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Tay - Sachs hastaligi, hexosaminidase A eksikligi sonucu. GM:- gangliosid-
lerin intrandral birikimi ile giden ve primer olarak yahudi cocuklarinda
gorillen otozomal resesif gecisli herediter bir bozukluktur!.

Sese karst olusan ani irkilme reaksiyonu, hipotoni, psikomotor gerileme,
bilateral piramidal bulgular ve makuler kiraz kirmizisi lekesi Cherry red
spot) ile birlikte koérlik hastaligin belli bash klinik bulgularidir2,

Hastalarda, G¢'lincli yilin sonuna kadar mental gerileme, asirn zayiflama,
deserebrasyon, katotoni ve korlitk gelisir. Hastaligin son déneminde has-
talar kesinlikle makrosefaliktir ve 3-5 yila kadar 8liim kacimimazdir®.

Hastaliga yakalananlarin biiylik bir cogunlugunu yahudi orijinli cocuklar
olusturmaktadir. Hastaligin tahmini sikhigr; yahudi kdkenli olanlarda 3000

de 1 iken, yahudi kokenli olmayanlarda 350.000 de 1 dir?.

Bu makale, otozomal resesif gecis gosteren ve iki kardesi de etkileyen
Tay - Sachs hastahginda, genetik danismanin éneminin bir kez daha vur-
gulanmast amaci ile takdim edilmistir,

Vaka Taldimleri
Vaka 1:

N.S. 1 2/12 yasinda kiz cocugu basnnl dik tutamama, oturamama, halsizlik

* Ondokuzmayls Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghigl ve Hastaliklari
Anabilim "Dall’ calismalarindan ’

#* Ondokuzmayls Universitesi ‘Tip Faktiltesi Cocuk Saghg ve Hastalklar
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sikayetleri ile 14.6.1978'de Ondokuzmayis Universitesi Tip Fakiltesi Co-
cuk Saghgr ve Hastaliklar1 Anabilim Dali poliklinigine getirildi. Alti aya
kadar saghkh bir bebek iken giderek durgunliastigi, annesine olan ilgisi-
nin azaldigs, altinca ayda sese karsi el ve kollarinda her defasinda bir kac
kez tekrarliyan titremelerinin basladigi, {ic'lincii ayda basini dik tutabilir-
ken basm dik tutamadigi, 3 -4 aydir gozlerinin iyi gérmedigi, giderek za-
yifladigi, soy gecmisinde ailenin birinci cocugu ve anne - babasinin amca
cocuklar oldugu, anne ve baba tarafinda ayni hastallga yakalanan olma-
difi ailesi tarafindan ifade edildi (Sekil 1).
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Fizik inceleme : Ates 36.5°C, agirhk 10 kg, boy 81 cm, bas ¢evresi 47 cm,
solunum 32/dk diizenli, nabiz 104/dk ve ritmik idi. Genel durumu iyi,
suuru acgik, fontane!l 3x2 cm. acik, dokunma ve sese kargi alt ve (st
ekstremitelerin de ekstansiyonu takiben birkag kez klonik hareketleri
saptandi. Qturamiyor ve basml tutamlyordu Goz dibinde klraz kirmizisi
lekesi- goriildii. . :

Laboratuvar incelemesi: Hb 13.2 ge'dl, beyaz kiire 5400/mm? idi. Perife-
rik yaymada % 68 parcali, % 30 Lenfosit, % 2 monosit saptandi. Trom-
bosit kiimeleri vardi. Alyuvar yapisi normokrom normositer idi. Iki yonli
kafa grafisinde. siitlirlerde actlma gdzlendi.
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Vaka 2

D.S.1 2/12 yasinda erkek cocugu basini dlk tutamama oturamama ve
sese karsi ani irkilme sikayetleri ile 10.2.1986'de Ondokuzmayts Universi-
tesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgr ve Hastaliklari Anabilim Dali polikilinigi-
ne getirildi. Besinci aya kadar saglikl oldugu, Ugtincl ayda basini dik tu-
tablldlgl dortineii ayda eline verilen bir “cismi dlger eline gecirebildigi,
.besmm aydan itibaren yuksek sesle konusulunca veya kapt acilip kapa-
ninca el ve ayaklarinda yana agilma oldugy, daha sonraki aylarda glilmesi-
nin kayboldugu, durgunlastigt, hic hareket edemez oldugu tiz bir sekilde
agladlgn, soy gegmisinde ailenin dért'tincii gocugunun oldugu itk kardesi-
nin 1 4/12 yasinda ayni hastaliktan 61dagi, ikinci kardesmm 50/365 ya-
sinda kusmay: takiben 6ldigl, 3 yasindaki erkek kardesmln saghkh, anne
ve babasmm amca cocuklari oldugu ailesi tarafmdan lfade edildi (Sekil 1].

