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TANI GÜÇLÜĞÜ GÖSTEREN BİR 
SPİNOSEREBELLAR ATAK.Sİ OLGUSU 

Macit Selekler*, Arif Çelebi**, Mefküre Eraksoy••• 

Herediter serebellar ataksiler, erken başlangıçlı ve geç başlangıçlı olmak üzere iki gruba 
ayrılırlar. Erken başlangıçlı grupta Friedreich Ataksisi (FA) ve Erken Başlangıçlı Serebellar 

Ataksi (Early Onset Cerebellar Ataxia, EOCA) bulunmaktadır. EOCA, FA'dan rf:!lleks/erin 
korunmasıyla ayrılır; üst ekstremite ataksisi ve eklem pozisyon duyusu kaybı FA )ıa oranla 

daha az şiddetlidir; optik atrofi, skolyoz, kardiyomyopati, diabetes mellitus EOCA 'dan daha 
nadirdir. Elektrofizyolojik incelemede şiddetli duysal nöropati FAya özeldir. 14 yaşındaki 
hastanın klinik ve laboratuar incelemesinde hem FAya hem de EOCA'ya uyan özelli/der 
mevcuttu. Rejlekslerin alınması EOCAya uymakla berabeı-, elektrofizyolojik incelemede 

duysal potansiyellerin alınamaması FAya uyuyordu. Bu yazıda, klinik açıdan tanı 
güçlüğü yaratan hastanın kesin tanısı için genetik araştırmanın zoı-unlu!ıı.ğıı 

vurgu/anmıştır. 

Anahtar kelimeler: Erken başlangıçlı serebellar ataksi, Friedreich ataksisi, duysal 
ııöropati. 

Diagnostic difficuUies in a case with spino cer ebe llar ata x ia 

Hereditary cerebellar ataxias can be divided into two main categories as ear/y oııseı aııd 
/ate onset. The early onset group consists of Friedreich's Ataxia (FA) and early Onseı 

Cerebellar Ataxia (EOCA). EOCA is distinguishedfrom FA in terıns of retaincd rejlexes. in 
comparison to FA, in EOCA, upper limb ataxia and loss ofjoiııt position sense cım less 

severe, and optic atrophy, scoliosis, cardioınyopathy, diabetes ıııellitus a re less coınnıoıı. . 

Additionally, severe sensory neuropaıhy in electrophysiologic study is spec(fic ıo r/1. . 

Characteristics that fitted both to FA and BOCA were seen in the cliniccıl cıııd /aborcıtoıy 
researches ofa 14-year-old patient. Though absence ofsensory poteııtials ı-enıinded qfFA, 

presence of retained rejlexes was reminding BOCA. Therefore, genetic research was essentia/ 
to make a certain diagnosis of the patient whose clinical diagnosis gave contradictoıy c!ues. 

K ey words: Early onset cerebellar ataxia, Friedreicb's aıaxia, seıısoıy neuropathy. 

Herecliter serebellar ataksiler, erken başlangıçlı ve geç 
başlangıçlı olı11ak üzere iki gruba ayrılırlar. Erken baş
langıçlı serebellar ataksiler grubunda Frieclreich Ataksisi 
(PA) ve Erken Başlangıçlı Serebellar Ataksi (Early Onset 
Cerebellar Ataxia, EOCA) bulunmaktadır (11). İki has
talığın ela başlangıç yaşı arasında (FA: 10,52 ± 7,4; EOCA: 
9,42 ± 5,23) belirgin fark yoktur (3). FA en sık rastlanan 
herecliter ataksi olup, genel popülasyonda görülıne in
siclensi 100.000'cle 1-2 civannclaclır (13). 

genellikle çocukluk, aclolesan veya erken ergenlikte yü

rüme ataksisi ile oıtaya çıkar. Diger özelW<leri, eksu-emite 

ataksisi, kas güçsüzlügü, dizaıtri, ekstansor plantar refleks, 

vibrasyon ve pozisyon duyusunun kaybı ve reflekslerin 

kaybıcltJ. En ciddi patolojik clegişiınler Meclulla Spi

nalis'teclir; bunlar posterioı· ve lateral kordonların ele

jenerasyonu ve Clarck kordonunda hücre kaybından iba

rettir. Peıiferik sinir sisteminde clorsal kök ganglionlannın 

clejenerasyomı; posterior kökler ve clistal sinirlerden b ü

yük myelinJi liflerin ciddi kaybı çarpıo özeUiklericl ir. Bu

nunla beraber, beyin sapında oıta derecede, se

rebellurn'cla hafıf ve minimal patolojik clegişiınler bulunur 

(7). MRI'cla üst servikal spinal korcl'ta atrofı tespit edilir 

(13,8). 

l 863-1877 yıllarında FA ile ilgili ilk yayınları Nicholaus 
Friedreich yapmıştır (11). FA, progresif bir hastalık olup; 
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Nesi111 1: I<raııial lv/RJ'da serehel/aı· atrofi görülmektedir. 

