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Nadir gorilen bir genetik ataksi: serebrotendinoz Ksantomatozis
A rare genetic ataxia: cerebrotendinous xanthomatozis
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Ozet

Serebrotendinoz ksantomatozis (CTX) nadir gorilen ve tedavi edilebilir bir lipid depo hastaligidir. Erigkin
baslangich ataksi nedenlerinden biridir. Klinik bulgular infantil dénemde inat¢i diyare, adolesan dénemde
katarakt ve erigkin ddnemde tendon ksantomlari ve ataksi, epilepsi, kisilik degisikligi gibi norolojik bozukluklar
ile seyretmektedir. 6 yil 6nce CTX tanisi alan, 37 yasinda kadin hasta klinigimize denge bozuklugu ve ylirimede
glgclik sikayetiyle basvurdu. Her iki alt ekstremite kas kuvvetleri 4/5ti ve bilateral asil klonusu mevcuttu.
Ambulasyon sirasinda bilateral distk ayak yurlytsu dikkati gekiyordu. Hasta denge rehabilitasyonu ve ytriime
egitimi programina alindi. Her iki alt ekstremiteye kuvvetlendirme egzersizleri uygulandi. Foot-up ylrlyUs ortezi
ile dusuk ayak yurlylsi kontrol altina alindi. Baklofen tedavisi ile klonus giderildi. CTX hastalari, gogunlukla
norolojik bozukluklar basladiktan sonra tani alir ve tedavi ile hastalik progresyonu énlenmeye calisilir. Bu
hastalarda kisiye 6zel olusturulmus rehabilitasyon programlariyla semptomlarin yagsam kalitesine olan etkisi
azaltilabilir. Biz de bu olgumuzda CTX nedeniyle ataksi ve yurume gugliglu olan hastamizin rehabilitasyon
surecini paylasacagiz.
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Abstract

Cerebrotendinous xanthomatosis (CTX) is a rare and treatable lipid storage disease. It is one of the causes
of adult onset ataxia. Clinical findings include persistent infantil diarrhea, cataracts in adolescent, tendon
xanthomas and neurologic disorders such as ataxia, seizures, personality changes in adulthood. 37 years
old woman, diagnosed CTX 6 years ago, complained of balance loss and walking difficulty. Bilateral lower
extremities were assessed with manual muscle testing and muscles strength were 4/5. She had bilateral lower
extremity achilles clonus. Drop foot was observed when walking. We planned a rehabilitation program for
balance and walking ability. Bilateral lower extremities strengthening program was performed. Foot-up ortheses
were suggested for drop foot. Lower extremity clonus was stopped with baclofen 30 mg/day oral medication.
Most of patients are diagnosed after the symptoms had started. It is believed the progression was stopped by
the therapy. Personalized rehabilitation programs can improve functions and quality of life of this patients. In this
case we shared the rehabilitation process of our patient with CTX.
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Giris epilepsi gibi ndrolojik sorunlar, katarakt ve asil
tendon ksantomlari sik gortlen problemlerdir
[3]. Bunlarin diginda ateroskleroz, osteoporoz,
gastrointestinal sistem problemleri, periferik
noropati, orta derecerede myopatik tutulum
gorulebilir  [4]. Semptomlarin  yasa gore
degisik zamanlarda ortaya ¢ikmasi nedeniyle
) ] ortalama tani yasi 24,5dir [5]. Tedavide
bozukluk ile seyreder [2]. Ataksi, depresyon, onodeoksikolikasit (CDCA) kullaniimaktadir

Serebrotendinoz  ksantomatozis  (CTX)
nadir gorllen otozomal resesif bir lipid depo
hastaligidir ve CYP27A1 geni Uzerinde
kodlanan sterol 27 hidroksilaz enzim defekti
hastalik olusur [1]. Cesitli dokularda lipit
birikimi, myelin kilif sentezinde ve tamirinde
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[6]. CDCAnin progresyonu yavaslattigi ve
bulgulari 6nleyebildigi gdsterilmistir [7]. Kisiye
O0zel hazirlanmis rehabilitasyon programiyla
hastalarin denge ve fonksiyonel kazanimlari
oldugu bildirilmistir[8]. Buolgumuzdadengesizlik
ve yurime bozuklugu ile basvuran nadir gortlen
CTX tanili hastamizin rehabilitasyon sureci
tartisilmistir.

Olgu

37 yasinda kadin, klinigimize denge
bozuklugu ve ylrimede glgclik sikayetiyle
basvurdu. Genel durumu iyi, bilinci acik olan
hastanin muayenesinde Ust ekstremite kas
kuvvetleri bilateral 5/5, eklem hareketleri
acikligi (EHA) tam ve agrisizdi. Dismetri ve
disdiadokinezi negatifti. Alt ekstremite kas
kuvvetleri bilateral kalca fleksoérleri 4/5, diz
ekstensorleri 4/5, ayak dorsifleksorleri 4/5,
basparmak dorsifleksorleri 4/5, plantarfleksoérler
4/5, diz fleksorleri 4/5 ve kalga ekstensorleri
4/5 olarak degerlendirildi. Bilateral kalga ve
diz EHA tam ve agrisizdi. Bilateral ayak bilegi
pasif ve aktif dorsifleksiyonu 10 derece, plantar
fleksiyonu acikti. Asillerde klonus saptandi. Dort
ekstremitede derin tendon refleksleri (DTR)
hiperaktifti. Alt ekstremitede dismetri saptandi.
Babinski ve Hoffman bulgulari pozitifti. Tandem
denge ve ylruyusl bozuktu. Bilateral dusik

