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FOTOSENSİfİF MYOKLONİLİ SPORADİK 
GEÇ BAŞIANGIÇU SEREBELLAR ATAKSİ ve 
ELEKTROFİZYOLOJİK DEĞERLENDİRME 

Burlıanett i n Ul udağ*. Sultan Tarlac ı'"' 

Geç serebel/ar cı ıcıksi. klinik b11/g 11/arı genellikle 4 ııe 5. oııyıldo orloya çıkaıı t'e mtıııış 

ıeııdoıı refleksi, kas ıo1111s11 ı•e serebe/lcır bıılg11/ar ile beliıgiıı . oıozonıal donı inr1111 P,eç işli 

bir se11droınd11r. Bu temel kliııik ırıbloya ek olarak bazı olg 11larcla periferik dııysrıl 
ııöropaıi. deı·iıı dııyıı lmybı, ehsteıısörpla ı ııaryrııııı eh/en ir. Daha ııadir olamh ıııyokloıı i. 

seı ısoriııörrıl h ipocıkıızi eşlik edebilir Bıı yazıda ~porad ik olarak orıoya çıf.!.rııı ııe y11karıdcı 

ıaııı ııılaııcııı özellikleı--i içeren bir olg 11 klinik ı 'e elekıroji'zyolojik olarrık dek!rleııdirilıııekıe 

t'e liıeraliir eşliğinde ıarıışılmaktrıdır. 

Auabtar K elimeler: Geç serebellar aıaksi, nıyo/..do ııi. elekıronıyogrrı/ı, C- refleksi. 

Sporadic late oııset cerebellm· ataxiıı witb pbotosensitive nıyoclonus ııııd 
electropbysiologicııl eııalıı.atimı. 

Loıe oı ıseı ~pomdic cerebellar ala.Yicı wiıh myoclonııs is a rare aıııosonırıl domiııoııı 

iııheriled d isease. !3egiılll iııg al ages beııceen 40-50 y em -s. brisk ıeııdoıı re/le.ws mıd 
iııcreased mııscle ıoııe in limbs, poor coordiııalioıı ofhcıııds. iıııeıılioıı ırenıon·. e.Yle11sor 
planı a r rq/le.Yes wiıh cerebella r cııa:\'ia u h ich is ıhe proıııineııı ııır111i/esıaıioıı are c/iıı ical 

feaıııres q/ this disease. A patieııt uıiı/J ıhe dicıg ııosis of la le onseı sporcıdic cerehellor 
aıaxia u•as emlııaıed accordiııg ıo ıhe c/iııica/ a ııd e/ecırophysiolog iaı!Jiııdiııgs. 

Key Words: Sporadic lale oııset cerebellar cııaxia, ınyocloııııs, e/ecıromyop,mphy. C-rl!jle.,· 

Geç serebellar ataksi, k linik bulguları genellik le 4 
ve 5 onyılda onaya çıka n ve an mış tenclon reOeksi, 
kas tonusu ve serelıella r bulgular ile belirgin, o tozo
ıııa l dominant geç iş li bir sendromdur (4,5,7,10) . Bu 
temel klinik tabloya ek o larak bazı olgularda perife
rik duysal nö ropati , clerin duyu kaybı , ekstensör 
pl :ın ta r yanıt eklenir (4,5). Daha nadir o larak myoklo
ni , sensori nö ra l lıipoakuzi eş lik edebilir (l ,JO) . 

ken dengesizlik , gCıçsüzlü k şikayet i eklenmesi. hu
nun zamanla artış ı nedeni ile başvurdu. Bu ş i kayet le

ri nin ortaya çı kışından yakbş ı k bir yı l kadar sonr:ı te
levizyonda kanal deği şt i rirken , ağaçla rı n altın cLı yii
rürken ani ışık değişmeleri nedeni i le istemsiz :ın i sıc

rama la rı ortaya çıkmış . Özgeçın i şincle hipertansiyon 
ve 15 yıl önce geçirdiği tüberküloz öyküsü mevcuttu. 
alko l ve madde kullanım ı yoktu. Ai le öyküsü tan ı ııı

hnın ıyordu. Nöro lo jik muayenede bilinç açık tı , 

uyum ve yönelimnormalcli. Serebellar d izart ri , bi l:ı tc

ral ho rizontal nistagnıus , ki netik tre ıııor ve bil:ı ı er: ıl 

cl isınetri-cliscl iadokok inezi sapt and ı. Gözdib i norma l
di. A lt ekstremitelercle iki uraflı serebellar testleri ile
ri derecede bo zuk tu . Solda planlar yan ıtı elde edi le
meyen o lguda, sol i ist ve alt ekstremitede vibrasyon 
ve pozisyon duyusu kayıpt ı. 

