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AKUT BASLANGICLI KORE OLGUSU

HAFrizE COTUR LEVENT

AFYONKARAHISAR DEVLET HASTANESI, AFYONKARAHISAR

Altmis ti¢ yasinda erkek hasta bir giin 6nce baslayan istemsiz hareketler ve kendini kontrol edememe sikayeti
ile acil servise basvurdu. Bilinen kronik bébrek yetmezligi ve bu sebeple uzun yillardir haftada {i¢ giin diyaliz
tedavisi almakta idi. N6rolojik muayenede cok belirgin koresi mevcuttu. Hastaya BT Beyin ve Mr Difiizyon cekildi.
Sonuglar1 normal saptandi.Kan sekeri 90 mg/dL, Kreatinin 8.08 mg/dL, iire 108 mg/dL, BUN 50 mg/dL saptandu.
Hasta acil diyalize alindi. Diyaliz sonrasi koreik hareketlerde belirgin azalma oldu ama tam gerileme saglanmadi.
Bunun iizerine halloperidol intramuskiiler baslandi. Halloperidol sonrasi koreik hareketlerde belirgin diizelme
gozlendi. Kontrol difiizyon MR c¢ekildi ve akut iskemi saptanmad.

Kore hiperkinetik bir hareket bozuklugudur. Siklikla ekstremitenin distalinde izlenen, diizensiz, ritmik olmayan,
rastgele, kiiciik amplitiidlii istemsiz hareketlerdir. Kore primer olarak kontralateral bazal gangliyonlar ve talamus
bélge lezyonlarindan sonra ortaya cikar ve genellikle unilateraldir.! Korenin patogenezi komplekstir. Talamusun
motor ¢ekirdegi ve globus pallidus internanin da icinde oldugu subkortikal nukleuslarin arasindaki baglantilarin
disfonksiyonu sonucu gelisir. Bazal gangliyon fonksiyonlarindaki yapisal, otoimmiin, nérodejeneratif, farmakolojik
ve metabolik olaylar kore etiyolojisinde yer alir.’! Kore yapan sebepler edilmis ve genetik olarak ikiye ayrilabilir.
Kore yapan edinsel hastaliklar arasinda ise vaskiiler hastaliklar, postinfektif otoimmiin santral sistemi hastaliklar:
(PANDAYS), ilaglar, Sistemik Lupus Eritamatosus, Antifosfolipid sendrom, tirotoksikoz, AIDS ve polisitemia rubra
vera vb. bulunur.” Enfeksiyonlar sonras: 6zellikle merkezi sinir sistemi infeksiyonlar1 sonrasi hareket bozukluklar:
goriilebilmektedir.! Hipo/hiperglisemi, hipo/hipernatremi, hipomagnezemi, hipo/hiperkalemi gibi metabolik
durumlar nedeniyle kore gelisebilir.?! Kore yapan en sik metabolik olay nonketotik ya da ketotik hiperglisemidir."
Kore inme sonrasi genellikle ilk giinlerde striatotalamokortikal yollardaki striatal néronlarin yikimi sonrasi, talamus
ve kortikal yapilar iizerindeki inhibitér etkinin azalmasi sonucu ortaya ¢ikar."

Kore cogunlukla spontan olarak geriler. Akut dénemde korenin semptomatik tedavisi bazen gerekebilir. Tedavi
baslanacaksa etiyolojiye yonelik olmalidir. Farmokolojik tedavide D2 reseptor blokorii olan tipik antipsikotikler
(haloperidol, pimozid, fluperazin), atipik antipsikotikler (ketiapin, aripiprazol, ziprasidon) kullanilabilir.
Antiepileptik ilaglar, duygu durum diizenleyiciler de tercih edilebilir.’ Tetrabenazinin hiperkinetik hareket
bozukluklar: tedavisinde katk: sagladig1 bildirilmistir.”? Cerrahi tedavi vaskiiler sebepli kore tedavisinde nadir
secilmis olgularda uygulanabilir.”
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MULTISISTEM ATROFi VE PRIMER SANTRAL SiNiR SISTEMI LENFOMASI
BiRLIKTELIGi
FATMA EBRU ALGUL

INONU UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, MALATYA

Giris: Multi sistem atrofi (MSA) otonomik bozukluk, parkinsonizm ve serebeller sendromun cesitli
kombinasyonlar: ile prezente olan, progresif nérodejeneratif hastaliktir. Patolojik ©zelligi baskin olarak
striatonigral ve olivopontoserebeller sistemde olusan néron kaybu ile glial sitoplazmik inkliizyon cisimcikleridir.
Multi sistem atrofi klinik olarak parkinsoniyen ya da serebeller prezentasyonu ile iliskili MSA-parkinson
(MSA-P) ya da MSA-serebeller (MSA-C) subtiplerine siniflandirilirlar. Primer santral sinir sistemi lenfomasi
beyin, medulla spinalis, beyin omurilik sivis1 ya da vitreoretinal boslugu etkileyebilen extranodal bir
non-Hodgkin lenfomadir. Yillik 100.000 hastada 4 siklikta gériilen ¢ok nadir bir malignitedir. Genellikle
subependimal yayilim gosteren, periventrikiiler beyaz maddeyi de icine alan supratentoryel kitle olarak ortaya
cikar. Biz de MSA tanily, takipleri esnasinda santral sinir lenfoma tanisi alan bir hastay1 literatiirde ¢cok nadir
goriilmesi nedeni ile sunmay1 amacladik.

