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OZET: Ataksi Telenjiektazi nadir goriilen, otozomal
resesif gecisli norodejeneratif bir hastaliktir. Klinik olarak
erken ¢ocukluk doneminde baglayan progresif serebellar
ataksi, okulokutanoz telenjiektaziler, degisen oranda hiic-
resel ve hiimoral immiin yetmezlikler ve buna bagli olarak
artmis kanser riski géze ¢arpmaktadir. Olgumuz 14 yagin-
da kadm. Alt1 yasina kadar normal biiylime gelisme siireci
yasamis. Alt1 yasindan itibaren baslayan ve yavasg ilerle-
yen dengesiz yiiriime, peltek konugma ve okul bagarisinda
diisme yakinmalar1 ile klinigimize bagvurdu. Her iki
sklerada telenjiektaziler dikkati ¢ekiyordu. Bu makalede ,
ataksi telenjiektazi tanisini koydugumuz bir olgu nedeniy-
le , ilgili literatiir gézden gegirilerek hastaligin klinik ve
patalojik 6zellikleri sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Ataksi telenjiektazi, serebellar atrofi,
ay1rici tant.

ABSTRACT: Ataxia telengiectasia is a rare, autosomal
recessively  trasmitted, neurodegenerative  disease.
Progressive cerebellar ataxia initiating in the early
childhood, oculocutancous telengiectases, cellular and
humoral immunodeficiency and associated with this, an
increased risk for cancer is observed clinically. Our case is
a 14 years old female patient. She had a normal growth
and development period until she was 6 years old. She was
admitted to our hospital with a slowly progressing
imbalanced walking, lipsing speech and a decrease in
success at school. Telengiectases in both scleras were
noticed. We presented the clinical and pathological
features of ataxia telengiectasia with regard to related
literature.

Key Words: Ataxia telengiectasia, cerebellar atrophy,
differential diagnosis.

GIRIS

Ataksi Telenjiektazi (AT), serebellar ataksi,
okiiler apraksi, kutandz ve/veya konjunktival
telenjiektaziler, immiin yetmezlik ve artmis kanser
riskiyle karakterize, nadir goriilen otozomal resesif
gecigli  norodejeneratif bir  hastaliktir.  Ataksi
telenjiektazinin defektif geni ATM (AT mutated);
11g22-23’lincii kromozom iizerinde yerlesmistir(1).
Ataksi Telenjiektazi i¢cin 400’{in iizerinde mutasyon
tanimlanmuigstir.

Hastaligin ilk bulgusu genellikle ¢ocuk yiirii-
meyi 6grendigi donemde ortaya ¢ikan yiiriime giic-
lugiidiir (ataksi). Bunun diginda intansiyonel tremor,
okulomotor apraksi, nistagmus gibi semptomlar has-
taligin seyri sirasinda goriilebilir. AT’li hastalarda
immiin yetmezlik nedeniyle ciddi sinopulmoner en-
feksiyonlar ve kanser gozlenebilmektedir(2). Hasta-
larda gozlenen immiin yetmezlik, IgA ve IgG’nin
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diisiik olmasi veya yoklugu nedeniyledir. Ayrica
hastalarda tipik olarak CD4CD45RA T-hiicreler a-
zalmigtir. (2,3) Bu makalede bir olgu nedeniyle, ilgi-
li literatiir gézden gegirilerek nadir goriilen bir has-
talik olan AT’yi klinik ve patalojik 6zellikleri ile tar-
tistik.

OLGU

14 yasindaki kadin hasta, dengesiz ylirtime, pel-
tek konugma, biiyiime ve gelisme geriligi nedeniyle
klinigimize bagvurdu. Alt1 yasina kadar normal bii-
yiime ve gelismesi olan hastanin sikayetlerinin altt
yasindan sonra ortaya ¢iktigi ogrenildi. Ilk olarak
dengesiz yiirime, daha sonra peltek konusma bas-
lamig ve bu sikayetleri simdiye kadar yavasca iler-
lemig. Alt1 yasindan itibaren motor ve mental
gelisminin durdugunu buna bagli olarakda derslerin-
de basarisiz olmasi nedeniyle ilk 6gretim okulunu
tamamlayamadigini ifade ettiler. Hasta bize geldi-
ginde yardimsiz ylirliyemiyor, ancak wolker yardi-
miyla yiiriiyebiliyordu. Norolojik muayenesinde ise
bilinci agik ancak mental geriligi dikkati ¢cekmek-
teydi. Konusma igerigi azalmisti ve dizartrik ko-
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nusmast vardi. Iki tarafli ileri derecede yiiriime
ataksisi ve yine iki tarafli dismetri ve
disdiadokokinezisi vardi. Fizik bakisinda ise her iki
sklerada telenjiektaziler tespit edildi (Resim 1).