Geç başlangı çlı serebellar ataksi, polinöropali , 
sensorinöral lıi poakuzi , refleks kortikal myokloni bu
lun:ın bir o lgu , myokloni ve diğer bulgula rı elektro
f'izyolo lojik o larak ayrıntılı incelenerek sunulmakta
d ı r. 

Olgu sunumu: 

:---' .Ç.,58 yaşında erkek o lgu . 15 yıl kadar önce ilk 
ol:ı rak konuşmasında bozulma i le başlayan ve yürCır-

•: ( 'zı ııa ıı Doktor 

.. : Asislcı ıı Doktor 
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Rutin laboratuar incelemede biyokimyasal para
metreler, hemogranı, akciğer graf'isi norınald ı. 1312, 
Fo lik asicl düzeyleri, perif'erik yayma ve protein-l ip id 
elektroforezi normald ı. K:ı rsino enıbriyonik anti jen . 
alfa feto protei n ve prostat spesi fik :ınt i jen normal de
ğerler içindeyd i. Beyin omurilik sıvısı inceleme so-



Şekil 1: Fotoseıısiı if ınyokloı ıik EEG deşarjları 

nuçl arı normal sını rla rdaydı. Serebral manyetik rezo
nans görüntülemede (MRG) şiddetli serebeller atrofi 
ınevcuttu . Odiometricle bibteral sensorinöral hipo
aku zi sapt,ı nclı. 

Hastaya uygu lanan elek tro fi zyolojik testler: 

Bı>ııi JJ Srıpı işitsel Pota11s~ıd: 70 ve 80 dB klik uya
ran ile ik i yanlı elcle edilemedi. 

Elektroınyogrcıji:-ııörogrcıji': Duysa l ağırlı klı iletim 
yavaşlamas ı ile giden ılımlı sensor irno tor polinöropa
ti saptandı. 

Elekıroeıısefcılogrcıfi: :-Jorrnal zeminde fotosensitif 
ıııyoklonik deşarj la r elde edild i (Şekil 1). 

Jerke kilitli poıcııısı)ıel (/KP)- Hastada 5 Hz fl aş 

görsel uyarını ile ınyokloni oluşturuldu. Myokloniler 
bibteral boyun kas l a rı , yüz ve üst ekstremi te distaline 
yayılıyordu. Myokloninin belirgin olduğu sternokle
idonıastoid kasa (sağ), kontrlateral frontosentral ve 
sentroparietal alanlara yüzeye! kayıt elektrodla rı yer
leştirilcli. Flaş uyaran ile oluşturulan myoklonilerin 
EMG tetiklemesi ile frontosentral alanda geriye, sent
ro-parietal alanda ise ileriye za mansal o larak kilitli 
:ı vernj serebral potansiyeller elde edilel i. Frontosent
ral geriye averajlamada myoklonik EMG boşalımın
elan yaklaşık 18 msn önce 40 nıikrovolt pik-pik amp
litüd!Cı ve tıO ınsn süreli JKP elde edileli (Şekil 2A). 
Sentroparietal yerleşimli elek trodta rnyokloniden 
ya klaşık 12 msn sonra başlayan ilk pozitif pik la tansı 
20 msn. :'.>5 mikrovolt ampl itücl lü potansiyel elde edil
d i (Şekil 28 ). Bu potansiyele jerke kilitli uyarılmış po
tansiyel ele elenmektedir. 