Olgu: Altmis alt1 yasinda erkek hasta ayni giin icerisinde baslayan sag agiz yariminda kayma sikayeti ile acil
servise basvurdu. Hastanin 6ykiisiinden ti¢ yildir MSA-P tanisi ile takip edildigi ve bir y1l 6nce pulmoner emboli
Oykiisii oldugu tespit edildi. Amantadin 2X1 tb ve rivaroksaban 20 mg 1x1 kullaniyordu. N6rolojik muayenede
bilin¢ acik izlendi. Koopere ve oryente olmayip, ileri derecede dizartrisi mevcuttu. Bradimimisi belirgin, 6gtirme
refleksi hipoaktifti. Rijidite hem iist hem alt ekstremitede bilateral belirgindi. Motor muayenede lateralizan
kuvvet defisiti tespit edilmedi. Bradikinezi ve serebeller testler degerlendirilemedi. Taban cildi refleksi bilateral
ekstansor tespit edildi. Hastanin cekilen kraniyal MR’sinde mezensefalon, pons ve bulbus kesimlerinde atrofi
ile birlikte mezensefalonda ha¢ bulgusu tespit edildi. Mezensefalon sol kesimden baslayarak talamusa uzanim
gosteren T2 Flair hiperintens lezyon izlenmis olup, iv gadolinyum enjeksiyonu sonrasi homojen yogun
kontrastlanma izlendi. Difiizyon agirlikli kesitlerde bu sahalara difiizyon kisitlanmas: eslik etmekteydi. Kitle
etkisine bagli olarak sol lateral ventrikiil hafif basik izlendi. Cekilen MR perfiizyonda rCBV ve haritasinda
sol mezensefalon talamik lezyon sahasinda hipoperfiizyon ve yer yer minimal artmis perfiizyon izlenmis olup;
primer serebral lenfoma ile uyumlu bulundu. Hasta beyin cerrahi ve hematoloji béliimleri ile konsiilte edilerek
ileri incelemeler i¢in y6nlendirildi.

Tartigsma: Her ikisi de cok nadir géziiken hastaliklar olan MSA ve primer santral sinir lenfomasi tanilarinin birarada
olmasi ¢ok nadir goriilen klinik bir durumdur. Bu durumun koinsidental olarak birarada bulunmasi olasiliginin yani
sira etiyopatogenezlerinde birbirlerini tetikleyecek mekanizmalarin var olabilecegi de akilda tutulmalidir.
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PARKINSON HASTALIGI iLE iLISKIiLI AGRI OLGUSU

OsmaN Korucu

ANKARA ATATURK SANATORYUM SUAM, ANKARA

Giris: Idiyopatik Parkinson hastaliginda (IPH) agri, bircok hastada motor semptomlardan daha fazla kisithihiga
neden olmaktadir. IPH'de agri ile ilgili ¢alismalarda prevalans %40-85 arasinda degismektedir. IPH’ de hastalik ve
tedavisiyle iliskili kas-iskelet agrisi, néropatik agri, distonik agri veya santral agr1 goriilebildigi gibi diger nedenlere
bagli agr1 da goriilebilmektedir. Bununla birlikte hastalarda hastalik iliskili agrinin sik nedenleri ekstremite
rijiditesi ve distonik spazmlardir.

Olgu: On sekiz yildir tremor dominant Parkinson hastaligi nedenli takipli 64 yasindaki kadin hastaya yeni
baslanan Apomorfin 7 mg/saat inflizyon/ 12 saat ve idame Levodopa-Karbidopa-Entakapon (150/37.5/200 mg)
3x1 tedavisinden 5 ay sonra sol ayagindaki gece agrilar1 nedenli basvurdu. Iki aydir olan agr1 infiizyon tedavisi
bittikten 1 saat sonra basliyordu. Agr1 nedenli ortopedi ve fizik tedavi bolimi tarafindan degerlendirilen
hastada patoloji saptanmadi. Yatisinin ilk giinii agr1 nedenli hastaya levodopa + benserazide (200 mg + 50 mg)
ve hasta talebi nedenli diklofenak 75 mg (IM) verildi. Sikayetinde kismi diizelme oldu. Sikayeti azalan hastanin
agrilarinin dopamin ihtiyacina bagl olabilecegi diistiniildiigiinden Apomorfin tedavisi 7 mg/saat infiizyon/16
saat dozuna cikarilip oral tedavisi kesildi. Gece agr1 olmas: durumunda 7 mg intermitten apomorfin tedaviye
eklendi. Hastanin gece apomorfin tedavisi ile 20-30 dakika icinde sikayeti tam diizeldi. Hasta intermitent
apomorfin tedavisini liizum halinde 1-2 kez yapmaya basladiktan 1 ay sonra sol ayagindaki agri tamamen
diizeldi.

