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Parkinson Hastalarinda Diisme Riskinin Denge Olcekleri Kullanilarak Degerlendirilmesi

ELiF SARAGOGLU, SERIFE YAYMACI, AYSE BORA TOKGCAER
Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Noroloji Anabilim Dali

Giris: Parkinson hastaligi (PH)'nin ileri evresinde diismeler sik karsilasilan komplikasyonlardir. Diisme ve buna
bagli yaralanmalar1 6nlemede hastalarin klinik izlemi 6nemli olsa da pratikte kullanilabilecek dogrulanmis yol
gosterici araclar eksiktir. Calismamizin amaci PH'de denge, donma ve diisme degerlendirmesinde kullanilan
Olceklerin ileriye doniik ditsme olasiligini tahmin etmedeki yerini arastirmaktir.

Yontemler: Hastanemiz Hareket Bozuklugu Poliklinigi'nde takipli Hareket Bozukluklar1 Dernegi (MDS) PH tan
Olciitlerine kiyasla klinik kesin PH olan ve mental olarak calismanin kapsamini anlayan, onam veren hastalara
Birlesik Parkinson Hastaligi Degerlendirme Olgegi (BPHDO) ve calisma icin secilmis olcekler; Zamanli Kalk ve
Yiirii Testi, Berg Denge Olcegi (BDO), Yiiriirken Donma Olgegi (YDO), 10 Metre Yiiriime Testi uygulanmistir.
Hastalardan bir aylik takipte siiresince diisme durumunda taraflarina iletilmis olan Google Form anketini
doldurmalar: istenmistir. Atipik, sekonder parkinsonizm olgulari, cihaz destekli tedavi kullanan, baska nedene
sekonder ambulasyon sorunu olan hastalar ¢calismaya dahil edilmemistir.

Bulgular: Arastirmaya katilan 30 hastadan diisme acisindan takip siiresi tamamlanmis olan 21 hastanin %67’si
erkek (n=14), %33’ii kadin (n=7) olup, yas ortalamas1 66.38+14.81 y1ldir. Hastalik siiresi ortalama 3.9 yildir. Birlesik
Parkinson Hastaligi Degerlendirme Olgegi-IIl ortalama 27'dir. Berg Denge Olceginde orta derecede diisme
riskine sahip (21-40 puan) alt1 hastanin tamaminda Zamanli Kalk ve Yiirii Testi'nde de anlamli diisme riski
(>12 sn) olup bu alt1 hastanin YDO puan ortalamasi ile BDO’de diisme riski diisiik olarak degerlendirilen grubun
(n=15) puan ortalamas: kiyaslandiginda da anlamli bir fark s6z konusudur (p<0.05). Bir aylik takip siiresinin
sonunda tanimlanan grubun %50’sinde en az bir diisme kaydedilmistir.

Sonug: Calismamizda kullanilan 6lcekler; risk yiiksek ise hastalarin yiiriimeye yardimei cihaz kullanimi ve denge
egzersizleri konusunda bilgilendirilmesine olanak saglayacaktir.
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Subtalamik Niikleus Derin Beyin Stimiilasyonu Sonras1 Levodopa Doz Azaltimz:
Ameliyat Oncesi Klinik Ozelliklerin Etkisi

ZEYNEP GOZDE BuGDAYCI, ERDI $AHIN, BEDIA SAMANCI, BASAR BiLGi¢, HAKAN GURVIT,
HAsMET HANAGASI
Istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Istanbul

Giris: Idyopatik Parkinson hastaliginda (IPH) ilerleyen evrelerde derin beyin stimiilasyonu (DBS), hastaligin
motor ve non-motor semptomlarini iyilestirmek, levodopa esdeger doz (LEDD) ihtiyacini azaltmak icin etkili
ve glvenilir bir cerrahi tedavi yéntemi olarak kullanilmaktadir. Ancak belirli kriterlere uygun secilmelerine
ragmen ilac azaltimi her hastada farkli diizeyde yapilabilmektedir. Bu calismada hastalarin ameliyat 6ncesi klinik
6zelliklerinin ameliyat sonras1 LEDD azaltimiyla iliskisinin arastirilmasi hedeflenmistir.

Yontemler: Merkezimizde IPH tanisiyla takipli, iki yanli subtalamik niikleus DBS tedavisi uygulanan 29 hasta
(22 erkek, 7 kadin) calismaya dahil edildi. Hastalarin ameliyat dncesi non-motor semptomlar1 ve Hareket
Bozukluklar1 Dernegi Birlesik Parkinson Hastaligi Degerleme Olcegi motor III (UPDRS III) alt grup skorlariyla
ameliyat oncesi ve ameliyat sonrast 12. aydaki LEDD farki arasindaki iliski incelendi.

