
ABSTRACT
Neuroacanthocytosis: A Case Report
Background: The patient who had  been treated symptomatically with
the diagnosis of Huntington  Disease was hospitalized in our clinic, got
the  diagnosis of neuroacanthocytosis with clinical findings and
laboratory investigations  was discussed in comparison with the
literature.
Case: A 37-years-old male patient had speech disorder, gait disturbance
and involuntary movements in face, neck, thrunk and extremities since
6 years duration. The patient has described an increment with all of his
complaints over the last 2 years and neurological examination revealed
facial tics, orofacial dyskinesia, choreiform movements in the distal parts
of the extremities and  dystonia in neck, thrunk and right leg. The
patient had five generalized tonic clonic seizure at the last 2 years but
he didn’t use any antiepileptic drugs. There was not any finding at
cranial MRI. Presence of acanthocytosis at the peripheral blood,
decrease of deep tendon reflexes, axonal peripheral neuropathy in
electromyography, and increase in the levels of creatine phosphokinase

in blood made us to leave the diagnosis of Huntington Disease.
Conclusion: Neuroacanthocytosis must be remembered especially in
the young adults with involuntary movements like chorea and dystonia
in  the differential diagnosis of  Huntington Disease and must be
investigated clinically and  with laboratory in details.
Keywords: 

ÖZET
Bilimsel Zemin: Huntington Hastal›¤› tan›s›yla semptomatik tedavi
görmekte olan ancak klini¤imizde yat›r›larak klinik bulgular› ve
laboratuvar tetkik sonuçlar›na göre  nöroakantositoz tan›s› konulan
hastan›n bulgular›n›n literatür eflli¤inde tart›fl›lm›flt›r.
Olgu: Otuzyedi yafl›ndaki erkek hastan›n 6 y›ld›r konuflma bozuklu¤u,
yürüme güçlü¤ü ile yüz, boyun, gövde , kol ve bacaklarda istemd›fl›
hareket yak›nmas› mevcuttu. Hastan›n flikayetleri son 2 y›ld›r
belirginleflmifl olup nörolojik muayenede fasiyal tik, orofasiyal diskinezi,
ekstremite distallerinde koreiform hareketler ile boyun, gövde ve sa¤
bacakta distoni saptand›. Hastan›n son 2 y›lda 5 kez jeneralize nöbet
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geçirme öyküsü olup antiepileptik ilaç kullanmamaktayd›. Kraniyal
görüntülemesi normal olan hastada periferik yaymada akantositoz
görülmesi, derin tendon reflekslerinde azalma, EMG’de aksonal periferik
nöropati saptanmas› ve serum CPK düzeyinin yüksek olmas› ile
Huntington hastal›¤› tan›s›ndan uzaklafl›lm›flt›r.
Sonuç: Nöroakantositozun kore, distoni gibi hareket bozuklu¤u olan ve
özellikle Huntington hastal›¤› düflünülen genç eriflkinlerde ay›r›c› tan›da
hat›rlanmas› ve detayl› klinik ve laboratuvar incelemenin yap›lmas›
gerekti¤ini düflünülmekteyiz.

G‹R‹fi

Nöroakantositoz; kore, tik, distoni, orofasiyal
diskinezi gibi istemsiz hareketler, epileptik nöbet,
polinöropati, kognitif tutulum ve kiflilik
de¤ifliklikleri gibi nöropsikiyatrik semptomlar›n efllik
etti¤i, nadir görülen, yavafl progresif,
nörodejenerarif ve multisistem  bir hastal›k
g r u b u d u r .1 , 2 , 3 , 4 , 5 Nöroakantositozda genetik geçifl
heterojen olup otozomal dominant, otozomal
resesif, X’e ba¤l› resesif ve sporadik vakalar
b i l d i r i l m i fl t i r .4 , 6 , 7 , 8 Nöroakantositoz ismini periferik
kanda saptanan akantositlerden almaktad›r.( 1 , 2 )

Benzer nörolojik bulgular ve akantositler
McLeod sendromu ve abetalipoproteinemide de
görülebilmektedir. Nöroakantositoz klinik ve
radyolojik olarak ise Huntington Hastal›¤› ile
benzerlik gösterebilmektedir.8,9,10

Çal›flmam›zda daha önce Huntington Hastal›¤› tan›s›
alm›fl olup klini¤imizde yap›lan tetkikler sonucunda
koreakantositoz tan›s› konulan hastay› literatür
eflli¤inde tart›flmay› amaçlad›k.