Tartisma: Parkinson hastaligina bagli agrilarin yani sira ilag dozunun yetersiz kaldigi durumlarda da genellikle
alt ekstremitelerde distonik kasilma ve buna bagli agrilar gériilebilmektedir. Yapilan calismalarda bu hastalarin
agr1 tedavisinde siklikla analjezikleri tercih ettigini gostermektedir. Hastamizda distonik kasilma olmadan
ortaya ¢ikan agri icin 6ncelikle analjezik tercih etmis, sikdyetleri hafiflemis ancak devam etmistir. [PH’den baska
acitk nedeni bulunmayan ve dopaminerjik tedavi ile gerileyen agrilar hastalikla dogrudan iliskili agr1 olarak
degerlendirilmektedir. IPH agr1 nedenini saptama, hastalikla iliskili agr1 durumunda primer hastaligin uygun
yaklasimlarla tedavisi hastalarin yasam kalitesini artiran 6nemli etmenlerdendir.
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ILERI EVRE PARKINSON HASTASINDA INTESTINAL L-DOPANIN NADIR BiR YAN
ETKiSi-KAKOSMI

GULSEN DAMGACI', MELIKE BATUM?

MERKEZ EFENDI DEVLET HASTANESI NOROLOJI KLINIGI, MANISA
2CELAL BAYAR UNIVERSITESI HAFSA SULTAN HASTANESI NOROLOJI KLINIGI, MANISA

Giris: Parkinson hastaliginda (PH) erken ve orta dénemde dopaminerjik tedavi ile yeterli ve siirekli semptomatik
yanit saglanirken, bu yanit ileri evrede kaybolur ve fiziksel-bilissel komplikasyonlar ortaya ¢ikar. Genel olarak
optimum medikal tedaviye yanit vermeyen, siddetli ve stk motor ve non-motor semptom dalgalanmalari, yliriime,
denge sorunlar1 ve bilissel etkilenimi olan hastalar ‘ileri evre PH’ olarak tanimlanabilir.” Ileri evre PH olan
hastalarda levodopa-karbidopa intestinal jel tedavisi uygulanan tedavi seceneklerinden biridir.

Burada levodopa-karbidopa intestinal jel tedavisi uygulanan bir hastadaki, literatiirde ilk kez karsilasilan nadir bir
yan etkisinden bahsedilmesi planlanmistir.

Olgu: Elli alt1 yasinda erkek hasta yaklasik 8 y1l 6nce baslayan sag elde titreme, bir y1l sonra hareketlerde yavaslama,
konusmada anlasilmazlik sikayetleriyle poliklinigimize basvurdu. Oz gecmisinde herhangi bir hastalik bulunmayan
hastanin ailesinde de benzer bir hastalik veya anne-baba akrabaligi bulunmamaktaydi. Ik olarak rasajilin ve
pramipeksol ER (1.5 mg/giin ile baslanip 4.5 mg/giine ¢ikilmis) kullanan hastanin 3 yil bu tedaviyi aldiktan sonra
levodopa + karbidopa tedavisi eklenmis ve 1000 mg/giine kadar ¢ikilmist1. [lk zamanlar bu tedaviyle gayet iyi olan
hastanin son zamanlarda yiriimede dengesizlik, diismeler, yatakta ddnmede zorlanmasi baglamisti. Bunun yaninda
giin icerisinde uyanik oldugu donemde 3 saatten fazla siiren off periyodlar1 mevcuttu. Mevcut tedavisi levodopa-
karbidopa 1000 mg/giin, pramipeksol ER 4.5 mg/giin ve rasajilin 1 mg/giin seklindeydi.

Norolojik muayenesinde sagda belirgin bilateral istirahat tremoru, sagda belirgin bilateral alt ve iist ekstremite
bradikinezisi, yiirimesinde antefleksiyon postiirti, kollarin asosiye harekete katiliminda azalma, doniislerde donma
ve hareketi baslatmada zorluk gozlendi. Postiiral instabilitesi pozitif olan hasta icin giinde iki saatten fazla donmas,
giinde bes kezden fazla ila¢ almasi oldugundan ileri evre tedavi aday1 olduguna karar verildi. Uygulanan Birlesik
Parkinson Hastalig1 Derecelendirme Olgeginde (BPHDO) Béliim 1: 1, Bsliim 2: 18, Bolim 3: 30, Bsliim 4: 6 olarak
hesaplandi. Daha 6nce levodopadan fayda gérmesi ve aile desteginin iyi olmasi nedeniyle hastayla birlikte levodopa-
karbidopa intestinal jel tedavisi uygulanmasina karar verildi. Uygulama &ncesi domperidon tablet 30 mg/giin olarak
eklendi.

