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TANI GUCLUGU GOSTEREN BIR
SPINOSEREBELLAR ATAKSI OLGUSU

Macit Selekler*, Arif Celebi**, Mefkiire Eraksoy**

Herediter serebellar ataksiler, erken baglangich ve geg baslangich olmak tizere iki gruba
ayrilirlar. Evken baglangicli grupta Friedreich Ataksisi (FA) ve Erken Baglangich Serebellar
Alaksi (Early Onsel Cerebellar Ataxia, EOCA) bulunmakiadir. EOCA, FA'dan reflekslerin
korunmasyyla ayrilir; tist ekstremite ataksisi ve eklem pozisyon duyust kaybr FA'va oranla
daha az siddetlidiy; optik atrofi, skolyoz, kardiyomyopati, diabetes meilitits EOCA'dan daha
nadirdir. Elektrofizyolojik incelemede siddetli duysal ndropati FA'va ézeldir. 14 yasimdeki
hastarnin klinik ve laboratuar incelemesinde hem FA'va hem de EOCA'ya wyan dzellikler
mevcuttu. Reflekslerin ahmmasi EOCA'va wymakla beraber, elekirofizyolojik incelemede
duwysal potansiyellerin alinamamasi FA'va uyuwyordu. Bu yazida, klinik acidan tani
guicligii yaratan bastamn kesin tanisi icin genetik aragtirmamn zorunlulugi

virgulanmigtir,

Anabtar kelimeler: Evken baslangicl serebellar ataksi, Friedreich ataksisi, duysal

noropalti.
Diagnostic difficulties in a case wilh spinocerebellar alaxia

Hereditary cevebellar ataxias can be divided into two main categories as early onsel anc
late onset. The early onsel group consists of Friedreich's Ataxic (FA) and early Onsct
Cerebellar Ataxia (EOCA). EOCA is distinguished from FA in terms of retained reflexes. I
comparison to A, in EOCA, upper limb ataxia and loss of joint position sense are less
severe, and oplic alrophy, scoliosts, cardiomyopeathy, diabetes mellitus cre less common.
Additionally, severe sensory neuropathy in electrophysiologic study is specific to FA.
Characteristics that fitted both to FA and EOCA were seen in the clinical and laboratory
researches of a 14-year-oid patient. Though absence of sensory potentials reminded of FA,
presence of relained reflexes was reminding EOCA. Therefore, genetic research was esserntict!
to make a certain diagnosis of the patient whose clinical diagnosis gave contradictory clues.

Key words: Early onset cervebellar ataxia, Friedreich's alaxia, sensory neuropally.

Herediter serebellar ataksiler, erken baslangiclt ve gec genellikle cocukluk, adolesan veya erken ergenlikte yui-
baslangich olmak tizere iki gruba aynlilar. Erken bag- riime ataksisi ile ortaya ¢ikar. Diger 6zellikleri, ekstremite
langicl serebellar ataksiler grubunda Friedreich Ataksisi
(FA) ve Erken Baslangich Serebellar Ataksi (Early Onset
Cerebellar Ataxia, EOCA) bulunmaktadir (11). Iki has-
talgin da baglangi¢ vast arasinda (FA: 10,52 + 7,4; EOCA:

ataksisi, kas gligstizligty, dizartii, ekstansor plantar refleks,
vibrasyon ve pozisyon duyusunun kaybr ve reflekslerin
kaybidir. En ciddi patolojik degisimler Medulla Spi-

9,42 + 5,23) belirgin fark yoktur (3). FA en sik rastlanan nalis'tedir; bunlar posterior ve lateral kordonlann de-
herediter ataksi olup, genel popiilasyonda goriillme in- jenerasyonu ve Clarck kordonunda hiicre kaybindan iba-
sidensi 100.000'de 1-2 civarindadur (13). rettir. Periferik sinir sisteminde dorsal kol ganglionlarinin

1863-1877 yillarinda FA ile ilgili ilk yaymlar Nicholaus dejenerasyonu; posterior kokler ve distal sinitlerden bii-
Friedreich yapmugtr (11). FA, progresif bir hastalik olup; yiik myelinli liflerin ciddi kaybi carpiar dzellikleridlir. Bu-

nunla beraber, beyin sapinda orta derecede, se-

, il tal sl desisimler .
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Resim 1: Kravial MRIda serebellar atrofi goriilmektedir.

