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Kore-Akantositoz: Bir Olgu Sunumu / 
Chorea-Acanthocytosis: A Case Report 
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ABSTRACT 
Chorea-Acanthocytosis: A Case Report 
Scientific background: Neuroacanthocytosis consıst ofa 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 simi/ar 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 hıs 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 perıpheral b/ood smear can 
confirm the diagnosis. 
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ÖZET 

Bilimsel zemin: Nöroakantositoz, periferik yaymada akantositoz ile 
birlikte görülen bir grup nörodejeneratif hasta lığ ı içermektedir. Kore

akantositoz, klinik ve radyoloj ik özellikleri Huntington hasta lığına 
benzeyen, otozomal resesif bir çeşi t nöroakantositozdur. 

Olgu: Kırk sekiz yaşında erkek hasta, istemsiz hareket leri, konuşma 
bozukluğu, unutkan l ık semptomla rı ile kl iniğ imize başvurdu. Nörolojik 

muayene dizartri, orofasiyal diskinezileri kol ve bacaklarda koreatetozu 
ortaya koydu. Hastanın orofasiyal diskinezilerinin o lması ve periferik kan 
yaymasında akantositlerin görülmesi kore-akantositoz tanısın ı doğruladı. 

Yorum: Kore-akantositoz ve Huntington hasta l ığ ı arasındaki belirgin klinik 
ve radyolojik benzerlikler, başlangıçta yanlış tanı koymaya neden olabilir. 
Kore akantositozdaki orofasiyal diskineziler ve periferik kan yaymasında 
akantositlerin görülmesi tan ıyı doğrular. 

Anahtar kelimeler: kore•akantosıtoz, nöroakantosıtoz 

Olgunun 43. Ulusal Nöroloıı Kongresı'nde sunu l ması planlanmaktadır. 
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GİRİŞ 

Nöroakantositoz; kore, tik, distoni, orofasiyal diskinezi, 

epilepsi, polinöropati, kognitif etki lenme ve kişi lik 

değişikliklerinin görüldüğü, yavaş progresif ve 

heterojen özellikli nörodejeneratif bir hasta lıktır. 1-
2 

Kore-akantositoz bir çeşit nöroakantositoz olup, klinik 

ve radyolojik bulguları Huntington hastal ığ ına (HH) 

benzeyen otozomal resesif bir durumdur.3 Kl inik 
tablonun benzerliğ i nedeni ile bazı hastalarda yanl ı ş 

tanısal değerlendirmeler yap ı labi l mektedir.3 Orofasiyal 

diskinezilerin görülmesi ve periferik yaymada 

akantositlerin varlığ ı ayırıc ı tanıya yardımcı olur.4 Bu iki 

hastal ığ ı ayırt etmek, genetik danışmanlık açısından 

önem taşımaktadır.• 

Bu makalede, kore-akantositozlu bir olgu aracıl ığıyla 

nadir görülen bu hastal ı ğın klinik özelliklerini literatür 

bilgileri eşliğinde gözden geçirmeyi amaçlad ı k. 

OLGU 

Kırk sekiz yaşında , sağ elli, erkek hasta vücudundaki 

istemsiz hareketler, konuşma bozuk luğu, unutkanlık 

ve sinirlilik yakınmalar ı ile başvurdu. istemsiz 

hareketleri ilk defa yirmi beş yaşında kol ve bacaklarda 

yılanvari kıvrılma hareketleri şeklinde başlamış, giderek 

ilerleyerek hasta iş göremez hale gel miş, günlük 

ihtiyaçların ı güçlükle karş ı layabilmeye başlam ı ştır. 

Çocukluğundan beri kekemelik şeklinde konuşma 

bozukluğu olan hastanın son yıllarda ağız çevresindeki 

kas ılmalar nedeni ile konuşma bozukluğu artmıştı r . 

Beş yı llık ilköğrenim mezunu olan hasta okulu yedi 

yılda bitirebi lmiştir. Son birkaç yıldı r bu yakınmalara 

unutkanlık, sinirli lik, ağlama atakları, içe kapanma 

şeklinde kişilik değişiklikleri eklenm i ştir. 

Özgeçmişinde özellik yoktu. Hastanın soygeçmişinde 

erkek ve kız kardeşinde, teyzele rinde benzer 

yakınmalar mevcuttu, bazı aile bireylerinin yatağa 

bağımlı olduğu belirtiliyordu. 

Fizik muayenesinde ikteri, hepatosplenomegalisi 

yoktu. Nörolojik muayenesinde dizartri ve konuşma 

sıras ında belirgin orofasiyal diskinezileri vardı. Kollarda 
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ve bacaklarda koreatetoik hareketleri ve ellerde 

simetrik hafif derecede ist irahat tremoru mevcuttu. 

