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Behr Sendromu

OZET 5. yazida, Behr sendromu tanili bir 3| ya-
sinda bir hasta sunulmustur. Behr sendromu ¢ok
nadir goriilen, erken baslangicl, otozomal resesif

gecisli herediter ataksiler icinde yer alan yavas
progresif spinoserebellar dejenerasyondur. Baslica
klinik ozellikleri mental retardasyon, optik atrofi,
serebellar ataksi ve spastik paraparezi olup diger
ndrolojik bulgular eklenebilir.

Behr Syndrome
ABSTRACT i this article, a 31 year old man

with Behr syndrome is presented. Behr syndrome is

a rarely described, slow progressive spinocerebellar

degeneration and associated with early-onset auto-
somal recessive hereditary ataxias. The main clini-
cal features are mental retardation, optic atrophy,
cerebellar ataxia and spastic paraparesis. Other

neurologic signs can be combined.

GiRiS

Behr Sendromu idiyopatik, erken baslan-
gicli, otozomal resesif gecisli, herediter ataksi-
ler icinde yer almaktadir. Infantil optik atrofi-
ataksi sendromu olarak da bilinir. Baslica 3 ta-
nisal ozelligi vardir: 1. Erken infantil déonemde
baslangic. 2. Norolojik bulgular: Bilateral optik
atrofi, spastisite, derin tendon reflekslerinde
artma, Babinski pozitifligi, serebellar ataksi,
mental retardasyon 3. Bulgularin uzun siireli
stabilizasyonunu takiben yavas progresyon.'*?

Baslangic yasi 20 yasin altinda olup siklikla
infantil donemde ortaya cikmaktadir ve yavas
seyirlidir. Behr sendromunun baslhca klinik
ozellikleri optik atrofi, spastisite, serebellar
ataksi ve mental retardasyon olmakla birlikte
ek norolojik bulgular eslik edebilir. Retinitis
pigmentosa, sagirlik, mental retardasyon ve
periferik noéropati tanimlanmistir. Serebellar
bulgularin ortaya cikmasi ticiincii dekada ka-
dar uzayabilir.** Hastalik hakkinda literatiir
bilgisi az sayida olup, bir ka¢ olgu bildirimi ile
sinirlidir. Bu olgularda progresif optik atrofi,
serebellar ataksi, mental retardasyon ve spas-
tik paraparezinin yaninda miyoklonik epilepsi,
idrar inkontinansi, demans atetoz ve periferik
noropatinin de eslik edebilecegi bildirilmistir.?
Bu bildiride ¢ok ender goriilen bir sendrom
olan Behr sendromunun tipik 6ykii ve klinik
bulgularini tasiyan bir olgu sunulmustur.
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OLGU

31 yasinda erkek hasta bacaklarinda giic-
siizliik, yliriime glcliigi, isitme kaybi ve den-
gesizlik nedeniyle klinigimize yatirildi. Erken
cocukluk yillarinda baslayan bu yakinmalari
giderek artis gostermis. Ozgecmisinde ek bir
ozellik olmayan olgunun, erkek kardesinde de
benzer yakinma ve bulgular oldugu belirtildi.
Fizik bakida 6zellik yoktu. Norolojik bakida bi-
lateral optik atrofi, dizartri, genis tabanl atak-
sik ylirime, spastik paraparezi, dort yanlh hi-
peraktif derin tendon refleksleri, bilateral Ba-
binski pozitifligi ve ayaklarinda iskelet defor-
miteleri saptandi. Mental muayene ilimli men-
tal retardasyon olarak degerlendirildi. Odyolo-
jik testlerle bilateral sensorinoral isitme kaybi
saptandi. Olgunun yapilan incelemelerinde he-
matolojik, serolojik ve rutin biyokimyasal de-
gerleri normal bulundu. EEG normal sinirlar
icindeydi. Serebral MRG’de yaygin serebral ve
serebellar atrofi, ponsta, her iki serebral pe-
dinkiilde ve bilateral periventrikiiller beyaz
cevherde simetrik, diffiz hiperintens alanlar
izlendi. Spinal MRG olagan olarak degerlendi-
rildi. EMG de 6zellik saptanmadi. SEP {ist ve
alt ekstremitelerde normal, VEP’de bilateral
iletim blogu bulundu. Folik asit, B12 vitamini
ve E vitamini degerleri normal sinirlar icindeydi.
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TARTISMA

