlir. Bizim vakamizda,
lipoprotein elektroforezi ve kreatin kinaz diizeyleri
normaldi. Kore-akantositozlu olgularda serum kreatin
kinazinin neden arttigi bilinmemektedir.'
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Manyetik rezonans goérintilemede T2 adirlikli kesitlerde
kaudat nikleus ve putamende artmis sinyal, sik
rastlanan &zelliktir.*'®"7 Yaygin serebral atrofi veya
kaudat atrofisi ve ©n boynuz dilatasyonu da
bildirilmistir.'>8122 Bu bulgular spesifik degildir ve
HH'deki bulgulara benzerdir. Olgumuzun kraniyal
MRG'si hafif derecede yaygin serebral atrofi ile
uyumluydu.

On bir hastada yapilan postmortem calismada en sik
goriilen néropatolojik bulgu kaudat ntkleus, putamen,
pallidum ve substantia nigrada yaygin noronal kayip ve
gliosistir.>"  Talamus hafif etkilenebilir, ~ancak
subtalamik nukleus, serebral korteks, pons, medulla ve
serebellum korunuyor gibi gérinmektedir.'*"

Kore-akantositoz ve HH'deki dnemli klinik ve radyolojik
benzerlikler baslangicta yanlis degerlendirmeye sebep
olabilir? Bu iki hastaligi ayirt etmek genetik danismanlik
acisindan da énemlidir.* Dizartri ve disfajiye sebep olan
orofasiyal diskineziler, klinik olarak kore-akantositozu
isaret eden ipuclar olabilir.* Ayrica periferik kanda
akantositoz gorllmesi ayiricl tani i¢in dnemlidir.*

Kore-akantositoz tedavisi tamamen destekleyicidir. Fizik
ve konusma terapisi genellikle faydali olur.”
Noropsikiyatrik bozukluklar, depresyon ve psikoz
genellikle farmakoterapi gerektirir."" Hastaligin hareket
komponentinin tedavisi zordur ve dopaminerjik
antogonist tedavisinin basarisi degiskendir." Genetik
danismanlik onemlidir.*"

SONUC

Noroakantositoz, periferik yaymada akantositlerin
goruldugt nadir gérilen norodejeneratif hastaliklar
grubudur.  Kore-akantositoz, kore,  orofasiyal
diskineziler, kognitif ve psikiyatrik tablolarin goraldugd,
akantositozla seyreden hastaligi ifade etmektedir. HH ile
klinik ve radyolojik agidan benzerlikler géstermektedir.
Periferik yaymada akantositlerin gortlmesi ile kolaylikla
ayirt edilebilir. Kore-akantositoz ve Huntington hastalig
ayiricl tanisi genetik danismanlik agisindan énem
tasimaktadir.
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