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Nadir görülen bir genetik ataksi: serebrotendinoz Ksantomatozis

A rare genetic ataxia: cerebrotendinous xanthomatozis
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Olgu Sunumu

Özet
Serebrotendinoz ksantomatozis (CTX) nadir görülen ve tedavi edilebilir bir lipid depo hastalığıdır. Erişkin 
başlangıçlı ataksi nedenlerinden biridir. Klinik bulgular infantil dönemde inatçı diyare, adolesan dönemde 
katarakt ve erişkin dönemde tendon ksantomları ve ataksi, epilepsi, kişilik değişikliği gibi nörolojik bozukluklar 
ile seyretmektedir. 6 yıl önce CTX tanısı alan, 37 yaşında kadın hasta kliniğimize denge bozukluğu ve yürümede 
güçlük şikayetiyle başvurdu. Her iki alt ekstremite kas kuvvetleri  4/5’ti ve bilateral aşil klonusu mevcuttu. 
Ambulasyon sırasında bilateral düşük ayak yürüyüşü dikkati çekiyordu. Hasta denge rehabilitasyonu ve yürüme 
eğitimi programına alındı. Her iki alt ekstremiteye kuvvetlendirme egzersizleri uygulandı. Foot-up yürüyüş ortezi 
ile düşük ayak yürüyüşü kontrol altına alındı. Baklofen tedavisi ile klonus giderildi. CTX hastaları, çoğunlukla 
nörolojik bozukluklar başladıktan sonra tanı alır ve tedavi ile hastalık progresyonu önlenmeye çalışılır. Bu 
hastalarda kişiye özel oluşturulmuş rehabilitasyon programlarıyla semptomların yaşam kalitesine olan etkisi 
azaltılabilir. Biz de bu olgumuzda CTX nedeniyle ataksi ve yürüme güçlüğü olan hastamızın rehabilitasyon 
sürecini paylaşacağız.
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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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Giriş

Serebrotendinoz ksantomatozis (CTX) 
nadir görülen otozomal resesif bir lipid depo 
hastalığıdır ve CYP27A1 geni üzerinde 
kodlanan sterol 27 hidroksilaz enzim defekti 
hastalık oluşur [1]. Çeşitli dokularda lipit 
birikimi, myelin kılıf sentezinde ve tamirinde 
bozukluk ile seyreder [2]. Ataksi, depresyon, 

epilepsi gibi nörolojik sorunlar, katarakt ve aşil 
tendon ksantomları sık görülen problemlerdir 
[3]. Bunların dışında ateroskleroz, osteoporoz, 
gastrointestinal sistem problemleri, periferik 
nöropati, orta derecerede myopatik tutulum 
görülebilir [4]. Semptomların yaşa göre 
değişik zamanlarda ortaya çıkması nedeniyle 
ortalama tanı yaşı 24,5’dir [5]. Tedavide 
kenodeoksikolikasit (CDCA) kullanılmaktadır 
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[6]. CDCA’nın progresyonu yavaşlattığı ve 
bulguları önleyebildiği gösterilmiştir [7]. Kişiye 
özel hazırlanmış rehabilitasyon programıyla 
hastaların denge ve fonksiyonel kazanımları 
olduğu bildirilmiştir [8].  Bu olgumuzda dengesizlik 
ve yürüme bozukluğu ile başvuran nadir görülen 
CTX tanılı hastamızın rehabilitasyon süreci 
tartışılmıştır.

Olgu

37 yaşında kadın, kliniğimize denge 
bozukluğu ve yürümede güçlük şikayetiyle 
başvurdu. Genel durumu iyi, bilinci açık olan 
hastanın muayenesinde üst ekstremite kas 
kuvvetleri bilateral 5/5, eklem hareketleri 
açıklığı (EHA) tam ve ağrısızdı. Dismetri ve 
disdiadokinezi negatifti. Alt ekstremite kas 
kuvvetleri bilateral kalça fleksörleri 4/5, diz 
ekstensörleri 4/5, ayak dorsifleksörleri 4/5, 
başparmak dorsifleksörleri 4/5, plantarfleksörler 
4/5, diz fleksörleri 4/5 ve kalça ekstensörleri 
4/5 olarak değerlendirildi. Bilateral kalça ve 
diz EHA tam ve ağrısızdı. Bilateral ayak bileği 
pasif ve aktif dorsifleksiyonu 10 derece, plantar 
fleksiyonu açıktı. Aşillerde klonus saptandı. Dört 
ekstremitede derin tendon refleksleri (DTR) 
hiperaktifti. Alt ekstremitede dismetri saptandı. 
Babinski ve Hoffman bulguları pozitifti. Tandem 
denge ve yürüyüşü bozuktu. Bilateral düşük 