Soınaıoseıısorzı 1el l~ı 1cırılın ış Potcıııszvel (SEP): Me
clian sinir bilek düzeyinde ve fibuler sinir elek trik 
uyarımı ile ka rşı parietal saçlı deriden yüzeye[ clek t
rod ile kayıtlama yapıldı. Fihiiler sinir uyarımı ile se
rehral potansiyel elde ecli lemecli. Meclian sinir uyarı-
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SCM kası 

✓~\ ~ 
· -~ 500µV I 

B.JERKE lqLITLİ lN ARILMIŞ 20 
POTANSIYEL 20 msn 

C. SEP 

SCM kası 

Median SEP 

2oµvj 
10 msn 

Fıbuler SEP 

Şekil 2: Jerke kilitli poıonsiye!. Jerke kilitli 
uyarılmış poıansı)ıel. Osı ııe alı ekstrem ite SEP 
ycınıtlcın 

M yanıtı 

A 

B 

C Refleksi 

Tenar Kas C refleksi 

~~0µ V ! 
~ 
10 msn 

Seretıral SEP 

T enar Kas Motor 
Evoked Potansiyel 

300µV 1 

10 msn 

Şekil 3: Teııcı r kastan elde edile71 C-rejleksi ı·e 
eşzrımrınlı kaydedilen serebro l ınediaıı SEP ı •e 

MEPyaıııtı 

mı ile 20 msn laranslı P25-N33 amplitüclü 80 mikro
volt olan dev SEP elde ecl ilcli (Şekil 2C). 

'LoJJg Loop" Rr::/leks (C Rejleksi): Hastada sağ tenar 
kasa monopolar olarak yüzeye! dektrocl yerleştiri lcl i 
Meclian sinir bilek düzeyinde elektriksel olarak uyart ı! -



Tablo I : ,\ lyokloninin klinik ı·e elektrofizyolojik özelliklerine göre sınıllanıası 

Stimulusa Duyarlı Stimulusa Duyarsa 

Kortikal Refleks Retiliiler Refleks Periodik Ritmik Düzensiz 

Tutulan Bölge Disı:ıl eksırı:ınile. )iiz Proksiın:ıl eksıreıniıe. Ekstreıniıe. )iiz Gözler. p:ılatuııı. Ek,ıreıniıe . ıiiz 

1i"ız.göl'ck eksıreıniıe 

L1teralite llni reı·a bib ıı:r:ıl 13ilaıer:ı l senkron Genellikle bil aıer:ı l Genellikle siıııeırik. llnilaıer:ıl n,y:ı 

bir ebıreıniıede bilaıeral 

unilater,ıl obbilir 

Ritmisite Düzensiz Düzensiz Periodik Ritmik D(izensiz 

Provakan Faktörler l larekeı. 1-larekeı. Yok Yok Kesin değil 

değişik uy:ır:ın l:ır değişik uyaranlar 

Ei\lG deşarj süreleri Kıs:ı Kısa Göreceli uzun Uzun ( I00--iOO ıns) Kesin değil 

YayıJun R05tr.ılden k.ıudale 13ulber bölgeden Yok Yok Yok 

kaudal ı·c rostrale 

EEG Spike. Kontrlateral Spikc. ınyoklonus Periodik senkron Korelasyon yok Korelasyon yok 

sentı:ıl. .\lyoklonusa ile ile ilişkL~iz deşarjbr ile 

z:ıınans:ıl i lişkili birlikte olabilir 

Kortikal SEP Deı· :ı!onııal Normal :ı.'orın:ıl Norın:ıl 

Wl Artmış Anmış Aı1111:ı yok Arıına yok Artına yok 

Nedenler Pı\ l E, Posıanoksik Post:ınoksik , P~IE (11-1. SSPE Poıııin lezron P~IE. esansiyd. 

qı-ı, Alzheinıer spin :ıl 

P,\/E Prowesif m_rokloııik Epilepsi. Q H- Creııızfeldi:frıkob Hrısırılığı LLR: 'Loııg loop .. rejld-'s (Shilxısaki 1988) 

clı. C Refleksi Sutton ve ı\ Iayer tarafından t anıınlanclıgı 

gibi ( 19) lı8 ınsn latans ve 0.8 mVamplirüd ile elde edil

eli. Gelirg in ol:ı r:ı k artmış refleks ile senkron olarak se

rebr:ıl SEP k:ıyıtl:ınclı. C refleksi ile serebral SEP P25 pi

ki ar:ısıncla 20 nısn latans !:ırkı bulundu (Şekil 3A). 

