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Olgu Sunumu / Case Report

Parkinsonizm Bulgulariyla Giden Spinoserebellar Ataksi
Tip 2 Olgusu

A Case of Spinocerebellar Ataxia Type 2 Presented with Symptoms of Parkinsonism
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Spinoserebellar ataksi tip 2 (SCA-2), ataksi, dizartri, oftalmopleji ve periferik sinir tutulumunun gérildiaga, geg klinik
evrelerde ekstrapiramidal sistem hastaliklarinin belirti ve bulgularinin da siklikla eslik ettigi bir SCA tipidir. Bununla
birlikte nadir de olsa parkinsonizm bulgularin hakim oldugu ve serebellar bulgularin eslik etmedigi SCA-2 olgular
da tanimlanmaktadir. Bu yazida, 45 yasinda iken yakinmalari konugsma bozuklugu seklinde baslayan iki yil sonra
hareketlerde yavaslama, yuriimede zorluk, el ve ayaklarda yanma gibi parkinsonizm bulgulari én planda gérilen
ve L-dopa tedavisine iyi yanit veren, SCA-2 tanili 60 yasinda erkek hasta literatir esliginde sunuldu. Aile bireyle-
rinde SCA 6ykulsu olan Parkinson tanili hastalarda, ailevi Parkinson ve SCA'lar arasinda ayirici taninin yapiimasi
gerektigi ve SCA Klinik alt tiplerin tanimlanmasinda genetik ¢alismalarin énemi vurguland..

Anahtar Sézclikler: Parkinsonizm; periferik sinir tutulumu; spinoserebellar ataksi.

Spinocerebellar ataxia type 2 (SCA-2) is characterized by ataxia, dysarthria, ophthalmoplegia and peripheral
nerve involvement with signs of extrapyramidal system disorders in late clinical stages. Even though rarely, par-
kinsonism-predominant cases of SCA-2 without cerebellar symptoms are also described. In this presentation, a
60-year-old male patient, whose symptoms began at the age of 45 with difficulty in speaking and progressed two
years later with parkinsonism-predominant symptoms like slowness of movement, difficulty in walking, burning
sensation on the hands and feet and diagnosed with SCA-2 that responded well to L-dopa is discussed in the
light of the current literature. We also pointed out that a differential diagnosis should be made between SCA’s and
familial parkinsonism in Parkinson’s disease patients with positive family history of SCA and importance of genetic
study to determine clinical subtypes of SCA.

Key Words: Parkinsonism; peripheral nerve involvement; spinocerebellar ataxia.

Parkinson hastaliginin etiyolojisi kesin ola- dir. Alfa sinuklein, Parkin, Tau, Ubiquitin
rak bilinmemekle birlikte yapilan caligmalar C-terminal hidrolaz ve DJ-1 genlerindeki
hastaligin patogenezinde genetik mutasyon- mutasyonlarin ailesel parkinsona neden oldugu
larin onemli bir rolu oldugunu gostermekte- bilinmektedir."”!
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Multisistem atrofi, ilerleyici supraniikleer
felg, kortikobazal dejenerasyon ve daha nadir
olarak ataksiyle iligkili spinoserebellar ataksi
tip 2 (SCA-2), SCA-3 ve SCA-17 gibi dejeneratif
hastaliklarda da parkinsonizm bulgular1 gortle-
bilir.}4

Spinoserebellar ataksi tip 2, yuritylis ve eks-
tremite ataksisi ile baslayan, dizartri, oftalmop-
leji, periferik sinir tutulumunun goruldugu gec
klinik evrelerde ekstrapiramidal sistem hastalik-
lar1 bulgularinin da eklendigi bir SCA tipidir.”!
Bununla birlikte yapilan ¢alismalarda nadir de
olsa parkinsonizm bulgularinin hakim, serebel-
lar bulgularin geri planda oldugu SCA-2 olgular1
da tanimlanmigtir.!

Bu sunumda, aile bireylerinde serebellar
ataksi hakim olan, kendisinde on planda parkin-
sonizm bulgular1 gorulen ve L-dopa tedavisine
iyi yanit veren SCA tip 2 tanisi ile takip ettigi-
miz bir olguyu literatur bilgileri 151g1inda tartig-
may1 amacladik.

OLGU SUNUMU

Altmig yasindaki erkek olgunun oykisiin-
den, yakinmalarinin 45 yaginda iken konusma
bozuklugu seklinde basladigr ve iki yil sonra
hareketlerde yavaglama, yurimede zorluk, el ve
ayaklarda yanma gibi belirtilerle yakinmalarinin
giderek arttig1 ve bagvurdugu klinikte kendisine
pregabalin 75 mg (2x1 guin) baglandig1 6grenildi.
2003 yilinda kizinda da giderek artan dengesiz-
lik, yurime guclugu ve bag donmesi goriilmesi
uzerine bagvurduklar1 norolog tarafindan gene-
tik arastirma icin yonlendirildikleri ogrenildi.