OLGU

37 yafl›nda, sa¤ elini kullanan  erkek hasta. Daha
önce herhangi bir flikayeti yok iken 6 y›ld›r konuflma
bozuklu¤u, yürüme güçlü¤ü ile yüz, boyun, gövde ,
kol ve bacaklarda istem d›fl› hareket yak›nmas› olan
hastan›n flikayetleri son 2 y›ld›r belirginleflmifl.
Dudaklarda ve  alt yüz kaslar›nda düzensiz, istemsiz
kas›lmalar›n yan›s›ra sol yüz yar›s›nda tikler
tariflemekte olan hastan›n kol ve bacak distallerinde
belirgin koreik hareketleri mevcut idi. Boyun, gövde
ve  sa¤ ayak bile¤inde görülen, bazen gövdeyi
arkaya do¤ru itebilen distonik kas›lmalar da

tan›mlamakta olan hasta yürüme güçlü¤ü nedeniyle
baston kullanmaktayd›. Hastada stresle ve
yorgunlukta artan bu istemsiz hareketler istirahatte
azalmakta ve uykuda kaybolmaktayd›. Hastan›n 2 y›l
önce jeneralize tonik-klonik nöbet tarz›nda 3 kez, 1
y›l önce 1 kez ve klini¤imize baflvurmadan 1 ay önce
1 kez epileptik nöbet öyküsü mevcut olup
antiepileptik ilaç kullanmamaktayd›.Yak›nlar›ndan
al›nan anamnezde son 1 y›ld›r kiflilik yap›s›nda
de¤iflmeler oldu¤u daha agresif , çevreyle uyumsuz ,
ço¤unlukla s›k›nt›l› ruh hali içinde ve kuflkucu
düflünceleri oldu¤u ö¤renildi.

Hastan›n öz geçmiflinde 5 y›l önce sa¤ inguinal herni
ve apendektomi operasyonu ve 2 y›l önce ald›¤›
Huntington hastal›¤› tan›s› d›fl›nda özellik yoktu.
Haloperidol tb 2 x 2.5 mg kullanan hastan›n
soygeçmiflinde ise özellik olmay›p benzer flikayetler
tariflenmemekteydi.

Fizik muayenede; genel durumu orta, ödem, ikter,
siyanozu yoktu. Solunum  sesleri dinlemekle do¤ald›.
Nab›z 80/dk ve ritmik, TA:120/70 mmHg idi.  Kalp
sesleri do¤al olup ek ses, süfl saptanmad›.
Hepatosplenomegalisi yok, traube aç›k idi. Hafif
kifotik görünümde olup sa¤ ayakta distonik postür
mevcuttu.

Nörolojik muayenede; bilinç aç›k, koopere, oryante
idi. Mini mental test skoru 30 olan hastan›n
konuflmas› dizartrik, göz küresi hareketleri her yöne
serbest ve pupiller izokorik (3/3 mm) idi. Ifl›k refleksi
bilateral normal idi. Korneada Kayser-Fleisher
bulgusuna rastlanmad›. Di¤er kranial sinir
muayeneleri normal olup motor muayene tam idi.
Kas tonusu normaldi, rigidite saptanmad›. Derin
tendon refleksi  4 ekstremitede hipoaktif ve  taban
cildi refleksi bilateral fleksor idi. Serebellar muayene
istemsiz hareketler nedeniyle de¤erlendirilemedi.
Duyu muayenesinde eldiven çorap tarz›
hipoestezi mevcut olup pozisyon hissi normal,
vibrasyon tüm ekstremitelerde azalm›fl olarak
al›nd›. Ekstrapiramidal sistem muayenesinde
oramandibular  diskinezi, sol yüz yar›s›nda tik,
ekstremite distallerinde  koreiform hareketler ile
boyun, gövde ve sa¤ alt ekstremitede  distoni
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mevcut idi. Hasta destekle yürüyordu.