Resim 1. Sag patellar tendon ksantomu.

ayagi ve ylrirken olusan klonusu mevcuttu.
Yurlyusu ataksikti. Berg denge testi skoru 32
puandi. Bilateral Patellar (Resim 1, 2) ve asil
tendonlarinda ksantom (Resim 3, 4) mevcuttu.
Sikayetlerinin 10 yil 6nce; bag donmesi ve
gbzlerde kararmayla basladidini, birkag
kez dustiginu soéyledi. Ozgegmisinde akut
romatizmal ates, bilateral katarakt operasyonu,
sol diz meniskis operasyonu, sol agsil
tendonundan ksantom eksizyonu éykusu vardi.
Hastanin tim bu bulgularindan suphelenilerek
yapillan gen analizinde CYP27A1 gen
dizisinde mutasyon saptanmis ve hastanin
tanisi  kesinlegtirilmis. Ataksi rehabilitasyonu
icin yatirilan hastamiza; denge egzersizleri,
yurime egitimi, alt ekstremiteye guglendirme
ve denge platformunda egitim verildi. Baklofen
30 mg/gun baslanan hastanin pasif hareketle
ve ambulasyonla klonusu kayboldu. Nérolojiye
danisilarak pirasetam 2400 mg/gin eklendi.
Osteopeni saptanan hastaya kalsiyum ve vitamin
D replasmani baslandi. Daha énce disuk ayak
icin kisa yurime cihazi (AFQO) 6nerilen ancak
AFO kullanimina uyum saglayamayan hastaya
bilateral foot-up Onerildi. Klonusu azalan ve
foot-up kullanan hastanin ambulasyonu daha
guvenli hale geldi. Berg denge skoru 36 puana
yukseldi. Egzersiz programi dizenlenerek
taburcu edildi.

Resim 2. Sol patellar tendon ksantomu.
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Resim 3. Sag asil tendon ksantomu.

Resim 4. Sol asil tendon ksantomu.

Tartigsma

CTXnadirgorilenbirlipitdepo hastaligidir[1].
Bulgular infantil gagda diare, adolesan dénemde
katarakt ve genc erigkinlik déneminde tendon
ksantomlariyla birlikte ilerleyici ndrolojik defisitile
ortaya ¢ikmaktadir [5]. Tanisi klinik, laboratuvar
ve genetik testler ile konulur [3]. Hastamizin da
erigkin baglangich ataksisi degerlendirilirken
eslik eden tendon ksantomlari ve katarakt
Oykuslyle 6n tanida CTX'den sliphelenilmis ve
tani genetik test ile dogrulanmistir. Tedavide
CDCA ile serum kolesterol ve kolestanol
dizeylerinin dusik tutulmasi yer almaktadir.
ilacin hastalik progresyonunu yavaslattigi
gosterilmigtir [3]. Hastalarda normal vitamin D
ve kalsiyum dizeylerine ragmen azalmis kemik
kitlesi mevcuttur [9]. Azalmis kemik kitlesi ve
yurime bozuklugu olan CTX hastalarinda kirik
riskinin arttigi saptanmistir [10]. Bu hastalarda
disme riskinin azaltilmasi, yirime ve denge
rehabilitasyonu 6nem kazanmaktadir. Bu
nedenle hastaya guvenli digsme egitimi verildi.
Haftanin 5 guinG, giinde 30 dakika olmak Uzere
denge platformu zerinde gorsel ve isitsel uyari
esliginde denge egitimi verildi. Dorsifleksor
zaafiyeti nedeniyle parmak ucu takilarak
yurlyen hastamizin foot-up ile adimlamasi

daha glvenli ve dengeli hale geldi. Ambulasyon
sirasinda olusan klonusu baklofen ile geriledi.
Rehabilitasyon éncesi Berg denge skoru 32 olan
hastamizin rehabilitasyon sonunda skoru 36
puana ylkseldi. Medikal, ortotik ve rehabilitatif
destek ile hastanin fonksiyonel durumunda
gelisim kaydedildi. Hastahgin ilerleyici karakteri
nedeniyle hastalari dizenli takip altinda tutmak
yeni gelisen patolojilerin erkenden farkina
varmak agisindan o6nemlidir. Rehabilitasyon
hedeflerinin slrdirdlebilir ve geligtirilebilirligi
acisindan hastanin tekrarlayan rehabilitasyon
programina dahil edilmesini dneriyoruz. Gunlik
yasam aktivitelerinde badimsizhigi arttirmak
amaciyla uygun hastalar is ve ugrasi terapisine
yonlendirilebilir. Psikiyatrik bozukluklar yagsamin
herhangi bir devresinde gorilebilir. Hastalarin
psikiyatri ve ndroloji hekiminin de yer aldig
multidisipliner bir rehabilitasyon ekibiyle takip
edilmesi 6nemlidir.

Cikar iligkisi: Yazarlar cikar iliskisi olmadigini
beyan eder.
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