Biyokimyasal incelemede, kreatin kinaz (CK):
895 1U/. (N:38-234) CK-MB:31 10/ (N:0-25)
Alkalen fosfotaz (ALP)247 1U/1 (N:38-126) bulun-
du. Serum immunglobulin A: 5.00 mg/dl (N: 45-
250) Alfa fetoprotein(AFP): 400 ng/ml (0.9-7.6 )
Karsinoembriyonik antijen (CEA):3.3ng/ml (0.5-
3.07 ) bulundu. Tiroid fonksiyon testleri normal si-
nirlardaydi. Kranyal manyetik rezonans goriintiile-
mede (MRG) bilateral serebellar hemisferlerde ve
vermiste atrofi ile beraber infratentoriyal alanda
serebellar folyolarda belirginlesme oldugu goézlendi
(Resim 2) Klinik seyir laboratuar bulgulari ile AT
tanisin1 koydugumuz hastamiza oral pirasetam teda-
visi altinda fizik ve mental terapi onerdik. Hastami-
zin malignite ve sinopulmoner enfeksiyon agisindan
yakin klinik takibi halen poliklinigimizce yiiriitiil-
mektedir.

o

Resim 1. Sklerada telenjiaktazik damarlar.

Resim 2. Manyetik rezonans goriintiilemede serebellar
atrofi.
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TARTISMA

