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Ataksi Telenjiektazi Sadece Bir Hareket Hastaligi
Degildir; Ileri Yas Bir Ataksi Telenjiektazi
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Ataksi Telenjiektazi (AT) nadir goriilen, multisistemik, otozomal resesif gegisli bir sendromdur. Progresif serebellar ataksi, okiilokitanoz telenjektaziler,
immunyetmezlik, radyasyon hipersensitivitesi, malignansiye yatkinlik ile karakterizedir. Serebellar ataksi disinda okiillomotor apraksi, koreatetoz,
distoni ve néromuskuler bulgular zamanla gozlenebilen diger norolojik ¢zelliklerdir. AT'de néromuskiler anormallikler ilerleyen yasla siklikla
sendroma eslik etmektedir. En sik olarak sensorimotor aksonal polinéropati ve spinal mskiiler atrofi seklinde tutulum gézlenmektedir. ileri yasta
tani alan agir néromuskdler sistem bulgulari olan bir AT olgusu bildirilecektir.

Anahtar kelimeler: Ataksi telenjiektazi, néromuskdler, yetiskin

ABSTRACT

Ataxia-telangiectasia is not only a movement disorder; neuromuscular abnormalities in an advanced aged ataxia-
telangiectasia patient

Ataxia-telangiectasia (AT) in a rare, multisystemic autosomal recessive disorder. The core features of the disease are progressive cerebellar ataxia,
oculocutaneous telangiectasia, immune deficiency, radiation hypersensitivity and predisposition to malignacy. Except prominent feature, cerebellar
ataxia, oculomotor apraxia, choreoathetosis, dystonia and neuromuscular symptoms may be observed. Neuromuscular abnormalities commonly
accompanied the disease in later stages. Most involvement types are sensorimotor axonal polyneuropathy and spinal muscular atrophy in
neuromuscular system. Here we report an adult AT patient with severe neuromuscular system involvement.
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GiRiS

Ataksi Telenjiektazi (AT) nadir gérilen, multisistemik,
otozomal resesif gecisli bir sendromdur. Progresif serebel-
lar ataksi, okulokltano6z telenjiektaziler, immunyetmezlik,
radyasyon hipersensitivitesi, malignansiye yatkinlik ile
karakterizedir. Dogumda normal olan ¢ocuklarda ylriume-

Derin tendon refleksleri alinamayan hastanin duyu muaye-
nesinde uzun eldiven corap hipoestezi saptandi. Beyin
BT'sinde serebellar atrofi izlendi. AFP diizeyi 631.3 1U/ml
(0-5.8) yuiksek saptandi.

Yapilan elektronéromiyografide (ENMG) alt ekstremite-
lerde belirgin agir sensorimotor aksonal ndropati tespit
edildi. Sag alt ekstremitelerde incelen tibial ve peroneal

Resim 1: Bilateral konjuktival telenjektaziler

ye baslayinca serebellar ataksiye bagli dengesizlik dikkat
ceker. Serebellar ataksi disinda okiilomotor apraksi, korea-
tetoz, distoni ve ndromuskuler bulgular zamanla gézlenebi-
len diger nérolojik ézelliklerdir (1). AT'de néromuskiler
anormalliklerilerleyen yasla siklikla sendroma eslik etmek-
tedir. En sik olarak sensorimotor aksonal polindropati ve
spinal miskaler atrofi seklinde tutulum gézlenmektedir (2).

OLGU

29 yasinda bayan hasta klinigimize erken cocukluk
doneminde baslayan yurtimede dengesizlik yakinmasi ile
bagvurdu. Oykustinde, normal yasinda yartidigu, 2.5 yasin-
da ydrimesinde dengesizlik basladidi ve progresif seyrettigi
belirtildi. Anne ve babasinin ikinci derece akraba oldugu ve
ailede baska bireyde benzer yakinma olmadigi 6grenildi.
Hasta onami ile yapilan ve resmedilen fizik incelemesinde
konjuktiva ve ciltte telenjiektaziler (Resim 1), el ve ayak par-
maklarinda dismorfik degisiklikler ile ekstremite kaslarinda
ileri atrofi izlendi (Resim 2a-b). Nérolojik muayenesinde
konusmasi dizartrikti, gévdede belirgin ataksi, ekstremite-
lerde bilateral dismetri ve intensiyonel tremor mevcuttu.