EOCA ilk kez 191 l 'cle Fickler tarafından tanımlanmış; 
ancak ayrı bir klinik antite olarak ele alınmanuştır. 1981'de 
Harding bu olguları farkl ı bir sendrom olarak ta
nıınlamışur (11). EOCA, F A'dan reflekslerin kon.ınmasıyla 

ayrılır. Üst eksu·emite ataksisi ve eklem pozisyon duyusu 
kaybı FA'ya oranla daha az şiddetlidir. Optik atrofı, skol
yoz, kardiyomyopati, diabetes mellitus daha nadirdir veya 
hiç yoktur. Prognozu FA'ya göre daha iyidir. Kranial 
BT'de serebellar au·ofı görülebilir (1). Hakkında yeterli 
p atolojik bulgu yoktur (11). 

EOCA'da refleksleıin kon.ınması hatta çoğunda art
ması, EOCA'nın patofizyolojisinin FA'clan farklı olduğuna 
işaret eder. F A'cla clorsal kök ganglionlan, dorsal kökler ve 
peıiferik sinirlerinin kalın myelinli afferent lifleıinin de
jenerasyonu refleks arkının afferent kısmının kesilı11esine 

neden olur. EOCA'nın FA'clan ayrılan diğer majör özel
likleri kardiyomyopati, optik au·ofı ve ciddi skolyozun ol
mamaınsıclır. EOCA'cla eklem pozisyon duyusunun kaybı 
daha nadirdir ve üst eksu·eınitelercleki ataksi şiddeti daha 
azdır. Sinir ileti çalışmalarında duysal potansiyellerin alın
mamasıyla FA, EOCA'clan tamanuyla ayrılır. Disaıtıi, sa
ğırlık, pes cavus, nistagmus, piradimal güçsüzlük ve eks
tansör plantar cevap insiclensi ikisinde ele aynıdır (3). 

Bu yazıda klinik ve labrotuar incelemeleıi açısından 

hem FA hem ele EOCA'ya benzeyen ve tanı güçlüğü ya
ratan bir olguyu sunarak ilgili literatürü gözden geçirdik. 

OLGUSUNUMU 

14 yaşındaki erkek çocuğunda ellerinde titreme, yü
rümesine aksaklık şikayetleıi mevcuttu. 3 yaşına kadar 
yürümesi geciken hastanın yürüyüşü hiç bir zaman nor
mal forına dönüşmemiş. İki yıl önce yürüme bozukluğu 
artan aıtan hastanın koşamadığı, bir yere normalden da-
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ha uzun sürede gidip geldiği, küçük bir çıkınuya takılınca 
dengesini sağlayamayıp düşt:üğü öğrenildi. 

Yapılan nörolojik muayenesinde, k.ranial alanda ho
ıizontal ve veıtikal nistagmus, fiksasyon instabilitesi, la
teral konjuge bakış felci saptandı. lnspeksiyonla kaslarda 
atrofı, hipeıtrofı veya fasikülasyon görülmedi. Eks
u·emitelerde herhangi bir asiıneu·i veya deformite dikkati 
çekınecli. Her clöıt eksu·emite hipotonikti. Motor sistem 
muayenesinde distalcle kas gücü +4/ 5, proximalcle 5/ 5 idi. 
Ağrı, ısı, yüzeysel duyular norınalcli. Vibrasyon duyusu üst 
ekstremitelercle 15 saniye, alt eksu·emitelerde '5 saniye o
larak bulundu. Eklem pozisyon duyusu bozuktu. derin 
tendon refleksleri Biseps +/+, Triseps +/ +, Patella ++/ ++, 
Aşil +/ + şeklinde alındı. Taban derisi refleksi bilateral 
ekstansördü. Parmak-burun, diz-topuk testinde clisrnetri 
gözlencli. Romberg testinde gözler açıkken sallarnyor, 
gözlerini kapaunca ela be!iı-gin şekilde sağa-sola sal
lanıyordu; ancak düşmüyordu. Ayaklarına bakarak, yer
den fazla kalclırınaclan, bazen sürüyerek, vücudunu öne 
eğerek yürüyordu. 

Fizik muayenede, sağa bakan be!iı-gin skolyozu clı

şında biı· patoloji saptanmadı. Hastada rutin kan, bi
yokimya, idrar, akciğer grafısi tetkikleri yapıldı ve normal 
bulundu. 

Eleku·ofızyolojik incelemde motor ileti luzı azalırnşu ve 
dusal potansiyeller alınanuyorclu . Kranial MRl'cla se
rebellar au-ofi saptandı (Resiın 1). Kardiyoloji kon
sültasyonunda (karcliyolojik muayene, EKG, eko
karcliyografı) bir patoloji saptamadı. Göz kon
sültasyonunda gözdibi noımal bulundu. Oral glukoz to
lerans testinde kan şekeri normal sınırlar içinde kaklı . 