Parkinsonizm bulguları yoktu. Derin tendon refleksleri 

normoaktifti, duyu defisiti yoktu. Mini mental durum 

muayenesinde 20/30 puan aldı. 

Hemogram, karaciğer ve böbrek fonksiyon test leri, 

bilurubin düzeyi, serum kreatin kinaz düzeyi, kanama 

profili, lipid profi li, tiroid fonksiyon testleri normaldi . 

Periferik yayması nda, her 3-5 eritrosit sahasında yer yer 

ikili ve üçlü gruplar halinde akantositler görüldü 

(Şekil 1 ). Lipoprotein elektroforezi, elektroen

sefalogram incelemeleri ve elektrofizyolojik ça l ışmada 

sinir iletimleri normal bulundu. Kraniyal Manyetik 

Rezonans Görüntülemesinde (MRG) hafif derecede 

serebral ve serebellar atrofi (Şekil 2) ve 27x26x25 mm 

boyutlarında hipofiz makroadenomu görüldü. 

Hormon panelinde prolaktin değeri yüksekt i. Ayrıntıl ı 

görme alan ı muayenesi normaldi, Kayser-Flescher 

halkası açısından pigment birikimi görülmedi. Serum 

seruloplazmin, serum bakır, idrar bakır düzeyi 

normaldi . 

Şekil 1. Periferik yaymada okun solunda belirgin ikili akantositler 

görülmektedir. 

Hastanın semptomatik aile bireylerine u l aşı lamad ı , 

ancak asemptomatik olan oğlunun periferik 

yaymasında da akantositler görüldü. Hastaya depresif 

semptomları nedeni ile essitalopram 1 O mg/gün ve 

hiperkinetik yakı nmaları için haloperidol 1 O mg/gün 

tedavisi başlandı. Hipofiz makroadenomu açısından 

endokrinolojik takibe a l ınd ı. 
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Şekil 2. Kraniyal MRG T2 aksiyal kesitte hafif serebral atrofi 
izlenmektedir. 

TARTIŞMA 

Akantositoz, Yunanca kökenli bir terimdir, "dikensi" 
kırmızı kan hücrelerini tanımlar.5 Akantositoz ile ilişki li 

nörolojik sendromlar ender görülür, ancak muhtemelen 
farkına varılmamakta ve bildirilmemektedir.5 ilk olarak 
1950 yıl ında Bassen ve Kornzweig, retinitis pigmentosa 
ve progresif ataksik nöropatisi olan hastada eritrosit 
malformasyonunu tanımlamışlardır.6 Ardından Levine ve 
Critchley akantositoz ile birlikte serum lipoproteini 
normal, nörodejeneratif hastalığ ı olan hastalar 
tanımlamıştı r.7·8 Sonuçta nöroakantositoz, akantositlerin 
görüldüğü tüm nörodejeneratif durum ları tanımlar hale 
gelmiştir.4 

Abetalipoproteinemi otozomal resesif bir durumdur, 
serum apolipoprotein B içeren lipoproteinin yokluğu ile 
karakterizedir.9 Akantositoz, ilerleyici spinoserebellar 
ataksi, periferik nöropati ve retinitis pigmentosa ile 
sonuçlanır.9 

Kore-akantositoz, otozomal resesif bir durumdur, 
progresif hiperkinetik hareketler, kore, orofasiyolingual 
diskinezi, disfaji, dizartri, arefleksi, nöbetler ve demansın 
eşlik ettiği bir tablodur.9 Lipid metabolizma bozukluğu 
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olmaması ve akantositoz ile karakterizedir.9 Bu durum 
özellikle Japonya'da daha sık görülmektedir.10 Başlangıç 

yaşı genellikle 35 civarında olup, daha erken olarak ilk 
dekatta da başlayabilir, ortalama yaşam süresi azalmıştı r.9 

Hareket bozukluğu genellikle kore şekli nde başlar, 

bazen şiddetli gövde spazmları ve parkinsonizm, tikler, 
distoniler ve akinetik rijid sendromlar görülebilir. 
Parkinsonizm ilk özellik olarak çok enderdir. 11

-
12 Kore 

özellikle ekstremiteleri etkiler, HH'ye çok benzer. 
Yürüyüş koreiform, ancak distonik komponenti de 
olabilir.11 En çarpıcı özellik, orofasiyolingual hareket 
bozukluğudur. Orofasiyal bölgeyi etkileyen istemsiz 
hareketler özellikle dizartri, disfajiye sebep olabilir. Yüz, 
ağız, dil, farinks ve larinksin istemsiz hareketleri 
nedeniyle oluşan konuşma güçlüğünden dolayı hastalar 
sessiz kalabilirler. 11 

