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Kore-akantositoz tanisi konulan iki kardes olgu

Cases of two siblings diagnosed as chorea-acanthocytosis
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Olgu 1- Kirk yaginda erkek hasta ii¢ y1l 6nce
baglayan ve giderek artan konugsmada giicliik,
ylizde ve kollarda istemsiz hareketler, yemek
yerken ve yiiriirken zorlanma yakinmasi ile
klinigimize bagvurdu. Hastanin 6z ge¢cmiginde
bilinen o6zellik yoktu. Soy gec¢misinde; kiz
kardesine epilepsi tanisi konuldugu ve son
donemlerde yiirime giicligii gelistigi
ogrenildi.

Norolojik muayenesinde; dizartrik konugma
tespit edildi. Kas giici muayenesinde ({ist
ekstremitede parmak ekstansorlerinin kas giicii
zayifti, sol alt ekstremitede saga gore atrofi
vardi. Patellar ve Asil refleksi azalmigti. Sol
ayagiyla stepaj yiiriiyordu. Ust ekstremitede
koreiform hareketlerle birlikte buna bazen
oro-lingual diskinezi eslik ediyordu. Hastanin
noroloji servisine yatisi yapildi.

Rutin incelemelerinde hemoglobin diisiikligii
(11.1 mg/dL), kreatin kinaz (CK) yiiksekligi
(1042 TU/L) ve indirekt bilirubin yiliksekligi
saptanmasi iizerine hemolitik anemiden
siiphelenildi ve periferik yayma bakildi. Periferik
yaymasinda %10 akantosit saptand1 (Sekil 1).

Wilson acisindan yapilan tetkikleri normal
olarak sonuglandi.

Kraniyal manyetik rezonans (MR)
incelemesinde flair ve T2 agirlikli sekanslarda
ventrikiiler diizeyde sol posteriyor parietal
serabral ak maddede sekanslarda milimetrik
boyutlarda hiperintens alanlar saptandi.

Sekil 1. Periferik yaymada akantositler okla gosterilmistir
(wright boyama, 10x100 bakz).
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Yapilan elektromiyografi (EMQG)
incelemesinde alt ekstremitelerde daha belirgin
motor duyusal aksonal polindropati saptandi.
Igne EMG incelemesinde ise incelenen
kaslarda tiim ekstremitelerde kronik ndrojen
motor unit potansiyelleri gozlendi. Hastaya
ekonomik nedenlerden dolay1 genetik inceleme
yapilamadi.

Hastada koreiform hareketlerin varligi
ve ilave olarak, noéropati bulgulari, CK
yliksekligi ve periferik yaymasinda akantositoz
varlig1 otozomal resesif gecisle karakterize
olan santral sinir sitemi, noromuskiiler ve
hematolojik bulgularda seyreden multisistemik
bir hastalik olan kore akantositoz sendromunu
diigiindiirdii. =~ Kore tedavisine  yonelik
haloperidol gibi antipsikotik tedaviden fayda
saglanmayan hastada tetrabenazin 50 mg/giin
tedavisiyle kismi diizelme saptandi. Takipte
davranis degisiklikleri ve sanrilari olan hastaya
psikiyatri tarafindan aripiprozol 10 mg/giin
tedavisi baglandi.

Olgu 2- Poliklinigimizde ii¢ yildan beri
epilepsi tanist ile takip edilen 37 yaginda kadin
hasta yaklasik iki aydir yiirlimede aksama,
yemek yerken elindekileri dokme, yiizde ve
kolda istemsiz hareketler, geceleri sinirlenme
ve etrafindakilere kiifretme sikayetleri ile
klinigimize basvurdu. Oykiisiinden daha
once baska merkezlerde epilepsi tanisina
yonelik etyolojik arastirmalar yapildigi, o
donemki EEG bulgularinin normal olarak
degerlendirildigi levetirasetam, topiramat,
valproik asit gibi anti-epileptikler kullandigi
ogrenildi ve hastanin yatig1 yapildi. Norolojik
muayenesinde; dizartrik konugma tespit edildi.
Kas giicli muayenesinde iist ekstremite distal
kaslarinda kas giicii zayifti. Patella ve Asil
refleksi azalmist1. Ust ekstremitede koreiform
hareketlerle birlikte oro-lingual distoni eslik
ediyordu. Hastada parkinsonizm bulgulari
vardi. Rutin incelemelerinde hemoglobin
diistikliigdi (11.3 mg/dL), kreatin kinaz (CK)
yliksekligi (850 IU/L) saptandi. Kardeginde
kore-akantositoz tanist olmasi nedeniyle
yapilan periferik yaymasinda hafif diizeyde
(%15) akantosit artigt saptandi. Wilson
acisindan yapilan incelemeler bu hastada
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da normal olarak saptanmigti. Kraniyal MR
normaldi.