AT siklikla erken ¢ocukluk doneminde basla-
yan ilerleyici ataksi, sklera ve deride telenjiektaziler,
kutandz bulgular (hipertrikoz, vitiligo seboreik
dermatit, akantozis nigrigans), immiin yetmezlik ile
seyreden otozomal resesif gegigli nadir goriilen bir
norodejeneratif hastaliktir(3). Toplumdaki goriilme
siklig1 1/40.000-100.000 diir. Telenjiektaziler siklik-
la sklera, kulak kepgesi, burun kemerinde goriiliir-
ken daha az siklikla g6z kapagi, boyun, antekubital
ve popliteal fossalarda goriilmektedir. AT de ataksi
disinda intensiyonel tremor, segmental myoklonus,
okulomotor apraksi, parmaklarin progresif distonisi,
nistagmus gibi noérolojik bulgular da goriilebilir (4).
Vakalarmn bir kisminda vibrasyon ve pozisyon duyu-
su da kaybolmustur. Bu hastalarda yapilan otopsi in-
celemelerinde serebral korteksin korundugu, ancak
purkinje, graniiler ve basket hiicre kaybmin goriil-
diigli  serebellar atrofi  tespit  edilmistir(5).
Elektroensefalogram (EEG) cogunlukla normaldir
(4). AT’de normal populasyona goére artmis
malignite orani iyi bilinmektedir. Bu hastalar bazen
ilk defa hekime malignite belirtileri ile basvurmak-
tadirlar. Bu hastalarin %15’inde lenfoid maligniteler
goriilmektedir. Hem T hiicreli, hemde B hiicreli 16-
semi ve lenfoma siklig1 genel popiilasyona gore art-
mistir. T hiicreli timorler hastaligin seyri sirasinda
herhangi bir yasta goriilirken, B hiicreli tiimorler
daha c¢ok ileri yasta goriilir. Bunun diginda
nonlenfatik  tiimorlerden  disgerminom, gastrik
karsinom, karaciger karsinomu, pankreatik tiimérler
ve solid jinekolojik timdrler hastaligin seyri sirasin-
da % 20 siklikta karsimiza ¢ikmaktadir(3). AT’li
hastalarin aileleri ¢ocuklarinin ¢ok sik atesli hastalik
gecirdigini ifade ederler. Bunun nedeni AT’de Ig A,
E ve G diizeylerinin diisiik olmasi nedeniyle ¢ok ko-
lay sinopulmoner enfeksiyon yerlesiyor olmasindan-
dir(6). Bizim hastamizin getirilis nedeni dengesizlik
nedeniyle yiiriyememe idi. Sorgulandiginda ¢ok sik
rin baslangic 6zelligi ve seyri, muayene bulgulari
oncelikli olarak AT tanisimi akla getirmisti. Gerek
kranyal manyetik rezonans goriintileme (MRG)
bulgulari, gerekse serum AFP yiiksekligi ve Ig A
diistikligii taniyr dogrulamistir. Ciinkii AT’1i hasta-
larin tamamina yakininda goriilen serum AFP diizey
yiiksekligi, hastalarin %80’inde goriilen Ig A, E, G
diizey dusiikligi gibi labaratuvar bulgulari tanida
yardime1 olmaktadir. AT tanis1 klinik olarak siiphe-
lendikten sonra bahsedilen laboratuar bulgulari tani-
da yardimci olmaktadir. Son zamanlarda kesin tant
icin genetik analiz yapilmaktadir.
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Ataksi ile bagvuran hastalarda  ataksi
telenjiektazi disinda, ataksi yapan diger nedenler de
gbdz Oniinde bulundurulmalidir. Akut baglangigh
ataksi yapan nedenler arasinda psikoaktif ve
antikonviilsan ilag alimi, akut postinfeksiyoz
serebellit ve  Miller-Fisher sendromu  gibi
postinfeksiydz néroimmiin nedenlerle etyolojisinde
ekoviriisiin suclandig1 ensefalitler sayilabilir. Mev-
cut ndroblastom gibi tlimdrlerin kanama ve sift gibi
akut komplikasyonlar1 akut baglangi¢li ataksiye se-
bep  olabilirler. Daha  ¢ok  arteriovendz
malformasyonun neden oldugu serebellar hemoraji
ve sistemik lupus eritematozis, Kawasaki hastaligi
gibi vaskiilitle seyreden hastaliklar da akut baglan-
giclt ataksi aragtirilirken akla gelmesi gereken klinik
antitelerdir. Herediter ataksilerin en yaygin goriileni
Friedreich ataksisidir. Bu hastalik AT den daha geg
baslar ve okulokiitandz lezyonlar yoktur. Ataksi di-
sinda piramidal bulgular daha 6n plana gegebilir ve
buna bagli olarak ilerleyen yillarda iskelet anormal-
likleri ortaya ¢ikmaktadir. Bu ozellikleri ile AT den
ayrilmakla berbaber kesin ayirim genetik analiz ile
yapilabilmektedir. Bunun disinda hemisferik vermis
aplazisi, Dandy-Walker sendromu gibi konjenital
malformasyonlar, Ramsey-Hunt sendromu,
Friedreich ataksisi, Hartnup hastaligi, vitamin E ek-
sikligi, adrenoldkodistrofi gibi nedenler de kronik
baslangicli ataksi sebebi olabilirler. Kronik ataksi
nedenlerinden bir tanesinin de beynin posterior fossa
timorleri oldugu unutulmamalidir(4,7). Kranyal
MRG ataksinin ayririct tanisini yapmada 6nemli bir
tetkiktir. Serebellum ve beyin sapmin tiimor veya
dogumsal anomaliler gibi yapisal lezyonlari
gosteririr veya eger bunlar yoksa diglamamiza yar-
dimc olur. Diger taraftan 6rnegin bizim vakamizda
serebellar atrofiyi gostererek tani koymada da yar-
dimci1 olmaktadir(6).

Ataksi telanjiektazinin etkin bir tedavisi yoktur.
Norolojik defisitlerin tedavisi semptomatik olarak
yapilmalidir. Sinopulmoner enfeksiyonlar agisindan
hastalarin yakin takibi yapilmali gerekirse hemen
antibiyotik tedavisi verilmelidir. Bu hastalarin

malignite agisindan yiiksek risk tasidigi géz Oniine
alinarak bu yonden diizenli kontrolleri yapilmalidir.
Vakalarin  baglica 6lim nedeni agir kronik
infeksiyonlar ve lenforetikiiler veya epitelyal malign
hastaliklardir. 20 yasa ulagan hastalarda kronik akci-
ger hastaliklari, mental retardasyon ve fizik gligsiiz-
liikk en biiyiik sorunlari olusturur(6).
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