Epilepsi (sıklıkla jeneralize nöbet), hastaların yarısında 

başlangıç bulgusudur.13 Kişil ik değişiklikleri, kognitif ve 
psikiyatrik özellikler sıkl ık la erken bulg u lardı r . 1 3 

Psikiyatrik tablolar depresyon, anksiyete, obsesif 
kompulsif bozukluklar şek l inde olabilir. 14 Psikiyatrik 
anormallikler HH'de görülen tablolara çok benzer. 15 

Olgumuzda epileptik nöbet öyküsü yoktu, ancak içe 
kapanma, sinirlil ik gibi depresif yakınmalar ve kişilik 

değişiklikleri tanımlanıyordu. 

Hastaların yaklaşı k yarısında periferik nöropati vardı r. 12 

Aksonal nöropati ağ ı rlı k l ı dır, s ı klıkla derin tendon 
reflekslerinde azalma veya kaybolma ile karakterizedir. 12 

Sinir iletim hızları sıkl ı kla normaldir, ancak duyusal 
aksiyon potansiyelleri vakaların en az yarısında 

yavaşlamıştır. 1 2 Histopatolojik değişi klikler kronik aksonal 
nöropati ile uyumludur. 12 Kas biopsisi genellikle 
normaldir.12 

Periferik yaymada akantositler %5-50 gibi değişen 

oranlarda görülebilir, akantosit sayıs ı hastalığın şiddeti ile 
karele değildir. 9 Serum lipoprotein elektroforezi 
normaldir.12 Vakaların yarıs ından fazlasında hafif yüksek 
serum kreatin kinaz düzeyi görülür. Bizim vakamızda, 

lipoprotein elektroforezi ve kreatin kinaz düzeyleri 
normaldi. Kore-akantositozlu olgularda serum kreatin 
kinazının neden arttı ğı bilinmemektedir. 12 

425 



Manyetik rezonans görüntülemede T2 ağırlı klı kesitlerde 
kaudat nükleus ve putamende artmış sinyal, sık 

rastlanan özelliktir. 12
•
16

•
17 Yaygın serebral atrofi veya 

kaudat atrofisi ve ön boynuz dilatasyonu da 
b i ld i ri l mişti r. 1 2• 18•19·20 Bu bulgular spesif ik deği ldir ve 
HH'deki bulgulara benzerdir.19 Olgumuzun kraniyal 
MRG'si hafif derecede yaygın serebral atrofi ile 
uyumluydu. 

On bir hastada yapılan postmortem çalışmada en s ı k 

görülen nöropatolojik bulgu kaudat nükleus, putamen, 
pallidum ve substantia nigrada yaygın nöronal kayıp ve 
gliosistir. 12

-
21 Talamus hafif etkilenebilir, ancak 

subtalamik nükleus, serebral korteks, pons, medulla ve 
serebellum korunuyor gibi görünmektedir. 12

.2
1 

Kore-akantositoz ve HH'deki önemli klinik ve radyoloj ik 
benzerlikler başlangıçta yanlış değerlendirmeye sebep 
olabilir.3 Bu iki hastal ığı ayırt etmek genetik danışmanl ık 

açısından da önemlidir.4 Dizartri ve disfajiye sebep olan 
orofasiyal diskineziler, klinik olarak kore-akantositozu 
işaret eden ipuçları olabilir.4 Ayrıca periferik kanda 
akantositoz görülmesi ayırıcı tanı için önemlidir.4 

Kore-akantositoz tedavisi tamamen destekleyicidir. Fizik 
ve konuşma terapısı genellikle faydalı olur.22 

Nöropsikiyatrik bozukluklar, depresyon ve psikoz 
genellikle farmakoterapi gerektirir. 11 Hasta l ığın hareket 
komponentinin tedavisi zordur ve dopaminerjik 
antogonist tedavisinin başarısı değişkendir . 11 Genetik 
danışman l ı k önemlidir.4·

11 

SONUÇ 

Nöroakantositoz, periferik yaymada akantositlerin 
görüldüğü nadir görülen nörodejeneratif hastal ı k la r 

grubudur. Kore-akantositoz, kore, orofasiyal 
diskineziler, kognitif ve psikiyatrik tabloların görüldüğü, 

akantositozla seyreden hasta l ığı ifade etmektedir. HH ile 
klinik ve radyolojik açıdan benzerlikler göstermektedir. 
Periferik yaymada akantositlerin görülmesi ile kolaylıkla 
ayırt edilebilir. Kore-akantositoz ve Huntington hasta l ığı 

ayırıc ı tanısı genetik danışmanlık aç ıs ı ndan önem 

taşımaktadır. 
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