.\/otur Cıırırılıııış Poımıs(rel (ı\lUP): Transkraniyel 

magnetik st inıülasyon ile (tı lagStiın 200, 2 Tesla. 9 cm 

cl:ıircsd stiınOlatör) kontrlaıeral tenar kastan MUP el

de edileli. 24 ııısn l atanslı ve J .S ıııV amplitüd ile nor

mal sınırlarda idi (Şekil .113). 

Tartışma: 

Ge<.; ortaya çıkan serebellar ataksi (20 yaş üzeri) 

nadirdir ve çoğu oıozom:ıl dominant geçiş gösteren 

a i leı · i ı ·ak:ıl:ırclır. ilk o larak Dejerine ve Tlıomas tara

fı ncl:ın aileı·i ve sporadik vakalar o larak 1900'lü yıl

I :ırd :ı t :ı nıml;ın nııştır. Geç serebellar ataksi, klinik 

bulgul :ırı genellikle 40-54 yaşları arasında ortaya çı

kan ve artmış tendon refleksleri, ekstreınitelerde art

ıııı~ k:ı s ıonusu ve serebellar bulgula rı içerir (lı,5). 

Dört ekstrenıitede serebellar ataksi dışında en sık iz

lenen bulgular serebellar dizan ri, kinetik tremor ve 

nistagınustur (9). Bir kı sım olgud :ı duyusal nöropati , 

planı:ır ekstensör yan ıt , derin duyu kaybı bildirilmiş

ti r ( cı ,.1). Erkeklerde daha sık görülür (4,9). Klinik se

y ir genel likle yavaş ilerleyicidir ( lı,S) . Ancak pür scre

bel l:ır sendrom bulguları olan olgul:ırda veya görün

t(ilemecle pür ~erebellar atrofi o lanlarda prognoz da

lı: ı iyid ir ( 15). Bizim olgunıuzcl:ı ela ekstrcrniıclercle 

168 

belirgin ataksi , dismet ri , discliaclo ko kinezi, nistagınus 

vardı. 13u ;ına klinik bulgul:ırla beraber art mış DTlt 

pol inöropati bulguları d :ı vard ı. Ayrıca roı oscnsiı ir 

ınyokloni ve iş itmede azalma tanıml:ınnıakıayclı. Cec 

baş langıçlı sercbellar ataksi. myokloni ve periferik 

nöropa ıi ile sensorinör:ıl sağı r lı k birlik tel iği. bir spck ı 

rumu içeren geç baş langı çl ı serebeller ataksiler icinde 

oldukça nadir bir grubu oluşturur; bilclirilen olguların 

çoğu ailcvidir ( l ,10). Olguımızd:ı buracl: ı u nı ın l :ı ıı :ın 

tüm semptomlar olınasın: ı rağmen ailevi geçis yok tu. 

L:ı bor:ıtuar değerlendirmede heyin omuril ik sıvıs ın

da protein hafifçe yükselebil ir. EEG 'cle yav:ış :ıkti\ ' ile ar

tışı izlenebilir. Olgubnn %SO'sincle elektrofizyolojik 

ol:ırak duyusal nörop:ıti onaya konabilir. Ancık motor 

ilet i hı zla rı ı·e SEP normakl ır. l3izi ııı olgunıuzcb EMC\k 

duysal fazı belirgin iletim y:l\·:ışlanı:ısı ile g iden ıııiks 

tipte polinörop:ıt i vardı. SEP :ılı ckst reınitecle ol :ısı l ı kl : ı 

polinöro patiye bağlı olarak dele cdileınecli. üst ekstrl'

ıniteclc ise normal latanslı ancak clev SEP ekle ecl ildi. 