Hastanin jejunal PEG'si takilarak levodopa karbidopa jel tedavisi bolus dozu 5 mL (100 mg levodopa) ve idame dozu
1 mL/saat olarak ayarlandi. Ancak hasta tedavi baslatildiktan 1 saat sonra ciddi bir kakosmi sikayetinden yakindu.
“Yanmus lastik kokusu” olarak nitelendirdigi bu kokunun ila¢ yan etkisi mi yoksa farkli bir durum mu oldugunu
anlayabilmek icin ila¢ kesildi. Hastanin sikayetleri geriledi. Yine de hastada epileptik bir durum olabilecegi
disiincesiyle EEG’si planlandi ve normal olarak saptandi. Jejunal tiipiin yeri tekrar kontrol edildi. Tiip yerindeydi.
Hastanin yatisinin ikinci giiniinde levodopa karbidopa jel tedavisi yeniden bolus dozu 5 mL, idame dozu 1 mL/
saat olarak ayarlandi ve idame doz 0.2 mL/saat oraninda artirildi. Hastanin yeniden ayn1 sikayetleri basladi.
Tad almasinda da sorun yasayan hastanin istahi azaldi. Oral yiiksek kalorili beslenme soliisyonlar:1 baslandu.
Kardiyak olarak yakin gézlemlenerek domperidon dozu 60 mg/giine c¢ikildi. Hasta kakosmi yakinmasi devam
etse de daha tolere edebilir hale geldi ve idame doz 3 mL/saate kadar cikildi. Motor olarak gayet iyi olan ve giin
ici hic off yasamayan, postiiral instabilitesi tamamen gerileyen hastanin tedavisi oral beslenme soliisyonlarinin
da eklenmesiyle diizenlenerek kontrole gelmek iizere taburcu edildi. Kontrol takiplerinde kakosmi sikéyeti aylar
icinde giderek azalan hasta, tedavisine uyumlu sekilde takiplerine devam etti.

Tartisma: ileri evre PH'de striatal dopamin diizeyini sabit tutabilmek icin diger bir secenek de levodopa-karbidopa
intestinal jel (LCIG) tedavisidir. Ulkemizde de aktif olarak kullanilan bu tedavide motor dalgalanmalar, siddetli
‘off’ ve agir diskinezileri olan hastalarda motor ve non motor semptomlari iyilestirdigi ve yasam kalitesini anlamli
diizeyde yiikselttigi kanitlanmistir. Gastrik baypas sayesinde PH’de olan degisken gastrik motiliteden etkilenmeden
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kana siirekli ve kontrollii levodopa infiizyon saglanabilmektedir. Konuda uzmanlasmis bir nérolog, endoskopi
alaninda deneyimli bir gastroenterolog ya da gastroenteroloji cerrahisi uzmani, LCIG tedavisinde uzman bir
hemsireden olusan multidispliner bir ekip gereklidir. Ciddi komplikasyonlar: nadir olmakla birlikte cihaz ve
gastrostomi ile iliskili minor komplikasyonlar siktir ve bu sorunlar: ¢6zmek oldukea kolaydir. Levodopa ila¢ dozuna
bagli komplikasyonda hassas ayar sansi (2 mg/saat degisime kadar) ile minimuma iner.! En sik gériilen yan etkileri
arasinda haliisinasyon, kabus, konfiizyon, tasikardi, aritmi, ortostatik hipotansiyon, bulanti, kusma, agiz kurulugu
ve diskineziler yer almaktadir. Kakosmi yan etkisi bugiine kadar hic bildirilmemistir.

Kakosmi, kokuyu kotii olarak algilama anlamina gelir.”’ Ilaglarin neden oldugu tat bozukluklarina ait
olan mekanizmalardan ilki, ilacin dogrudan etkisinden kaynaklanir (agonizm veya antagonizm gibi ilag-
reseptor etkilesmeleri, afferent ve efferent néronlarin hiicre zarlarinda aksiyon potansiyel yayilimini bozmasz,
norotransmitter fonksiyonun bozulmasi ve algilamayla iliskili beyin bélgelerindeki noéral agin bozulmasi
gibi). Diger bir mekanizma ise sekonder olarak ilacin yan etkilerinden kaynaklanir. Ornegin; kimyasallarin
reseptorlere erisiminin azalmasi (mukoza kurulugu, nazal konjesyonun artisi, tat alma tomurcuklarinin
kapatilmasi) ve duyu reseptérlerinin kimyasal veya iyonik ortaminin degistirilmesi (mukus veya salya iceriginin
degismesi) olarak siralanabilir.®’ Santral sinir sistemini etkileyen levodopanin da koku bozukluguna yol
acabildigi belirtilmektedir.’! Yapilan calismalarda PH ’de %81 oraninda hiposmi, %26 oraninda anosmi oldugu
goz oniine alindiginda™  belki de etkinligi yiiksek bir ajan olan levodopa-karbidopa intestinal jel tedavisinin
bir yan etkisi olarak kakosminin goriilmesi ¢ok da sasirtici olmamalidir. Heniiz kanitlanmis fizyopatolojisi
bilinmese de bu konuyla ilgili yapilacak ¢alismalarin bu yan etkinin mekanizmasini aydinlatmada rolii olacagini
diisiinmekteyiz.
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ERKEN BASLANGICLI PARKINSON HASTASINDA PARK2 HOMOZIGOT POZITIFLIGI
VE SCHWARZ JAMPEL SENDROMU GENETIK BIRLIKTELIGI

Basak CEREN Okcu, MEHMET GUNEY SENOL

SBU SULTAN ABDULHAMID HAN EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI NOROLOJI KLINIGI, ISTANBUL

Giris: Parkinson hastalig ilerleyen yasla birlikte siklig1 artan ve en cok goriilen nérodejeneratif hastaliklardan
biridir. Kirk yasindan 6nce baslayan Parkinson hastalig1 ancak tiim olgularin %5 inde goriiliir. Yirmi yasindan 6nce
baslayan tablolarda ise jiivenil Parkinson hastaligindan bahsedilir.