Behr Sendromu ilk kez 1909 yilinda Carl
Behr tarafindan tanimlanmistir. Alman bir ai-
lenin 4 bireyinde optik atrofi, spastik parapa-
rezi ve serebellar ataksi tanimlamistir. 1940 y1-
linda ise Franceschetti ve ark., bir cocuk has-
tada benzer yakinmalar gozlemlemis ve infan-
til optik atrofi-ataksi olarak adlandirmislardir.
1979 yilinda Horoupian ve ark. Behr sendrom-
lu bir olgunun klinik ve patolojik 6zelliklerini
bildiren calismay1r sunmuslardir.” Cok ender
goriilen bu dejeneratif sendrom ile ilgili bildi-
riler hayli sinirhidir. Familyal 6zellikte olup
otozomal resesif geciglidir. Normal anne ve
babanin birden fazla cocugunda izlenmesi
otozomal resesif gecisi diisiindiirmiistiir. Tho-
mas ve ark. bir ailede psddodominant gecis ol-
dugunu vurgulamiglardir.’ Semptomlar erken
cocukluk doneminde baslar ve ¢cok yavas iler-
ler. Baslica klinik bulgular mental retardas-
yon, optik atrofi, spastik paraparezi ve sere-
bellar ataksidir. Optik atrofi disinda gorsel
bulgular retrobulber nevrit, temporal soluk-
luk, retinitis pigmentosa, nistagmus, skotom
olarak tanimlanmigtir. Bu olgularda bilinen kli-
nik bulgularin yanisira periferik néropati, sa-
girlik, miyoklonik epilepsi ve idrar inkontinan-
s1 da bildirilmistir. Bruyn ve ark. bir olgularin-
da atetozun eglik ettigini vurgulamiglardir.'*?
Olgumuzun klinik 6zellikleri mental retardas-
yon, bilateral optik atrofi, spastik paraparezi
ve serebellar ataksiden ibaret olup ek norolo-
jik bulgular saptanmadi. Bu bulgularin ¢ocuk-
luk yaslarindan baslayarak zaman icinde cok
yavas olarak ilerledigi belirtildi. Hastanin er-
kek kardesinde de ayni yakinmalar mevcut
olup, bu nedenle yurt disinda tedavi gordiigii
Ogrenildi. Hasta aile 6ykiisii, hastaligin yavas
ilerlemesi ve klinik 6zellikleri nedeniyle Behr
sendromu olarak degerlendirildi. Serebral
MRG beyin sap1 ve periventrikiiler beyaz cev-
herde T2 agirlikhh incelemelerde hiperintens
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alanlar gorildil. Behr sendromunun etiyolojisi
aydinlatilamamis olmakla birlikte Marzan ve
ark. bir olgularinda beyaz cevher degisikligine
dikkat cekmislerdir. Makalelerinde Behr send-
romlu olgularda MRG’de goriilebilen yaygin,
simetrik beyaz cevher degisiklikleri nedeniyle
hastaligin bilinmeyen bir biyokimyasal degi-
siklik sonucu gelisen miyelin bozuklugu hasta-
lig1 olabilecegini 6ne siirmiiglerdir.’

Ik nekropsi ¢alismasi 1942 yilinda Van Bo-
gaert tarafindan yapilmistir. Daha sonra Horo-
upian ve ark., olgularinin otopsi incelemesin-
de optik sinirlerde santral atrofi 6zellikle late-
ral genikiilat cisimde ve pallidada belirgin ol-
mak lizere yaygin noéron kaybi, aksonal sfero-
idler ve gliozis izlenmigtir.?

Behr Sendromlu bir ailede sinir biopsisin-
de aksonal dejenerasyon ve rejenerasyonla gi-
den kronik néropati ozellikleri bildirilmistir.>*
Thomas ve ark., 1984’de asyali bir ailenin Behr
sendromlu 5 ¢ocugunda yaptiklari inceleme-
lerde en genc hastada klinik olarak myopati
olmaksizin kas biopsisinde elektron mikros-
kopda sarkoplazmik retikulumda spiral silin-
dirik yapilardan olusan multipl inkliizyon ve
parakristalin cisimcikleri bildirilmistir.?

Aile oykisli, klinik o6zellikleri, bulgularin
seyri ve radyolojik bulgularin esliginde olgu-
muz Behr sendromu ile uyumludur. Nadir izlen-
mesi nedeniyle dikkat cekici gdriinmektedir.
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