BS1P genell ikle :ınorın:ıl bulgular verir (10) ve bizim o l

guımızcla bilateral ekle edilemedi. Gürüntülcmecle o l

guların % ">0 sincle serebella r ve berin sapı :ıtrofisi izle

nir (7.8, 13). Bu lıasıacla ela benzer r:ıclyolojik özel likler 

vardı. Patolojik o larak serehellar clejenerasyon. purk in

je hücreleri kaybı, clenıat nukleus. ol i v:ır ve pontin mık

leusl:ırd:ı ve 011:ı serebellar rccluııku ler aıron hildi ril

mi.ştir (9). Kesin eıyolojik neden bilinmez :ıııcık v:ık:ı

I :ırın önemli bir kısmının nedeni kro nik alkolizm ve 

ııı:ılignensilercl ir. Bazı olgularcla lökosit glut :ııııaı delı id-



rogenaz (GDH) akti\'itesinde azalma saptanmıştı r. Kro
nik alkolizmin neden olduğu olgularcl:ı GDl-l aktivitesi 
normal bilcl i rilnıiştir (6). 

Olgumuzda ön planda olan yakınmalarınd:ın biri te
levizyon seyrederken, kanal değiştirirken ve gece oto
büs yolculukları sırasında ortaya çıkan yüz, boyı.ın ve 
her iki üst ekstreınitecle onaya çıkan myokloniclir. 
Myokloni bilinç kaybının ol rnaclığı. bir kas veya kas 
grubunun ani sıçrayıcı, düzensiz kasılmasıdır. Bazen lıir 
kas grubunun kasılmasının ani kesintiye uğraması cb 
negatif myoklonus o larak acllandırılmaktadır. Myokloni 
değişik sınıflanclıırnalarının yanında stimulusa olan du
yarlılığına göre 2 ana gruba ayrılır: Stiımılusa duyarlı ve 
cluy:ırsız ınyokloni. Tablo !'ele (18) myokloninin stiınu

lusa olan duyarlılığına göre sını flaması, k linik ve nöro
fizyolo jik özellikleri özetlenmiştir (2,12,18) Bu tabloda 
verilen klinik parametrelere göre, o lgumuzdaki myok
loni. stiımılus duyarlı , yüz ve boyun ve üst ekstreınite
lerde, bilateral. provoke edilebilir tiptedir. Bu verilerle 
myokloni ko rtikal refleks veya reriküler refleks tipte 
o labi lir. Bu iki lokalizasyon a rasında EEG, folik slimü
lasyon ile uyarılan myokloni sırasındaki yaygın kas ar
tefa kı ı nedeni ile ayırım yapm;ıkta yeterli olmadı. Has
tad;ı median sinir uyarımı ile dev SEP elde eclilcl i. Bu ve
ri ıııyokloninin kortikal refleks tipte olduğunu göstereli. 
Ayrıcı artmış long loop refleks (C refleksi) varlığı koni
kal tipte nıyokloni olduğunu destekleyen diğer bulguy
du (:U 4-17). 1-lastacla ayrıcı ıen:ır b stan MUP elde 
edikl i. Bu potansiyelin l ,ıtansı 24 nısn , aynı kasta elekt
rik uyarım ile elde edilen dev SEP P25 l,ıtansı ile C ref
leksi :ırasınclaki laıans fark ı 20 ınsn olarak bulundu. Fo
tik uyaranla ekle edilen myokloni ile nıyokloni öncesi 
fronrosenırn l bölgeden elde edilen potansiyelin ilk po
zitif clefleksiyonun başlangıcı arasındaki btans farkı 18 
msn olarak hesapland ı. Bizim ele gözlediğimiz iki za
man intervali benzerliğinden clolayı, bunların cırnık yol
la rı kullandığ ı ileri sürülmekteclir (17,19). Long Loop 
Refleksin yolaklan tartışmalıcl ı r. Spinal segmental, sup
raspinal veya ıranskortikal olabileceğine ait varsayımlar 
ıııe\'Cuttur O) Şekil 3' ele görülebilecegi gibi: MUP la
tansı ile P25 piki latansları 24 nısn ve birbirinin aynıdır. 

J-ler iki latans toplamı 48 nısn etmektedir ve bu zaman 
cleğeri C refleksi la tansı ile hemen lıeınen aynıclır (Şekil 

3A). J\lulıternel afferent ve ellerenı yolların iletim zama
nı toplamının, C refleksi la tansına çok yakın bir değer

ele olınasınclan dolayı C refleksinin kortikal orijinli ol
cluğunu clüşünmekrcyiz. 
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