Fizik inceleme: Ates 37.4°C, agirlik 9700 g; boy 73 cm, bas cevresi 46 cm,
solunum 36/dk diizenli, nabiz 108/dk ve ritmik idi. Genel durumu orta,
- suuru-acik, fontanel 1x1,5 cm acikti. Bilateral konjenital dakriyo sistiti ve
g6z dibinde kiraz kirmizisi- lekesi saptandi. Norolejik muayenesinde men-
tal motor retarde gériiniimiinde olup, derin tendon.refleksleri normal idi.
Ani sese karsi el ve ayaklarinda 6nce ekstansiyon, daha sonrada bir kac
kez silkinme saptandl -

Laboratuvar mcelemesn Hb 13,5 g/dl, beyaz kiire 5400/mm? idi. Periferik
-yaymada % 56 pargali, % 30 lenfosit, % 2 gomak, % 2 eozinofil saptandi.
Trombosit kiimeleri vardi. Alyuvar yapIS| normokrom normosfcer iki unlu
kafa grafisi normal ldl _

“D.S. 1 7/12 yasinda 23.7.1986 tarihinde zaylﬂama gorememe havale ge-
cirme, tiz aglama sikayetleri ile ikinci kez mayene edildi. Fizik inceleme-
.de; Ates 37.2°C, agirhk 8000. g, boy 73 cm, bag ¢evresi-46.5 cm; solunum
.32/dk diizenli, nabiz 104/dk ve ritmik idi. Genel durumu orta, deri altr yag
dokusu azalmis, deserebre . goriiniimde idi.* Fontanel - x1,5 cm acik, 1sik
refleksi -+ /+ idi, gbz dibinde optik atrofi saptandi. ik incelemede maku-
fada izlenen kiraz kirmizisi lekenin kayboldugu gdzlendi. Norolojik mua-
yenede ani ses'e karsi anormal akustik motor cevap alindi. Derin tendon
refleksleri hiper aktif, her iki erstremitesi spastik idi.
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vitesinin, codul dikensi potansiyellerin siklikla izlendigi ve 1sik stimulas-
yonunun EEG'de genellikle degisiklik yapmadigi belirtilmektedir®. Tay -
Sachs hastaliginda; bilgisayarh beyin tomografisi cok spesifik olmayip
tomografide hidrosefalisiz makrosefalinin  gérilebilecegi  bildirilmekte-
dir’. Bu makalede ikinci vakanin son kontroliinde zayiflama, ekstremite-
lerde spastisite, deserbrasyon goriiniimii saptandi. Aynmi vakanin fizik in-
‘celemesinde hastada zaman zaman tonik ve miyoklonik nobetlerin olustu-
gu gbzlendi. Hastaya bilgi sayarli tomografi yapilmadi. Hastamn bae rev-
resi normal standartlar icinde idi. :

Hastalifin kesin tamisi icin serumda, lokositlerde, g6z yasinda, sa¢ kok-
lerinde veya fibroblastlarda hexosaminidez A diizeyine bakilmaktal®- 13 ve
hoxosaminidaz A diizeyinde belirgin diismenin saptanmasi ile Tay- Sachs
hastalifimin tamis1 kesinlesmektedir®. Homozigotlarda hexosaminidaz di-
zeyinde belirgin azalma saptanirken, heterozigotlarda hexosaminidaz dii-
zeyinde daha az bir azalma tespit edilmektedir. Anne ve babadan her iki-
sinin de heterizigot oldugu hkilindigi durumlarda hamileligin  16-18'inci
haftasinda amniozentezin yapildigi, hastalik halinde ve ailenin arzusu du-
rumunda gebeligin abortus ile sonlandirilabildigi belirtilmektedir®. Her iki
vakada teknik olanaklarin yetersizligi nedeni ile enzimatik calisma yapi-
lamadt.

Tay - Sach hastaligr klinik clarak Sandhoff ve Nieman Pick hastahgi ile
karismaktadir. Bilhassa sandhoff hastahiginda hastaligin baslangic yasi,
ndrolejik g6z bulgular Tay - Sachs hastalijina benzemektedir. Klinik ola-
rak tek ayirim, Sandhoff hastaliinda hepatomegalinin saptanmasidir!.
Lipit metabolima bozukiugu olan Nieman Pic hastaliginda da bariz hepa-
tomegali olusmaltadir. Bu makaledeki her iki vakada da hepatomegali
tespit edilemedi.