)’

Resim 2: Elde tenar ve hipotenar kaslarda atrofi
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Resim 3: Her iki alt ekstremite distal kas gruplarinda atrofi
ve parmaklarda dismorfik degisiklikler

motor sinir iletim calismalarinda birlesik kas aksiyon potan-
siyeli (BKAP) elde edilemedi. Sag (st ekstremite incelenen
median ve ulnar motor sinir iletim calismalarinda sinir ile-
tim hizinin gérece korunmus oldugu, BKAP amplitllerinin
belirgin distk oldugu izlendi (Resim 3). Sag alt ve st eks-
tremitelerde incelen sural, median, ulnar duyu sinir iletim
calismalarinda aksiyon potansiyeli elde edilemedi. igne
ENMG incelemesinde alt ve st ekstremite proksimal ve dis-
tal kaslarda istirahatte fibrilasyon ve pozitif dalgalar ile
karakterize agir denervasyon aktivitesi, yari kasida blyuk
motor (inite potansiyelleri (MUP) ile nérojenik MUP'ler ve
tam kasida belirgin seyrelme izlenmistir.

TARTISMA

AT'de ileri yasa kadar yasam ¢ok enderdir. Noromiskuler
bozukluklar 6zellikle ilerleyen yasla birlikte AT hastalarinin
onemli bir kisminda gérulen tutulumlardandir, ancak bu
sendroma eslik edebilecedi az bilinmektedir ve bu konudaki
literatdr yazilari da kisitlidir. Bildirilen AT'ye sahip olgulara
gére oldukca ileri yasa ulagan olgumuzda ¢ok agir néromus-

kuler sistem etkilenimi saptanmigstir. Literattirde ENMG ince-
lemelerinde bu néromuskuiler tutulumdaki en temel patolo-
jinin progresif sensorimotor aksonal néropati oldugu belir-
tilmektedir. ilerleyen yasla 6n boynuz hiicre kaybi eslik
etmekte ve spinal muskdler atrofi klinigi olusmaktadir (2).
Olgumuzun da muayene bulgulari ve elektrofizyolojik ince-
lemedeki duyusal liflerde hakim etkilenimi én planda ¢ok
agir sensorimotor néropati ile uyumludur. Mevcut agir etki-
lenim nedeni ile eslik edebilecek 6n boynuz tutulumunu
elektrofizyolojik olarak ayirt etmek mdmkun degildir. Ancak
uyarilmis potansiyel calismalar belirgin néropati olmadan
da bazi olgularda én boynuz tutulumu olabilecegini de des-
teklemektedir (3). Literatiirdeki kas ultrasonografi calisma-
sinda kaslarda fibrozis nedeni ile ekointensitede artis sap-
tanmistir (1). Sinir biyopsilerinde kalin miyelinli Lif kayb,
aksonal hasar, dorsal kolonda myelinli Lif kaybi dorsal kok
gangliyonunda dejenerasyon kas biyopsilerinde denervas-
yon atrofisi, gosterilmistir. Noromuskuler néropatolojik 6zel-
likler Friedreich's ataxia ile benzerdir ancak daha geg, genel-
Likle birinci dekadin ikinci yarisinda ortaya ¢ikmakta ve daha
hafif olmaktadir (4). AT'de, hiicre siklusu ve DNA tamirinde
gorevli ATM geni mutasyonlari yaygin nérodejenerasyonun
nedenidir (5). Néromuskdler bulgularin da, AT'nin literattr-
de bilinen temel 6zelliklerinin yanina tani kriteri olarak
eklenmesi gerekliligi de literatlrlerde tartisilmaktadir.

Ataksi telenjiektazi multisistemik olusunun yaninda
norolojik sistemde de sadece serebellar sistemi degil, noro-
muskdler sistem gibi farkli alanlari da etkileyebilecegi akil-
da bulundurulmalidir. Bildirdigimiz ileri yas AT olgusunda
literatlirde ozellikle ilerleyen yasla birlikte siklidinin arttigi
belirtilen néromuskuler sistem tutulumu cok agir sekilde
saptanmistir. Hastalik sirecinde izlenen serebellar disfonk-
siyon yaninda hastada ek yetiyitimine neden olan néromus-
kiler bozukluklarin da rehabilitasyon déneminde dikkate
alinmasi 6nemlidir.

Hasta Onami: Hasta onami alinmigtir.
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