EOCA ilk kez 1911'de Fickler tarafindan tanimlannus;
ancak ayn bir klinik antite olarak ele alinmanustir. 1981'de
Harding bu olgulart farkli bir sendrom olarak ta-
rumlanustir (11). EOCA, FA'dan reflekslerin korunmasiyla
ayrilir. Ust ekstremite ataksisi ve eklem pozisyon duyusu
lcaybi FA'ya oranla daha az siddetlidir. Optik atrofi, skol-
yoz, kardiyomyopati, diabetes mellitus daha nadirdir veya
hi¢c yoktur. Prognozu FA'ya gore daha iyidir. Kranial
BT'de serebellar atrofi gortilebilir (1). Hakkinda yeterli
patolojik bulgu yoktur (11).

EOCA'da reflekslerin korunmast hatta ¢ogunda art-
mast, EOCA'min patofizyolojisinin FA'dan farkl olduguna
isaret eder. FA'da dorsal kdk ganglionlar, dorsal kokler ve
periferik sinirlerinin kalin myelinli afferent liflerinin de-
jenerasyonu refleks arkinin afferent kisminin kesilmesine
neden olur. EOCA'in FA'dan aynlan diger major ¢zel-
likleri kardiyomyopati, optik atrofi ve ciddi skolvozun ol-
mamamsichr. EOCA'da eklem pozisyon duyusunun kaybi
daha nadirdir ve st ekstremitelerdeki ataksi siddeti daha
azdir. Sinir ileti calismalarinda duysal potansiyellerin alin-
mamastyla FA, EOCA'dan tamamuyla ayrilir. Disartri, sa-
girlik, pes cavus, nistagmus, piradimal giigsiizliik ve eks-
tansor plantar cevap insidensi ikisinde de aymidir (3).

Bu yazida klinik ve labrotuar incelemeleri agisindan
hem FA hem de EOCA'ya benzeyen ve tani giicliigii ya-
ratan bir olguyu sunarak ilgili literatiinti gbzden gecirdik.

OLGU SUNUMU

14 yagindaki erkek ¢cocugunda ellerinde titreme, yii-
rimesine aksaklik sikayetleri mevecuttu, 3 yasma kadar
yiiriimesi geciken hastarun yiirtiytisti hi¢ bir zaman nor-
mal forma dontismemis. 1ki yil énce yirime bozuklugu
artan artan hastann kosamadigy, bir yere normalden da-
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ha uzun stirede gidip geldigi, kiiciik bir cikintiya takilinca
dengesini saglayamay1p diistiigii dgrenildi.

Yapilan norolojik muayenesinde, kranial alanda ho-
rizontal ve vertikal nistagmus, fiksasyon instabilitesi, la-
teral konjuge bakis felci saptandi. Inspeksiyonla kaslarca
atrofi, hipertrofi veya fasikiilasyon gorilmedi. Eks-
tremitelerde herhangi bir asimetri veya deformite dikkati
cekmedi. Her dort ekstremite hipotonikti. Motor sistem
muayenesinde distalde kas giicti +4/5, proximalde 5/5 idi.
Agr, 151, ylizeysel duyular normaldi. Vibrasyon duyusu tist
ekstremitelerde 15 saniye, alt ekstremitelerde 5 saniye o-
larak bulundu. Eklem pozisyon duyusu bozuktu. derin
tendon refleksleri Biseps +/+, Triseps +/+, Patella ++/++,
Asil +/+ seklinde alindi. Taban derisi refleksi bilateral
ekstanstrd . Parmak-burun, diz-topuk testinde dismetri
gbzlendi. Romberg testinde gozler acikken sallaruyor,
gozlerini kapatinca da belirgin sekilde saga-sola sal-
lantyordu; ancak dismuyordu. Ayaklarma bakarak, yer-
den fazla kaldirmadan, bazen stirtiyerek, viicudunu éne
egerek ylirtiyordu.

Fizik muayenede, saga bakan belirgin skolyozu di-
sinda bir patoloji saptanmach. Hastada rutin kan, bi-
yokimya, idrar, akciger grafisi tetkikleri yapild: ve normal
bulundu.

Elektrofizyolojik incelemde motor ileti hizt azalnust ve
dusal potansiyeller alinamiyordu. Kranial MRI'da se-
rebellar atrofi saptandi (Resim 1). Kardiyoloji kon-
stiltasyonunda  (kardiyolojik  muayene, EKG,
kardiyografi) bir patoloji saptamadi.  Goz  kon-
stiltasyonunda gozdibi normal bulundu, Oral glukoz to-
lerans testinde kan sekeri normal sinurlar icinde kaldi.,

eko-

Olgumuzun derin duyu bozuklugu, serebellar bul-
gulart ve ekstansor taban derisi cevabt FA'ya uymakla be-
raber; reflekslerin alinmast EOCA'y1 akla getirdi. Ancak e-
lektrofizyolojik calismada duysal potansiyellerin - alin-
mamast ve ciddi skolyozu EOCA ile uyumlu degildi. Bu
ozellikleriyle olgumuzun herediter spinoserebellar atak-
siler spektrumundaki yeri neresi olabilirdi?