Yapilan EMG incelemesinde incelenen
periferik sinirlerin duyusal amplitiidleri
normal iken motor amplitiidlerde diistikliik
saptand1. Igne EMG’sinde incelenen kaslarda
tim ekstremitelerde kronik nérojen motor unit
potansiyelleri gdzlendi. Bu hastaya da ekonomik
nedenlerden dolay1 genetik inceleme yapilamadi.

Hastada istemsiz hareketlerin varligi,
epilepsi tanisi ile izlenmis olmasi, psikiyatrik
yakinmalarin olmasi, hafif CK yiiksekligi,
EMG’de amyotrofi bulgularinin olmasi ve erkek
kardesinin iki yildir kore-akantositoz tanisi
ile izlenmis olmasi bize bu hastada da kore-
akantositoz tanisini diisiindiirdii.

Noroakantositoz ekstremitelerdeki kore
ve oro-fasiyal/lingual distoniye ek olarak
olgularin iligte birinde nobetler ve yarisinda
demansin eslik ettigi klinik tablodur. Ayni
zamanda periferik aksonal noropati ve
amiyotrofi olabilir. Hastalarda depresyon,
anksiyete, paranoid deliizyonlar, obsesif kisilik,
kisilik degisiklikleri, apati ve impulsivite gibi
psikiyatrik bulgular goriilebilir.!! Hastalik
genellikle 3. veya 4. dekadda baglar ancak her
yasta goriilebilir.

Noroakantositozun her bir major tipi kendi
etyolojisine sahiptir ve genellikle otozomal
resesif gecis bildirilmekle birlikte otozomal
dominant veya X’e bagli resesif gecis de
tanimlanmigtir. Bununla birlikte literatiirde
sporadik olgular da bildirilmigtir.[>3
Noroakantositoz tanisinda periferik kanda
%5-50 arast akantositlerin saptanmasi
tant i¢in en O6nemli kriter olmakla birlikte
akantositoz varlig1 tek basina anlamlh
olmayip klinik bulgularin mutlaka eslik
etmesi gerekmektedir.™

Noroakantositoz; abetalipoproteinemi, kore-
akantositoz ve McLeod sendromunu icerir. Bu
tic hastalik klinik gidisatlar1 benzer olmakla
birlikte birbirlerinden farkli 6zellikleri nedeni
ile ayrilabilmektedir.

zamanda
familiyal
amyotrofik

Kore-akantositoz ayni
koreoakantositoz, akantositozlu
amyotrofik  korea, ailesel
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koreoakantositoz ve Levine-Critchley sendromu
olarak da adlandirilir. Otozomal resesif
gecigli olan bu tablo VPS13A adli gendeki
mutasyona bagli olarak chorein adli proteinin
kodlanma bozukluguna bagli gelismektedir.
Kore-akantositoz ¢ok nadir gézlenmekte olup
diinyada ortalama 1000 olgu oldugu tahmin
edilmektedir.!

Abetalipoproteinemi kanda LDL
trigliserit yliksekligi ve E vitamin eksikligi
ile seyrederken McLeod sendromu X’e bagl
gecis gostermektedir. Bu iki kardes olgunun
birinin kadin olmasi ve her ikisinde de kan
lipit parametre diizeylerinin normal olmasi
nedeniyle 6n planda hastalarimizda genetik
analiz yapamamamiza ragmen kore-akantositoz
tanisini diigiindiik.

Koreiform hareketlerle birlikte epilepsi,
demansif bulgular, yilirlime giicliigii ve
davranig degisiklikleri sikayetlerinin
goriildiigli  noroakantositoz  hastaliginda
ilave olarak nadir klinik bulgu olan aksonal
polindropati ve amyotrofi gibi ek bulgular
ortaya c¢ikabilmektedir. Noroakantositoz
hastalig1 ile ilgili klinisyenler mutlaka aile
Oykiisiinii sorgulamali ve taniya yonelik ek
yontemler kullanmalidir. Sonu¢ olarak
hastaligin farkindali§inin artmasina ve
erken semptomatik tedavi verilmesine neden
olabilecegini diisiinmekteyiz.
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