ayağı ve yürürken oluşan klonusu mevcuttu. 
Yürüyüşü ataksikti. Berg denge testi skoru 32 
puandı. Bilateral Patellar (Resim 1, 2) ve aşil 
tendonlarında ksantom (Resim 3, 4) mevcuttu. 
Şikayetlerinin 10 yıl önce; baş dönmesi ve 
gözlerde kararmayla başladığını, birkaç 
kez düştüğünü söyledi. Özgeçmişinde akut 
romatizmal ateş, bilateral katarakt operasyonu, 
sol diz menisküs operasyonu, sol aşil 
tendonundan ksantom eksizyonu öyküsü vardı. 
Hastanın tüm bu bulgularından şüphelenilerek 
yapılan gen analizinde CYP27A1 gen 
dizisinde mutasyon saptanmış ve hastanın 
tanısı kesinleştirilmiş. Ataksi rehabilitasyonu 
için yatırılan hastamıza; denge egzersizleri, 
yürüme eğitimi, alt ekstremiteye güçlendirme 
ve denge platformunda eğitim verildi. Baklofen 
30 mg/gün başlanan hastanın pasif hareketle 
ve ambulasyonla klonusu kayboldu. Nörolojiye 
danışılarak pirasetam 2400 mg/gün eklendi. 
Osteopeni saptanan hastaya kalsiyum ve vitamin 
D replasmanı başlandı. Daha önce düşük ayak 
için kısa yürüme cihazı (AFO) önerilen ancak 
AFO kullanımına uyum sağlayamayan hastaya 
bilateral foot-up önerildi. Klonusu azalan ve 
foot-up kullanan hastanın ambulasyonu daha 
güvenli hale geldi. Berg denge skoru 36 puana 
yükseldi. Egzersiz programı düzenlenerek 
taburcu edildi.

Resim 1. Sağ patellar tendon ksantomu.

Resim 2. Sol patellar tendon ksantomu.
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Tartışma

CTX nadir görülen bir lipit depo hastalığıdır [1]. 
Bulgular infantil çağda diare, adolesan dönemde 
katarakt ve genç erişkinlik döneminde tendon 
ksantomlarıyla birlikte ilerleyici nörolojik defisit ile 
ortaya çıkmaktadır [5]. Tanısı klinik, laboratuvar 
ve genetik testler ile konulur [3]. Hastamızın da 
erişkin başlangıçlı ataksisi değerlendirilirken 
eşlik eden tendon ksantomları ve katarakt 
öyküsüyle ön tanıda CTX’den şüphelenilmiş ve 
tanı genetik test ile doğrulanmıştır. Tedavide 
CDCA ile serum kolesterol ve kolestanol 
düzeylerinin düşük tutulması yer almaktadır. 
İlacın hastalık progresyonunu yavaşlattığı 
gösterilmiştir [3]. Hastalarda normal vitamin D 
ve kalsiyum düzeylerine rağmen azalmış kemik 
kitlesi mevcuttur [9]. Azalmış kemik kitlesi ve 
yürüme bozukluğu olan CTX hastalarında kırık 
riskinin arttığı saptanmıştır [10]. Bu hastalarda 
düşme riskinin azaltılması, yürüme ve denge 
rehabilitasyonu önem kazanmaktadır. Bu 
nedenle hastaya güvenli düşme eğitimi verildi. 
Haftanın 5 günü, günde 30 dakika olmak üzere 
denge platformu üzerinde görsel ve işitsel uyarı 
eşliğinde denge eğitimi verildi. Dorsifleksör 
zaafiyeti nedeniyle parmak ucu takılarak 
yürüyen hastamızın foot-up ile adımlaması 

daha güvenli ve dengeli hale geldi. Ambulasyon 
sırasında oluşan klonusu baklofen ile geriledi. 
Rehabilitasyon öncesi Berg denge skoru 32 olan 
hastamızın rehabilitasyon sonunda skoru 36 
puana yükseldi. Medikal, ortotik ve rehabilitatif 
destek ile hastanın fonksiyonel durumunda 
gelişim kaydedildi. Hastalığın ilerleyici karakteri 
nedeniyle hastaları düzenli takip altında tutmak 
yeni gelişen patolojilerin erkenden farkına 
varmak açısından önemlidir. Rehabilitasyon 
hedeflerinin sürdürülebilir ve geliştirilebilirliği 
açısından hastanın tekrarlayan rehabilitasyon 
programına dahil edilmesini öneriyoruz. Günlük 
yaşam aktivitelerinde bağımsızlığı arttırmak 
amacıyla uygun hastalar iş ve uğraşı terapisine 
yönlendirilebilir. Psikiyatrik bozukluklar yaşamın 
herhangi bir devresinde görülebilir. Hastaların 
psikiyatri ve nöroloji hekiminin de yer aldığı 
multidisipliner bir rehabilitasyon ekibiyle takip 
edilmesi önemlidir. 

Çıkar ilişkisi: Yazarlar çıkar ilişkisi olmadığını 
beyan eder. 

Resim 3. Sağ aşil tendon ksantomu.

Resim 4. Sol aşil tendon ksantomu.
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