Bulgular: Ameliyat tarihinde ortalama yas 52,7+10,1 y1l, ortalama hastalik stiresi 142,6+51,1 ayd1. Basta kabizlik ve
idrar inkontinansi olmak iizere otonomik yakinmalar (%68,9) ile REM uykusu davranis bozuklugu (%65,5) en sik
bildirilen non-motor semptomlardi. Ortalama LEDD 1684+612,85 mg idi. Birinci y1lda LEDD diizeyindeki azalma
%26,8 idi. Yas, hastalik siiresi, non-motor semptomlarin varligir, UPDRS III total ve aksiyel alt grup skorlari, cerrahi
oncesi acik-kapali UPDRS III skor farkiyla DBS sonrasi LEDD azaltimi arasinda anlaml iliski saptanmadi. Cerrahi
dncesi tremor alt grup skoruyla birinci yildaki levodopa doz azaltimu ters iliski gdsteriyordu (r=-0,462, p=0,017).
Diger alt grup skorlariyla iliski saptanmadi.

Sonug¢: Bu calismada STN-DBS sonrasi levodopa doz azaltiminin objektif hasta secim kriterlerine ragmen
hastalarin arasinda degiskenlik gosterebildigi ve 6zellikle tremor baskin Parkinson hastalarinda doz azaltiminin
daha sinirli olabilecegi gorillmiistiir. Bu sonuglar, DBS adaylarinin degerlendirilmesi ve ameliyat sonras: ilac
yonetimi sirasinda tremor siddetinin dikkate alinmasinin 6nemli olabilecegini diisiindiirmektedir. Genis 6rneklem
gruplariyla yapilacak calismalar, bu bulgularin dogrulanmasina ve STN-DBS uygulamasinin bireysellestirilmesine
katk: saglayacaktir.
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Levodopa Yanith Parkinsonizm Sendromu ile izlenen Bir MPAN Olgusu

SELEN YiLMAZ!, IBRAHIM KaMACT?, ZUHAL YAPICE?, MELTEM DEMiRKIRAN'
'Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Noroloji Anabilim Dali, Adana
*fstanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Noroloji Anabilim Dali, Istanbul

Giris: Bazal gangliyonlarda demir birikimi ile seyreden nérodejenerasyon, klinik ve genetik olarak heterojen
bir hastalik grubudur. Mitokondriyal membran proteini ile iliskili nérodejenerasyon (MPAN) bu hastalik
spektrumunun nadir bir alt tipidir. Bu olgu sunumunda nadir goriillen bu hastaliga dikkat cekilmesi
amaclanmaistir.

Olgu Sunumu: Elli alt1 yasinda kadin hasta, dort yil 6nce baslayan hareketlerde yavaslama, akici konusamama,
artan bel ve sirt agrilari, bir siire sonra bunlara eklenen ayaklarda dolanma ve kasilma yakinmalariyla
klinigimize basvurdu. Ayni zamanda beden algisinda bozulma, tek basina kalma istegi, siirekli mutsuzluk,
anhedoni gibi psikiyatrik yakinmalar: da vardi ve antidepresan tedavisi almaktaydi. Iki yil énce Parkinson
hastalig1 tanisiyla levodopa benserazid 300 mg/giin baslanan olgunun yakinmalar1 artinca levodopa karbidopa
entakapone 400 mg/giin baslandig1 ancak cinsel diirtiilerde atis olmas1 ve daha sonra sanrilarinin baslamasi
nedeniyle ketiapin tedavisi eklenerek levodopa dozu azaltildig: 6grenildi. Klinigimize basvurdugunda nérolojik
muayenede hipomimi, hipofoni, iki tarafli bradikinezi ve rijidite ve yiiriimede yavaslik saptandi. Takiplerinde
klozapin tedavisi ile sanrilar1 kontrol altina alinan hastanin yakinmalar1 aylar icinde giderek arttigi icin
levodopa benserazid dozu artirildi ve 1100 mg/giin’e cikarildi. Bu arada on-off dénemleri ortaya ¢ikan hastanin
hizli progresyonu nedeniyle kontrol manyetik rezonans (MR) ve duyarlilik agirlikli gériintiileme (SW1) sekansi
planlandi. Serebral MR goriintiilemede serebral, serebellar kortikal atrofi bilateral globus pallidus diizeyinde
SWI sekansinda iyon birikimiyle uyumlu sinyal kaybi izlenen alanlar mevcuttu. Genetik inceleme yapilan
hastada C190rf12 homozigot mutasyon saptandi. Olgu MPAN olarak degerlendirildi.

Sonu¢: Mitokondriyal membran proteini iliskili ndrodejeneratif hastaligin ortalama baslangic yas1 10 (3-30)
yil olmakla birlikte erken veya gec baslangiclar bildirilmistir. Parkinsonizm, piramidal belirtiler, psikiyatrik
bozukluklar, kognitif etkilenme, motor aksonal néropati gériilebilir. Tipik parkinsonizm bulgular1 olan ancak hizli
progresyon gosteren ve noropsikiyatrik belirtileri erken baslayan olgularda demir birikimi ile giden nérodejeneratif
hastaliklar, MPAN ayiric1 tanida distiniilmelidir.
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Derin Beyin Stimiilasyonu Uygulanan Nadir Bir Distoni Nedeni: Beta-Ureidopropionaz
Eksikligi
DiLEK I$CAN', ZEHRA YAVUZ?, SELiM SELGUK COMOGLU?