Hastan›n rutin biyokimya testleri, hemogram,
sedimentasyon,  tiroid fonksiyon testleri,  tümör ve
hepatit markerleri, anti-HIV, VDRL, salmonella typhi,
brucella aglütinasyon, lyme  tetkiklerinde özellik yok
idi. Bilirübin düzeyleri ve Coombs testi normaldi.
CRP, ASO, RF, C3, C4, vitamin B12 ve folik asit ve
alfa-takoferol  düzeyleri normal s›n›rlarda idi. Lipid
elektroforezi normaldi. Seruloplazmin ve idrarda
bak›r normal de¤erlerdeydi. Serum kreatin
fosfokinaz (CPK): 400 U/l olup periferik yaymada
%16 akantosit saptand› (Resim 1). Tam idrar tetkiki,
P-A akci¤er grafisi, EKG, üriner sistem
ultrasonografisi normal s›n›rlarda idi. EEG’de zemin
aktivitesinde hafif yavafllama d›fl›nda özellik
saptanmad›. Bat›n USG’de hafif hepatosplenomegali
saptand›. Kraniyal manyetik rezonans
görüntülemede (MR) bir patoloji saptanmad›.
Servikal ve  torakal MR normal s›n›rlar içinde idi.
Lomber MRI’de lomber lordozda art›fl d›fl›nda özellik
saptanmad›. Elektrofizyolojik çal›flmada  bilateral
median duysal sinir, ulnar duysal sinir ve sural sinir
duysal aksiyon potansiyel amplitüdleri düflük olup
latans ve ileti hizlar›  normaldi.Üst ekstremite motor

sinir ileti çal›flmas› ile F dalga refleks çal›flmas› normal
olup peroneal ve posterior tibial sinir bileflik kas
aksiyon potansiyel amplitüdleri düflük olarak
kay›tland›. ‹¤ne  elektromyografide akut
denervasyon potansiyelleri ve erken interferans
saptanmad›. Alt ekstremite kaslar›nda kronik
nörojen tutulumla uyumlu bulgular elde edildi. Bu
bulgular alt ekstremitelerde daha belirgin, aksonal
tipte ve sensöriyel liflerin ön planda etkilendi¤i
sensoriomotor polinöropati ile uyumlu idi.

Hastan›n istemsiz hareketleri için kulland›¤› günde 2
doz 2.5 mg haloperidol dozu artt›r›larak 2 x 5 mg
olarak devam edildi. Epileptik nöbetleri ve psikiyatri
konsültasyonu  sonucunda psikiyatrik semptomlar›
için günde 2 doz 500 mg (1 x 2 tablet) sodyum
valproat baflland›. Hastan›n 2 ay sonraki kontrolünde
istemsiz hareketleri devam etmekte olup epileptik
nöbeti yoktu. Psikiyatrik semptomlar›nda ise k›smen
gerileme saptand›.

TARTIfiMA

Nöroakantositoz kore nedenleri aras›nda oldukça
nadir görülen, genellikle otozomal resesif, nadiren
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Resim 1. Periferik yaymadaki akantositler



sporadik ve otozomal dominant vakalar›n da
görüldü¤ü nörodejeneratif bir hastal›kt›r.4 , 6 , 1 1

Genellikle bulgular 3. dekatta ortaya ç›kmakla
birlikte  her yaflta görülebilmektedir.12,13 Tekrarlay›c›
motor tikler ve distoni hastalar›n yaklafl›k yar›s›nda
görülmekte olup koreiform hareketlere  efllik eder.14

‹stemsiz hareketlerin orofasiyal bölge, dil ve
dudaklar› etkilemesi nedeniyle dizartri  ve disfaji
meydana gelebilir, ciddi beslenme bozukluklar›
görülebilir. Nöroakantositoza nadiren parkinsonizm
efllik edebilir.1 5 Bizim olgumuzda flikayetlerin
bafllang›ç yafl› 31 olup aile öyküsü yoktu. Konuflmas›
dizartrik olan hastada orofasial diskinezi, sol yüz
yar›s›nda tik, ekstremite distallerinde koreiform
hareketler ile boyun, gövde ve sa¤ bacakta distoni
saptand›.