Bogazi¢i Universitesi'nin “Norodejenerasyon
Aragtirma Laboratuvarinda yapilan DNA ana-
lizinde, olguda SCA’ya dzgii uzunlukta (N22/
Exp39) bir CAG tekrar bolgesi oldugu gosteril-
mig ve SCA-2 6n tanist dogrulanmigtir. Izleyen
donemde duizenli poliklinik takiplerine gitmeyen
hastanin son bir yildir ellerinde titreme oldugu ve
hareketlerinde yavaglamanin arttig1 6grenildi. Bu
nedenle poliklinigimize bagvuran hastanin noro-
lojik muayenesinde; orta derecede hipomimi, sag
elde orta siddette tremor, sagda belirgin iki yanl
rijidite, orta derecede bradikinezi ve tum ekstre-
mitelerde vibrasyon duyusunda azalma saptan-
di. Birlesik Parkinson Hastaligi Degerlendirme
Olcegi (BPHDO) toplam puani 40 olarak belir-
lendi. Soy ge¢misi arastirildiginda kizinin yani
sira, anne, teyze, agabey ve yegenlerinde de
ilerleyici dengesizlik ve yuriime guiclug yakin-
malar1 vardi. Fakat bu bireylerin genetik testleri
ve muayeneleri yapilamadi. Soyagaci Sekil 1°de
sunulmustur. Parkinsonizm hakim SCA-2 tanisi
dugstintilerek pramipeksol 0.750 gr/giin baglandi
ve 3 gr/giin bolunmius dozlarda olacak sekilde
artirildi. Bir ay sonraki kontrol bulgularinda
kismi bir gerileme olmasi nedeniyle L-dopa +
Bensarazid 375 mg/gun eklendi ve poliklinik
takiplerinde BPHDO toplam puani 21’e diisecek
sekilde anlaml1 duzelme saptandi.

TARTISMA

Spinoserebellar ataksi tip 2’nin ilk bul-
gularinin genelde 3-4. dekadda bagladig1 12.
kromozom uzerinde CAG trinukleotid tek-
rarinda artig (34-200 ve uzeri) ile nitelenen
otozomal dominant gecisli kronik ilerleyici
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Sekil 1. Hastanmin soyagact. X: Ataksili bireyler; B Parkinson hastas:.
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ataksi, dizartri, yavas sakkadlar veya nistag-
musla sekillenen okiler bulgular, hiporefleksi,
periferik noropatinin goruldigu norodejenera-
tif bir hastaliktir.!®!

Bununla birlikte klinik bulgularin oldukca
degisken oldugu; (i) L-dopa yanith parkinso-
nizmin hakim oldugu SCA-2, (ii) parkinsonizm
art1 ataksi SCA-2, (iii) ilerleyici supranukleer
felc formunda SCA-2, (iv) parkinsonizm-
le birlikte, huzursuz bacak sendromu, distoni,
periferik noropati, miyopati veya postural tre-
mor gibi farkli hareket bozukluklarinin eglik
ettigi SCA-2 gibi, nadir goruilen formlar da
bildirilmektedir.!'5710)

Gwinn-Hardy ve ark.”! Cin asilli Amerikali
ailelerde, parkinsonizm bulgularinin 6n planda
goruldugii otozomal dominant serebellar ataksili
olgular tanimlamiglardir. Literaturde, baglangic
yasi1 ve klinik bulgular1 bizim olgumuza benzer;
ataksi olmaksizin, L-dopa yanitli parkinsonizmi
olan otozomal dominant ge¢igli Taiwanli, Ingiliz
asill1 Kanadali ve Alman asilli Amerikali aile
bireyleri rapor edilmis ve bu olgularin CAG tek-
rar sayilarindaki artig ortalamasi 33-43 olarak
bildirilmigtir.!!

Spinoserebellar ataksi tip 2°’de hastalik bas-
langic yasinin ve klinik bulgulardaki ilerlemenin
trintikleotid tekrar sayisindaki artigla bir iligki
gostermedigi bildirilmistir.”! Deoksiribonuikleik
asit (DNA) analizinde bir alelde orta derecede
tekrar sayis1 (31-33) olan fakat ataksi hakim
SCA-2’li hastalar tanimlanirken, asemptomatik
olup artmis alele sahip olan olgular da bildiril-
mistir."? Bizim olgumuzda da benzer olarak,
ataksi olmaksizin parkinsonizm ve diger bul-
gularin geg¢ basladigi buna ragmen trinitkleotid
sayisinda belirgin artig oldugu gozlendi.

Literatirde parkinsonizm hakim SCA-2’li
ailelerin en sik Cin asilli Amerikalilar oldugu,
bununla birlikte Alman, Ispanyol ve Norveg
asilli ailelerin de bildirildigi gorulmusgtur.!"
Turkiye’den Agan ve ark.nin®' caligmasinda
yurliyuis ataksisi ile baglayan dizartri ve oftal-
moplejinin eklendigi, piramidal, ekstrapiramidal
bulgularin olmadigir SCA-2 tanili bir Turk ailesi
tanimlanmigtir. Bu baglamda bizim olgumuz,
Turkiye i¢in ilk bildirilen L-dopa yanitli parkin-
sonizm SCA-2 olgusudur.

Sonug olarak, bu makalemizde, aile oykustin-
de Parkinson hastaligi oldugunu dusundugiimiiz
olgularda ayirici tanida ailevi Parkinson diginda
SCA’larin ve alt tiplerinin de dugtiniilmesi gere-
ken bir hastalik grubu olabilecegine ve SCA’larin
klinik tiplerinin tanimlanmasinda genetik calig-
malarin onemine dikkat ¢ekmek istedik.
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