Olgumuzun derin duyu bozukluğu, serebellar bul
gulan ve ekstansor taban cleıisi cevabı F A'ya uymakla be
raber; refleksleıin alınınası EOCA'yı akla getireli. Ancak e
lektrofızyolojik çalışmada duysal potansiyellerin alın

maması ve ciddi skolyozu EOCA ile uyumlu değildi. Bu 
özellikleıiyle olgumuzun herecliter spinoserebellar atak
siler spektn.ımundaki yeri neresi olabilirdi? 

TARTIŞMA 

I-Iarding 115 olgu içeren çalışmasında refleks kaybın.ı 

FA'nın "olınazsa olınaz"ı (sine qua non) o larak ta
nımlanuştır ( 4). Ancak son biı·kaç yıl içinde iyi dokumante 
edilı11iş FA'lı hastalarda alt ekstremitelercle reflekslerin 
korunduğu veya aıtUğını bildiren maka.leler ya
yınlanmışur (2,14,9). Bununla beraber büyük serilerde, 
patella refleksi korunan FA'lı hastalara %1-2 oranında 
rastlanıyordu (12). 



Literatürdeki bu çelişkilerden sonra, Palau ve ark. 
1995 yılında, FA'cla reflekslerin korunduğu FARR fe
notipini (Frieclreich Atında Retainecl Reflexes) FA fe
notipinin bir vaıyantı olarak tanımladılar (12). 

FA'nm genetik homojenitesi daha önce çeşitli ça
lışmalarda kanıtlanırnştı; bu sebeple teşhis kriterleıi ke
sindi. Palau ve ark. ise FARR fenotipini, a ilelik heterojenite 
ile açıkladılar. Yani tek lokustaki değişik mutasyonlar, 
değişik fe notiplere neden olabiliyordu (12). 

Hastanın elektı-otlzyolojik incelemesinde, motor ileti 
hızının azalclığı , duysal potansiyellerin ise hiç alınımıdığı 

görüldü. Duysal potansiyellerin alınınaması FA'ya özgün 
bir bulguydu. EOCA'cla ise duysal ileti hızı azalır, ancak 
kaybolmaz (3, 8, 6). 

Hastanm ekokarcliyografık incelemesinde ise patoloji 
saptarunadı. Ancak, 20 yaşından önce FA'cla kar
diyomyopati görülmesi alışılı1uş bir bulgu değildi ( 4). 
1-Jastanuzın 14 yasında olduğu hatırlanırsa, bu sonuç FA 
tanısııu clışlamanuza sebep olı11aclı ; sadece aymcı tanıya 
yardım etmedi. 

Kranial Mill'da hastada serebellar atı·ofi saptarunası E
OCA'ya uyan bir özellik idi. Ancak hastalık yaşının aıtması 
i.le FA'da serebellar atı'Ofi görülebiliyordu. Onnerod ve 
ark. yirmibeş yıllık bir FA'lı hastada belirgin serebellar at
rofi saptanuşlardı (10). Bizim hastanuzın onbir yıllık FA 
hastası olduğu düşünülürse, serebellar atı·ofınin bu süre 
içinde oıtaya çıkıp çıkamayacağı tartışma konusudur. 

Diabetes MelLitus FA'nın bir özelliği olup; EOCA'cla 
göıi.ilmeyişi sebebiyle hastaya oral glukoz tolerans testi 
uygulandı. Sonuç normal smırlardaydı. Harding FA'da 
D.M. oranını %10 olarak tespit etmişti. Başlangıç yaşı ise 
25.0 ± 10.64 olarak hesaplanırnştı (4). Hewer ve Ro

binson'a göre ise FA 'ela D.M. 40 yaşmcl_an sonra baş
lıyordu(5). Bununla beraber, o lgumuzda izleyen yıllarda 

D.M. gelişebileceği gibi, hiç ele görülıneyebilir; çünkü bu 
her PA hastası için kural değildir. 

Hastanm nörooftalınolojik muayenesinde saptanan 
nistagmus ve fiksasyon instabilitesi her iki hastalıkta ela 
görülebiliyordu (3), ancak fiksasyon instabilitesinin in
sidensi FA'da daha fazlaydı (8). Hastadaki lateral konjuge 
bakış paralizisi açıklanamadı. Bu EOCA'nm da bir özelliği 
eleği.idi. 

Palau ve ark. tanı kriterleıi içinde, alt ekstı'emitelerdeki 

refleks kaybını dışlayınca, yanlışlıkla EOCA olarak sı-
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nıflandınlacak hastalann, şiddetli duysal nöropati ve kar
cliyomyopati varlığında FARR tenotipini düşündüımesi 
gerektiğini ileri sürmüşlerdir (12). 

Hastamızdaki belirgin duysal nöropatının EOCA'ya 
ters düşmesi nedeniyle olgumuzda FARR fenotipini dü
şündük. Ancak bu konuda kesin yargıya varmak için ge
netik araştırma yapılı11ası kaçııulmazdı. 

Bu olgu ile spinoserebellar ataksi.ler spektı1.ımunda 
hala birçok tartışmalı yön bulunduğuna ve bu konuda fe
notipe bakarak karar vermenin güçlüğüne dikkat çe
kerek, genetik araştıımanm gerekliliği vurgulanmıştır. 
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