Noropatolojik olarak saptanan degisikliklerden olan substantia nigranin pars compactasindaki dopaminerjik
hiicre kayb1 ve hiicreler icerisinde alfa siniiklein ve ubikuitin iceren protein yapidaki Lewy cisimcigi denilen
agregatlarin birikimi hastaligin patognomik bulgularindan biridir. Bu birikimin olusumundan sorumlu olan
sistemler baslica biriken bu yipranmis temizlenmesi gereken proteinlerin yikimindan sorumlu olan ubikuitin-
proteozom yolunun yetersiz aktivasyonudur. Diger sorumlu oldugu diisiiniilen mekanizmalardan biri ise bu
yikimin ve hiicre ici trafigin bozulmasi ile sonuclanan mitokondriyal ve lizozomal disfonksiyon, oksidatif strestir.

Hastaligin gelisimde hem genetik hem cevresel faktorler sorumlu tutulmaktadir. Buna gore genetik yatkinlig:
bulunan bireylerde cevresel faktorlerin de tetiklemesi ile hastaligin sikligi artmaktadir. ileri yas, dopaminerjik
hiicrelerin kaybina sebep olabilecek tarimsal ilaglara maruziyeti artiracak kirsal yasam ve kafa travmasi hastaligin
goriilme prevelansini artiracagi diisiiniilmektedir. Ozellikle genc baslangicli Parkinson hastalarinda ve ailevi
Parkinson hastalarinda saptanan bazi genetik mutasyonlarin da hastaliktan sorumlu tutuldugu bilinmektedir.

Santral ve periferik otonomik sinir sistemi olmak {izere bircok baska hiicre tipinin hastaligin erken dénemlerinde
etkilenmeye baslamasiyla ilerleyen zamanlarda baslica motor hareketlerde yavaslama olarak nitelendirilen
bradikinezi ve diger motor semptomlar olan tremor, ekstremite hareketlerinde katilik olan rijidite ortaya ¢cikmaya
baslar. Bircok koku almakta azalma, uyku bozukluklari, kabizlik gibi non-motor bulgular olgularda mevcuttur.

Bu olguda erken yaslarda ekstremitelerde tutukluk ve kontraktiir ile baslayan ilerleyen dénemde ekstremite ve cene
tremorunun eklenmesiyle klinigimize bagvuran hasta incelenecektir.

Olgu: Otuz bir yasinda kadin hasta kliniginimize sol kol ve bacakta tutukluk, hareketlerde yavaslama ve yeni
baslangicli cene tremoru olmasi iizerine basvurdu. Hastanin 6ykiisiinde ¢cocukluktan %80 zihinsel engelli ortaokul
mezunu, 6zel egitim sinifinda egitim gérmiis oldugu ve ii¢c sene kadar once saldirgan davranislar nedeniyle
psikiyatri kliniginden biperiden ve aripirazol ilaclari ile takip edilmeye baslandig1 sonrasinda gelisen sol kol ve
bacakta tutukluk sikayeti ile néroloji poliklinigi 6ncesinde ortopediye basvurdugu 6grenildi. Ortopedi kliniginde
tibbi goriintiilemeleri yapilan hastada herhangi ortopedik muayene bulgusu gériilmemesi iizerine takip onerileri
ile kontrol randevusuna c¢agirilmis. Sol kol ve bacakta gelisen tutukluk ve hareketlerde yavaslama sikayetine cene
titremesi ve sol kolda da titreme eklenmesi {izerine hasta dis merkezde noroloji klinigne basvurmus. Hastaya
levodopa+benserazid 2x1 seklinde tedavisi diizenlenmis olup ve hastanin semptomlarinda gerileme mevcut olmasi
sebebi ile 6n planda Parkinson olarak degerlendirilen hasta néroloji poliklinigimizden takip edilmeye baslanmais.
Takiplerinde uygulanan karbidopa-levodopa 3x1 pirbedil 3X1 ve rasajilin tedavisinden kismi fayda gormiis.
Hastanin erken baslangicli Parkinson klinigi {izerine hastadan genetik testler istenmis. Hastanin son dort ayda
oral alim1 ve giinliik hayat kalitesini bozacak derecede cene titremesi gelismesi {izerine hasta genetik testlerinin de
sonuclariyla néroloji poliklinigi kontroliine geldiginde servisimize yatirilarak takip edildi. Cene tremoru acisindan
hastanin mevcut tedavisine (levodopa-benserazid 4x1.5, pramipeksol 1x3, karbidopa-levodopa 1x1) biperiden 2x0.5
ve rasajilin 1x1 eklendi. Hasta belirgin fayda gérdii.

Hastanin fenotipik olarak inspeksiyon degerlendirmesinde ifadesiz bir yiiz, diisiik kulaklar ve diisiik sa¢ cizgisi
gozlendi. Hirsutizmi ve akneleri izlendi. Kisa boyunlu ve kisa boylu olan hastada disaridan gézlemlenen kifozis
mevcuttu. Hastanin soy gecmisinde anne ve baba akrabalig1 disinda belirgin 6zellik yoktu, diger dort kardesin sag ve
saglikli oldugu 6grenildi. Norolojik muayenesinde belirgin hipomimi, hipofonik konusma ve géz kirpma refleksinde
azalma mevcuttu. Solda saga gore daha belirgin olmak iizere iki tarafli rijidite saptandi. Bradikinezi mevcut
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olan hasta sol ayagini siiriikkleyerek yavas ve kiiciik adimlarla antefleksiyon postiiriinde yiridiigii ve yiirtirken
sol kol hareketlerinde belirgin azalma oldugu izlendi. Muayenesinde ilave olarak retropulsiyon, glabellar tap ve
palmomental refleks pozitifligi saptandi. Gece canli riiya sikayeti mevcut olan hastada ilave olarak anosmi oldugu
6grenildi. Hasta kabizlik sikayeti tariflemedi. Rutin kan testlerinde HbAlc: 9,4 saptanan hastada baska anormallik
saptanmad.