Hexosaminidaz A diizeyinin 8lciilememesine ragmen yakin akraba evllhm-
nin olmas, her iki kardesin ilk 4-4 ay’a kadar normalken nérolojik fonk-
sivonlarda cerilemenin baslamast, g6z dibinde kiraz kirmizisi lekenin sap-
tanmasi, ikinci vakada daha sonra optik atmfmm olusmas  Tay.- Sachs
hastaligimi dilstindiirmektedir.

Bu malkale. otozomal resesif olarak gecen ve iki kardeste hirden tanimla-
nan “Tay - Sachs hastahigin diisiindiiren bulqular” 1 alan durumlarda gene-
tik danmismanm énemini bir kez daha vurqulamaktadtr
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Tartisma

Yillardir - “infantil amaurotic familial idiocy” ismi ile de bilinmekte olan
Tay-Sachs - hastaligi bilhassa dogu Avrupa kokenli. Yahudi-(Ashkenazi) co-
.cuklarinda siklikla . gériilmektedir?. L : ’

Hastaligin ilk bulgusu; sese, parlak i1siga ve dokunmaya karst anormal
motor cevap seklinde olmakta, bu durum altinci aydan 6nce cocudun ailesi
tarafindan gdzlenmekte ve hastalik boyunca devam etmektedir’. Sese karsi
‘olusan anormal motor cevap; uyariyr takiben kollarda bazanda bacaklarda
ani gelisen ekstansiyon seklinde olusmakta bunu klonik silkinmeler izle-
mektedirl. Sese karsi olusan bu reaksiyon her iki vakada alti’'nct aydan
énce gelismis ve fizik inceleme sirasinda da gdzlenmistir.

Hastaligin en énemli erken belirtilerinden biri de dort ile alti'nct aya
kadar gelismeleri normal olan gocuklar da psikomotor gerilemenin basla-
masidir3. Daha 6nce giilebilen, basimi dik tutabilen hatta oturabilen ¢o:
cuklarin bu yeteneklerini kaybettikleri gozlenmektedir. Her iki vak'ada
bes ile altinci ay'a kadar psikomotor gelisim normalken, daha sonraki
ay'larda psikomotor gelisimlerinin giderek bozuldugu ailesi tarafindan
ifade edilmistir. ' '

Birinci yil'in sonuna dogru kérliik belirginlesmekte buna karsin hastalar-
da bir siire 151k refleks alinabilmektedir. Hastalarin % 90'nindan daha faz-
‘lasinda makulada kiraz Kirmizisi lekesi goriilebilmektedir’:s. Bu lekenin
ortast parlak kirmizi, kenarlari gri-beyazimsi bir halka seklindedir. Kiraz
kirmizisi lekesi Tay-Sachs hastaligi icin patogonomik olmayip basta
‘Niemann-Pick ve Sandhoff hastahgi da dahil olmak Gzere ¢ogdunlugu biyo-
kimyasal yolla tamimlanabilen 14 ayri hastalikta gbrilebilmekiedir. Hasta-
g son dénemlerinde kiraz kirmizisi - lekenin kayboldugu bunu optik
atrofin izledigi  bildirilmektedir’. ki vakada 151k refleksi cevabr ahindi.
Fundus incelemesinde makulada kiraz kirmizisi lekesi gorildi. ikinci
vakanin bes ay sonraki incelemesinde kiraz kirnizisi lekesi gozlenemedi.

Buna karsin optik atrofisinin olustugu ‘saptandi. Bu gozlem literatiirde az
sayida bildirilen vakalara uygunluk gdstermektedir. -

ilerleyici spastisite, refleks artisi, deserebrasyon gériiniimii, beslenme
gtcligl, zayiflama, makrosefali, tonik-klonik ve grandmal tipte nobetler
hastaligin gec donemlerinde olusmaktadir®. Hastaligin ikinci yilinda stk-
likla sesle hizlandirilan generalize tonik-klonik veya minor motor noébet-
ler gorilmektedir. Hastalarda kendi kendine olusan giilme ndbetleri de has-
taligin diger bir Szelligidir*. - Hastahdin ilk zamanlarinda EEG'nin - ge-
nellikle normal ‘oldugu, mutakiben EEG de; paroksismal yavas dalga akti-
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$zet

‘Otozomal resesif gecis gosteren ve iki kardeside etkiliyen ‘Tay - Sachs
hastaliginda, genetik danigmanin énemi bir kez daha vurgulandi. Bu has-
tahgin klinik dzellikleri literatiir bilgilerinin 11§ altinda -gézden gegirildi.

Summary

in view of two cases of autosomal recessive Tay Sachs dnseaso WhICh
affected two siblings, genetic consulta’uon has bheen once more
emiphasized. ’

The clinical features of this entity has been reviewed under the infor-
maticn. obtained from recent literature. .
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