INigde Omer Halisdemir Universitesi, Tip Fakiiltesi, Néroloji Anabilim Dah, Nigde
2Etlik Sehir Hastanesi, Néroloji Klinigi, Hareket Bozukluklar: Merkezi, Ankara

Giris: Distoni, istemsiz kas kasilmalar1 ve anormal postiirlerle seyreden bir hareket bozuklugudur. Genetik ve
edinsel nedenlere bagli gelisebilir. Beta-iireidopropionaz eksikligi (UPBID), pirimidin metabolizmasinda rol
oynayan UPBI genindeki mutasyonlardan kaynaklanan otozomal resesif nadir bir metabolik hastaliktir. Klinik
tabloda distoni ve tremor gibi nérolojik semptomlar yer alir. Bu olgu sunumunda, derin beyin stimiilasyonu (DBS)
uygulanan ilk UPBI1D hastasini paylasmaktayiz.

Olgu Sunumu: Otuz dort yasinda kadin hasta, 14 yasinda baslayan ve zamanla gévde ile ekstremitelere yayilan
distoni nedeniyle basvurdu. Ebeveynler arasinda akrabalik ve epilepsili kardes 6ykiisii vardi. Ses tremoru da gelisen
hasta, “distoni + esansiyel tremor” tanisiyla takip edilmekteydi. Medikal tedaviye direncli semptomlar1 nedeniyle
Globus pallidus internus (GPi) DBS uygulandi. Ameliyat sonrasi gévde distonisi ve iist ekstremite tremorunda
belirgin iyilesme goézlendi. Genetik incelemede UPB1 NM_016327.3 (c.105-2A>G, rs138081800) homozigot
mutasyonu tespit edilerek UPB1D tanis1 kondu.

Sonugc: Beta-iireidopropionaz eksikligi genis klinik spektruma sahip nadir bir hastaliktir. Distoni ile iliskili
olgular bildirilmis olsa da DBS uygulanan ilk hasta olgumuzdur. Bulgularimiz, nadir genetik hastaliklarda DBS’nin
potansiyel etkinligini vurgulamaktadir.
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Ataksi ve Multisistemik Bulgular1 Olan Olguda SYNE1 Geninde Yeni Varyant

GENCER GENG', OzpE Birict, SEYMA TEKGUL?, NURSEN BILGIG', DERYA SELCUK DEMIRELLI’,
AvSE NAzZLI BASAK?

1Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve Arastirma Hastanesi, Saglik Bilimleri Universitesi, Noroloji Anabilim Dali, Istanbul, Tiirkiye
?Kog Universitesi Tip Fakiiltesi, Suna ve Inan Kirag Vakfi, Nérodejenerasyon Arastirma Laboratuari, Istanbul, Tiirkiye

Giris: Otozomal resesif serebellar ataksi tip 1, SYNET1 ile iliskili, nispeten yavas ilerleyen serebellar ataksiye ek olarak,
iist ve alt motor néron hastaligi, solunum yetmezligi ve mental retardasyon gibi 6zelliklere sahip multisistemik
norodejeneratif bir hastaliktir.

Olgu Sunumu: Yetmis ii¢ yasindaki erkek hasta, 45 yildir olan, son 10 yilda siddetlenen ilerleyici denge
problemleri ve tekrarlayan diismeler nedeniyle klinigimize bagvurdu. Benzer sikayetler iki erkek kardesi ile
iki kuzeninde de bulunmaktaydi. Aile 6ykiisiinde akraba evliligi vardi. Yiriime dengesini saglayamayan hasta,
tekerlekli sandalye ile mobilizeydi. Nérolojik muayenesinde serebellar dizartri ve dilde atrofi saptandi. Iki
tarafli alt ve tist ekstremitede motor zaaf izlenmedi, ancak sol kolda saga gore 1 cm cap farki ile atrofi tespit
edildi. Sol kolda ayrica fasikiilasyonlar goézlendi. Derin tendon refleksleri iist ekstremitelerde hiperaktif, alt
ekstremitelerde hipoaktif saptandi. Ayrica pozitif palmomental refleks, taban cildinde fleksor yanit ve sag
ayakta pes kavus deformitesi not edildi. Beyin manyetik rezonans goriintiileme (MRG)'de belirgin serebellar
atrofi ile birlikte yaygin kortikal atrofi gériildii. Elektromiyografi (EMG)'de polinéropatiye dair bulgu
saptanmadi. Ataksi ile basvuran hastada benzer semptomlara sahip aile bireylerinin de varlig: herediter ataksi
sendromlarini diisiindiirdii ve genetik test istendi. Hastaya yapilan WES analizinde yeni bir homozigot SYNE1
c.6444del p.Gly2149GlufsTer8 - Exon44 varyanti tespit edildi.

Sonug: Bu olguda, yeni bir varyant sonucu gelisen SYNET1 ataksi olgusu bildirilmistir. SYNE1 hastaliginin fenotipik
spektrumu oldukca genistir. Ataksi semptomlar: olan bir hastada iist ve alt motor néron bulgular: da tabloya eslik
ediyorsa, SYNEL1 ataksisi akla getirilmeli ve hasta genetik test i¢cin yonlendirilmelidir.