Dis merkezde yapilan kraniyal ve lomber kontrastsiz manyetik rezonans (MR) goriintiillemeleri normal olarak
degerlendirildi. Hastaya miyopati protokolii elektromiyelografi (EMG) yapildi ve igne EMG’de akut denervasyon
bulgular: izlenmedi.

Erken baslangicli Parkinson hastaligi acisindan degerlendirilen hastanin genetik testlerinde PARK2 DNA dizi
analizinde rs4709583 mutasyonu homozigot, rs1801582 mutasyonu heterozigot ve SJS acisindan HSPG2 geninde
pozitiflik saptandi.

Schwarz Jampel sendromu acisindan genetik olarak pozitif saptanan hasta klinik olarak sendromda goriilen
bulgular1 acisindan degerlendirildi. Hastadan sendromda goriilebilen mikrokornea, katarakt, miyopi gibi goz
bulgular: acisindan goz konsiiltasyonu istendi. G6z muayenesi normal olarak degerlendirildi. Hastada sendromda
goriilebilen ortopedik bulgular acisindan (osteoporoz, gecikmis kemik yasi, kiiciik mandibula, kifozis, kifoskolyoz,
lumbor lordoz, koronol ayrik vertebra, femoral epifizlerde ayrisma, coxa vara, coxa valga, konjenital kalca cikigs,
genislemis metafizler, pes planus, talipes equinovarus, ince diyafiz) ortopedi konsiiltasyonu istendi. Ortopedi
tarafindan hasta normal olarak degerlendirildi. Sendromda goriilebilen iskelet deformiteleri acisindan hastadan
kalca grafisi, servikal grafi, torakal grafi, humerus grafisi ve femur grafisi istendi. Radyoloji tarafindan grafiler
degerlendirildi. Radyolojik goriintiilemelerde Schwarz Jampel sendromu lehine bulgu saptanmada.

Tartisma: Parkinson hastaligi daha ok ileri yaslarda goriilen norodejeneratif bir hastalik olmakla beraber
40 yasindan 6nce baslayan Parkinson hastaligi ancak tiim olgularin %51 kadardir. Erken baslangicli Parkinson
olgularinda klinik ve muayene ile tani koyulan Parkinson hastalig1 tanisini etiyolojik acidan degerlendirmek, varsa
genetik sebepleri ortaya koymak ve yine varsa sendromik bir tablonun bir prezentasyonu olup olmadigini ortaya
koymak acisindan genetik testlerden faydalanmak onemlidir. Park2 homozigot pozitifligi saptanan olgumuzda
ilave olarak saptanan Schwarz Jampel sendromu lehine degerlendirilen genetik test pozitifligi tizerine hasta bu
sendromun diger komponentleri acisindan arastirildi. Fenotipik olarak kriterleri karsilayan hastada sendromun
diger klinik prezentasyonlari acisindan ilgili branslarca yapilan degerlendirmede sendrom lehine bulgu saptanmadi.

Erken baslangicli Parkinson tablolarinda genetik degerlendirme mevcut Parkinson kliniginin izole veya herhangi
sendromik bir tablonun bir komponenti olup olmadiginin degerlendirilmesi acisindan 6nemlidir. Hastada varsa
mevcut bir sendromik tablonun saptanmasi bu sendromda goriilebilecek diger parametrelerin degerlendirilmesi,
takip edilmesi ve risk faktorleri optimizasyonu acisindan 6nemlidir. Bu nedenle erken baslangicli Parkinson tablosu
ile bagsvuran hastalarda genetik testlerin degerlendirilmesi 6nerilir.
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PARKINSON HASTALIGINDA NOVEL PARK7/DJ-1 MUTASYONU: AILE OLGU SUNUMU

AYDAN KOYSUREN
KIRSEHIR AHI EVRAN UNIVERSITESI EGITIM ARASTIRMA HASTANESI, KIRSEHIR

Amag: Parkinson hastaliginda (PH) son yillarda artan genetik arastirmalar, baz1 mutasyonlarinin erken baslangich
otozomal resesif PH'ya neden olabilecegini gostermistir. Burada, genc yasta PH gelismis olan iki kardes ve anneden
yola cikarak, tiim ekzon dizileme analizi ile PARK7/DJ1 geninde, daha &nce yayinlanmamis olan novel mutasyon
saptanan bir ailenin sunulmasi amaglanmistir.