Kore tan›s› alan tüm hastalar›n periferik yayma
tetkikleri yap›larak akantosit varl›¤› araflt›r›lmal›d›r.11

Akantositoz terimi periferik kanda çok say›da
düzensiz dikensi ç›k›nt›lar gösteren eritrositler için
kullan›lmaktad›r.6 Akantositozun kesin mekanizmas›
tam olarak bilinmemektedir. Nöroakantositozda
korein aktivitesinin olmamas› nedeniyle membran
ak›flkanl›¤›nda azalma sonras› yap›sal destabilizasyon
olmas› ve membran proteinlerinde  görülen fokal
de¤iflikliklerin sonucunda  akantositoz geliflti¤i
d ü fl ü n ü l m e k t e d i r .6 , 1 6 Nöroakantositozlu hastalar›n
kan›ndaki akantositlerin yüzdesi de¤iflken olup  %5-
50 aras›ndad›r. Akantosit say›s› hastal›¤›n fliddeti ile
korele de¤ildir.6 Periferik yaymada akantositlerin
saptanmas› nöroakantositoz tan›s›nda en önemli
kriterdir ancak  klini¤i gözard› ederek akantositlerin
tek bafl›na diagnostik kriter olarak araflt›r›lmas›
hataya yol açabilir.17 Hastal›¤›n seyri s›ras›nda geç
dönemde de akantositler ortaya ç›kabilmektedir.18

Akantositlerin varl›¤› yoklu¤undan daha  anlaml›d›r
bu nedenle kan tetkikleri akantositoz aç›s›ndan
t e k r a r l a n m a l › d › r .1 9 Bizim olgumuzda ise periferik
yaymada %16 oran›nda akantosit saptanm›flt›r ve
klinik bulgular 6 y›ld›r devam etmektedir. 

Nöroakantositozda nöropsikiyatrik bozukluklar
yayg›nd›r.20 Psikiyatrik semptomlar olarak anksiyete,
depresyon, obsesif-kompulsif kiflilik özellikleri,

paranoid hezeyanlar, belirgin emosyonel instabilite,
distraktibilite ve  apati  görülebilir.2 1 fi i z o f r e n i
bulgular› ile ortaya ç›kan vakalar bildirilmifltir.1

Subkortikal tip demansla uyumlu olacak flekilde
entellektüel ve genel becerilerinde gerileme, baz›
hastalarda konsantrasyon yetene¤inde azalma
s a p t a n a b i l m e k t e d i r .2 1 Epileptik nöbetler ise
nöroakantositozda bazen bafllang›ç bulgusu olup
koreik hareketler ve nöropsikiyatrik semptomlar›n
ortaya ç›kmas›ndan önce görülebilir.2 H a s t a l a r › n
yaklafl›k yar›s›nda epileptik nöbet gözlenmektedir.14

Jeneralize tonik klonik nöbetler daha s›k
görülmektedir.2,3 Bizim vakam›z›n flikayetlerinin ilk
bafllang›ç döneminde rastlanan bulgular›ndan biri de
jeneralize tonik klonik tipte  geçirilen epileptik
nöbetler idi.

Nöroakantositozda derin tendon reflekslerinin
yoklu¤u veya azl›¤› ile karakterize, kronik aksonal
periferik nöropati ve denervasyona ba¤l› kas atrofisi
vakalar›n yar›s›nda tan›mlanm›flt›r.1 2 , 1 9 V a k a l a r › n
ço¤unda klinik ve  elektrofizyolojik olarak miyopatiyi
düflündürmeyen serum kreatin fosfokinaz
yüksekli¤i görülmektedir.14,22 Olgumuzda da serum
CPK düzeyi 400 U/l saptanm›fl olup EMG’de miyojen
tutulum görülmemifl, elektrofizyolojik bulgular
sensoriomotor polinöropati ile uyumlu bulunmufltur.

Nöroakantositozda kraniyal bilgisayarl› tomografi
veya manyetik rezonans görüntülemede kaudat
nukleusta ve putamende  atrofi görülebilmektedir.7,14

Subtalamik nukleus, serebellum, pons ve medullan›n
etkilenmemesi nöropatolojik olarak Huntington
hastal›¤›ndan ay›rmada önemlidir.2 3 H a s t a m › z › n
kraniyal MR tetkikinde bir patoloji saptanmam›flt›r. 