TARTISMA

Harding 115 olgu iceren calismasinda refleks kaybin
FA'nin "olmazsa olmaz"t (sine qua non) olarak ta-
numlamustir (4). Ancak son birkag yil icinde iyi dokumante
edilmis FA'l hastalarda alt ekstremitelerde reflekslerin
korundugu veya antigmi  bildiren makaleler ya-
yinlanmustr (2,14,9). Bununla beraber hiiytik serilerde,
patella refleksi korunan FA'li hastalara %1-2 oraninda
rastlantyordu (12).



Literatiirdeki bu celiskilerden sonra, Palau ve ark.
1995 yilinda, FA'da reflekslerin korundugu FARR fe-
notipini (Friedreich Ataxia Retained Reflexes) FA fe-
notipinin bir varyant olarak tanumladilar (12).

FA'nin genetik homojenitesi daha &nce cesitli ¢a-
lismalarda kanitlanmusty; bu sebeple teshis kriterleri ke-
sindi. Palau ve ark. ise FARR fenotipini, allelik heterojenite
ile acikladilar. Yani tek lokustaki degisik mutasyonlar,
degisik fenotiplere neden olabiliyordu (12).

Hastanin elektrofizyolojik incelemesinde, motor ileti
hizinin azalchy, duysal potansiyellerin ise hi¢ alinmachg
gorildii. Duysal potansiyellerin alinmamasi FA'ya dzglin
bir bulguydu. EOCA'da ise duysal ileti hizi azalir, ancak
kaybolmaz (3, 8, 6).

Hastanin ekokardiyografik incelemesinde ise patoloji
saptanmadi. Ancak, 20 yasindan once FA'da kar-
diyomyopati gorilmesi alisiliug bir bulgu degildi (4).
Hastamizin 14 yasinda oldugu hatirlanirsa, bu sonug FA
tanisint dislamanuza sebep olmad; sadece ayinicr taniya
yardim etmedi.

Kranial MRI'da hastada serebellar atrofi saptanmasi E-
OCA'ya uyan bir dzellik idi. Ancak hastalik yagmin artmast
ile FA'da serebellar atrofi goriilebiliyordu. Ormerod ve
ark. yirmibes yillik bir FA'li hastada belirgin serebellar at-
rofi saptanuslarch (10). Bizim hastanuzin onbir yillik FA
hastast oldugu distnuliirse, serebellar atrofinin bu stire
icinde ortaya ¢ikip ¢ilkamayacagi tartisma konusudur,

Diabetes Mellitus FA'nin bir ézelligi olup; EOCA'da
gortilmeyisi sebebiyle hastaya oral glukoz tolerans testi
uygulandi. Sonu¢ normal sinulardayci. Harding FA'da
D.M. oranin %10 olarak tespit etmisti. Baglangi¢ yas: ise
250 + 1064 olarak hesaplanmustt (4). Hewer ve Ro-
binson'a gore ise FA 'da D.M. 40 yasindan sonra bas-
liyordu(s). Bununla beraber, olgumuzda izleyen yillarda
D.M. gelisebilecegi gibi, hi¢ de gortilmeyebilir; ¢linki bu
her FA hastast icin kural degildir.

Hastanin norooftalmolojik muayenesinde saptanan
nistagmus ve fiksasyon instabilitesi her iki hastalikta da
gorilebiliyordu (3), ancak fiksasyon instabilitesinin in-
sidensi FA'da daha fazlaych (8). Hastadaki lateral konjuge
baks paralizisi aciklanamadt. Bu EOCA'nin da bir &zelligi
degildi.

Palau ve ark. tam kriterleri icinde, alt ekstremitelerdeki
refleks kaybini cislayinca, yanhglikla EOCA olarak si-
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niflandinilacak hastalann, siddetli duysal noropati ve kar-
diyomyopati varliginda FARR fenotipini digtindiirmesi
gerektigini ileri sirmtslerdir (12).

Hastamuzdaki belirgin duysal noropatinin EOCA'ya
ters diismesi nedeniyle olgumuzda FARR fenotipini di-
stindiik. Ancak bu konuda kesin yargiya varmak icin ge-
netik arastirma yapimast kacimlmazdi.

Bu olgu ile spinoserebellar ataksiler spektrumunda
hala bir¢ok tartismali yon bulunduguna ve bu konuda fe-
notipe bakarak karar vermenin glicligiine dikkat ce-
kerek, genetik aragtrmanuin gerekliligi vurgulannustir,
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