Materyal ve Metot: Parkinson hastaligi, biiyiik kardeste 24 yasinda sag elde tremor ve konusmada bozulma; kiigitk
kardeste 22 yasinda konusmada bozulma ve sag elde tremor; annede 40 yasinda sag elde tremor ile baslamistur.
Annede haliisinasyonlarin eslik ettigi demans tablosu da mevcuttu. Soy gecmis bakimindan anne ve baba ayni
koyden olmasi disinda belirgin bir 6zellik yoktu. Hastalar degerlendirildiginde, biiyiik kardes hastaliginin onuncu
yilinda; kiiciik kardes ikinci yilinda; anne ise yirminci yilinda idi. iki kardes ve anneye anti-parkinson tedavi
baslanmis olup aile takibe alinmistir. Hastalarin onay1 alindiktan sonra kan 6rnekleri, Istanbul Koc¢ Universitesi
Tip Fakiiltesi KUTTAM Suna ve Inan Kira¢ Vakfi Noérodejenerasyon Arastirma Laboratuarrna genetik analiz
icin gonderilmistir. Anne hastaliginin yirmi altinci yilinda hipertansif intraserebral hemoraji nedeniyle vefat
etmistir. ki kardes halen poliklinigimizde izlenmektedir.

Bulgular: Tiim ekzon dizileme analizi ve Sanger dizileme analizi yapilmistir. Her iki kardeste ve annede tiim ekzon
dizileme analizi ile PARK7/DJ1 geninin 5. ekzonunda p.Leul01Pro (c.302T>C) missense mutasyonu homozigot
olarak, asemptomatik olan baba ve diger iki kardeste heterozigot olarak tespit edilmistir. Saptanan bu mutasyon
daha 6nce yayinlanmamis bir mutasyondur.

Sonug: Burada, erken yasta PH belirtileri gosteren iki kardes ve anneden yola ¢ikarak daha 6nce saptanmamis,
novel PARK7/DJ1 missense mutasyon saptanan bir aile sunulmustur. Aile dykiisii bulunan ve erken yasta PH gelisen
hastalarda ileri genetik incelemelerin yapilmasi, klinik olarak heterojen 6zellikler gosteren genetik PH'nin alt
gruplarinin belirlenmesinde 6nemlidir.
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PARKINSON HASTALIGINDA UYKU, YORGUNLUK VE YASAM KALITESI

DiLEK IscAN?, AsLI CELIK?, GURKAN DEMIRTAS?

'NIGDE OMER HALISDEMIR UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, NIGDE

2NIGDE OMER HALISDEMIR UNIVERSITESI BOR SAGLIK BILIMLERI FAKULTESI FIZYOTERAPI VE REHABILITASYON
BOLUMU NOROLOJIK REHABILITASYON ANABILIM DALI, NIGDE

3NIGDE OGMER HALISDEMIR UNIVERSITESI BOR SAGLIK BILIMLERI FAKULTESI FIZYOTERAPI VE REHABILITASYON
BOLUMU ORTOPEDIK FIZYOTERAPI ANABILIM DALI, NIiGDE

Giris: Parkinson hastaligi (PH)'nda bradikinezi, rijidite, istirahat tremoru ve postiiral insitabilite gibi motor
semptomlarin yani sira non-motor semptomlar da goriiliir. Non-motor semptomlar ortostatik hipotansiyon, kabizlik
ve idrar bozukluklari, cesitli uyku bozukluklar: ve bir dizi néropsikiyatrik semptomla birlikte bozulmus otonomik
islev bozukluklarini icerir. Parkinson hastaliginda giindiiz uyku hali, insomnia, REM uykusu davranis bozuklugu
ve parasomniler gibi uyku bozukluklar: goriilebilir. Uyku bozukluklar1 PH’de ise yaklasik %60-70’lik bir insidansla
cok yaygindir. Bir diger sikayet olan yorgunluk da PH’de bazal gangliyonlardaki seratonerjik ve dopaminerjik islev
bozuklugundan kaynaklandig: belirtilmistir. Yapilan calismalarda, yakinmasi olan hastalarin cogunda yorgunlugun
kalict oldugu ve yorgunluk olan hasta oraninda artis oldugu gézlenmistir. Parkinson hastaligindaki gerek motor
gerek non-motor semptomlar yasam kalitesini etkilemektedir. Parkinson hastaliginda uyku, yorgunluk ve yasam
kalitesi arasindaki iliskiyi gostermek amaclandi.

Materyal ve Metot: On yedisi kadin, 44'ii erkek 61 idiyopatik Parkinson hastasi calismaya dahil edildi. Parkinson
Yorgunluk Olcegi-16 (PYO-16), Parkinson Hastalign Uyku Olgegi (PHUQ), Parkinson Hastaligi Yasam Kalitesi
Anketi-8 (PHA-8) uygulandi. Veriler normal dagilima uygun oldugunda Pearson korelasyon analizi ile yorumlandi.

Bulgular: PHUO arttikca PHA-8 ve PYO-16 anlamli olarak distii (p=000.1). Uyku bozuklugu arttikca yasam
kalitesi ve yorgunluk artt1. PYO-16 ve PHA-8 pozitif korele idi (p=000.1). Parkinson hastaliginda yorgunluk arttikca
yasam kalitesi bozulmakta oldugu gosterildi.