Koreik hareketler, arefleksi ile birlikte aksonal
periferik nöropati, kognitif tutulum, psikolojik
bozukluklar ve akantositoz X resesif geçiflli McLeod
sendromunda da (MLS) görülür.22 Bulgular MLS’da
daha yavafl seyirli olup s›kl›kla 5. dekatta görülür.6

MLS’de  kardiomyopati s›kl›kla saptan›r. Kronik
hemolitik anemi  ile bilirübin de¤erlerlerinde artma
gözlenir.9,24 Serum CPK düzeyinde art›fl ile uyumlu
miyopati klinik,  elektrofizyolojik ve patolojik olarak
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saptanabilir.25 Bizim olgumuzda  ise kardiyak ve
miyopatik bulgular ile kronik hemolitik bir tablo
bulunmamakta idi. 

Benzer klinik bulgular› olan ve akantositoz saptanan
di¤er bir hastal›k ise abetalipoproteinemidir.2 6

Serumda apolipoprotein B  içeren lipoproteinler
(VLDL ve LDL) olmay›p kolesterol ve trigliserid
düzeyleri düflük saptan›r.27 Hayat›n ilk iki y›l›  içinde
steatore ile ortaya ç›kabildi¤i gibi genç eriflkin
döneminde spinoserebellar ataksik bozukluk,
periferik nöropati ve pigmenter retinopatiye ba¤l›
görmede ciddi azalma ile baflvurabilirler.6 Bu ciddi
nörolojik problemler ya¤da eriyen  vitamin E’nin
absorbsiyonundaki eksikli¤e ba¤l›d›r.2 8 B i z i m
olgumuzda  kan lipid de¤erleri ve lipid elektroforezi
ile vitamin A ve E kan düzeyleri normaldi. Görmede
azalma ve steatore öyküsü olmay›p retina
incelemesinde patolojik bulguya rastlanmad›. 

Huntington Hastal›¤› genellikle 4. ve 5. dekatta
bafllayan, otozomal dominant, koreiform
hareketlerin bask›n oldu¤u distoni gibi hareket
bozuklu¤u, psikiyatrik  bozukluk, kognitif tutulum
ve demans›n efllik etti¤i herediter ve nörodejeneratif
bir hastal›kt›r.29,30 Hastal›¤›n 4. kromozomda sitozin-
adenin-guanin (CAG) triplet mutasyonu sonucunda
geliflti¤i bilinmektedir.29 Frontal ifllev bozuklu¤u tipik
olup psikiyatrik semptomlardan en s›k depresyon
efllik eder.31 Kraniyal görüntülemede kaudat nukleus
ve putamende atrofi görülür.29,32 H u n t i n g t o n
hastal›¤› ay›r›c› tan›s›nda özellikle aile öyküsü
olmayanlarda nöroakantositoz mutlaka akla gelmeli
ve detayl› klinik araflt›rma yap›lmas› gereklidir.2,32,33

Bizim hastam›z daha önce Huntington hastal›¤›
tan›s› alm›fl ve  bu nedenle haloperidol kullanmakta
idi. Hastam›za Huntington hastal›¤› için CAG genetik
testini yapt›ramam›fl olmakla birlikte aile öyküsünün
olmamas›, periferik yaymada  akantosit varl›¤›, derin
tendon reflekslerinde azalma ve EMG’de aksonal
periferik nöropati saptanmas›, serum CPK düzeyinin
yüksek olmas› ile Huntington hastal›¤› tan›s›ndan
uzaklafl›lm›fl ve hastaya nöroakantositoz tan›s›
konulmufltur.

Sonuç olarak koreiform hareketleri olan ve
anamnezi uygun tüm hastalarda periferik yayma ile
akantosit varl›¤› araflt›r›lmal›d›r. Nöroakantositoz
hareket bozuklu¤u olan ve özellikle Huntington
hastal›¤› düflünülen genç eriflkinlerde ay›r›c› tan›da
mutlaka hat›rlanmas› gereken, klinik tablosunun
zenginli¤i ve periferik yayma  ile tan› konabilecek bir
hareket bozuklu¤u hastal›¤›d›r.
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