Sonug¢: Uyku bozukluklari, PH'nin en yaygin engelleyici motor olmayan semptomlar: arasindadir ve bireylerin
yasam kalitesi tizerinde 6nemli bir olumsuz etkiyi yansitir. Bu bozukluklarin PH'nin ilk belirtileri arasinda olduguna
inanilmaktadir. Hastaligin patolojisinden kaynaklanabilecegi ve/veya yatakta hareket edememe, rijidite, distoni ve
ilaclardan da kaynaklanabilecegi gosterilmistir. Yorgunluk, PH’de en sik goriilen non-motor semptomlardan biridir
ve yasam kalitesini uyku bozukluklar: gibi olumsuz etkiler. Calismamizda uyku bozuklugu ile yorgunlugun da
iliskili oldugu, uyku bozuklugu ve yorgunluk arttikca yasam kalitesinin bozuldugu gosterildi.
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NOBET iLE PREZENTE OLAN FAHR: OLGU SUNUMU

SULE DaLkILIGY, EREN KILIG!, YESIM GUZEY ARAS®

'SB SAKARYA UNIVERSITESI EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, NOROLOJI KLINIGI, SAKARYA
2SAKARYA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, SAKARYA

Giris: Fahr hastaligi, bazal gangliyonlarda anormal kalsifikasyon ile karakterize nadir gériilen bir nérolojik
durumdur. Hareket bozuklugu, noropsikiyatrik bulgular, biling kaybi, tetani, nobetler, konusma bozuklugu,
miyoklonus, koma, siddetli hipertansiyon ile de gelebilir. Burada nébet ile prezente olan FAHR olgusunu sunmayi
planladik.

Olgu: Evde baygin halde bulunup acil servise getirilen ve yapilan incelemelerde kan sekeri yiiksek, ph: 6.8 olarak
Olciilen, diyabetik ketoasidoz olarak degerlendirilen ve takip esnasinda kardiyak arrest gelisip yaklasik 30 dakika
kardiyopulmoner resiisitasyon yapilan 63 yasinda kadin hasta anestezi yogun bakim takibi esnasinda gelisen
tiim viiciitta kasilma, ytizde omuzda atimlarinin olmas: sebebi ile tarafimiza danisild. Oz gecmisinde diabetes
mellitus, hipertansiyon, hiperlipidemi, serebrovaskiiler hastalik ve mukokiitan6z Behget tanilar1 mevcuttu. Yapilan
norolojik muayenesinde genel durum orta easy breathe ile takipli, gozler spontan acik, nonkoopere, dezoryante,
pupiller izokorik, 1r+/+, g6z hareketleri serbest, verbal yanit alinamadi, lateralizan motor defisit gézlenmedi ve
taban cildi reflexi bilateral flexor idi. Laboratuvar bulgularinda kalsiyum 6.4, fosfor: 5.4, albimin: 19.3, alp: 431,
pth: <4,6 d vit: 22,3. Ultrasonografide tiroidektomi Sykiisii olan hastada sag tiroid lojunda 12X5 mm boyutunda
hipoekoik yumusak doku izlendi. Beyin bilgisayarli tomografi (BBT) de her iki serebral hemisferde 6zellikle bazal
gangliyonlarda, talamuslarda, nukleus kaudatusta ve bilateral serebellumda yaygin kalsifikasyon izlendi ve FAHR
olarak degerlendirildi. Hastaya levetirasetam 1000 mg/giin dozunda baslanmis olup takibinde 1500 mg/giin dozuna
yiikseltildi ve nobet kontrolii saglandi.

Tartigsma: Fahr hastalig, ilk kez 1930’da Alman noérolog Karl Theodor Fahr tarafindan bildirilmistir. Genellikle
40-50 yaslarinda ortaya ¢iktigi bilinmekte olup bizim olgumuizda daha ileri yasta ortaya ciktigir gozlendi.
Talamus, hipokampus, kortex ve serebellar tutulum da goriilebilir. Genellikle otozomal dominant kalitim
gostermekle birlikte sporadik olarak ortaya c¢ikan olgular da bulunmaktadir. Anormal kalsiyum metabolizmasi
ve kan beyin bariyeri disfonksiyonu sonucu anormal kalsiyum birikimi gerceklesir. Serbest radikal tiretimi
sonucu doku hasar1 gelisir ve kalsifikasyon baslar. Klinik prezentasyon c¢ok cesitli olmakla birlikte ilerleyici
norodejeneratif disfonksiyon gozlenmektedir. Tedavide, semptomatik yontemler ele alinir. Nobet kontroliinde
antiepileptik tedaviler gézden gecirilmeli ve fizik tedavi ve rehabilitasyon saglanmalidir.
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Sekil 1. Beyin bilgisayarli tomografide her iki serebral hemisferde 6zellikle bazal gangliyonlarda,
talamuslarda, nukleus kaudatusta ve bilateral serebellumda yaygin kalsifikasyon

45
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SPG11 MUTASYONU ILISKiLI DOPA CEVAPLI DISTONI

VILDAN ALTUNAYOGLU CAKMAK', OZNUR ARSLAN', ALPER HAN CEBi?

'KARADENIZ TEKNIK UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI, TRABZON
2KARADENIZ TEKNIK UNIVERSITESI TIP FAKULTESI TIBBI GENETIK ANABILIM DALI, TRABZON

Giris: SPG11 mutasyonlar1 spatisite, kogentif bozukluk periferik noropati oldugu atosomal resesif herediter
spastik paraparesinin sik goriilen nedenleridir. Son yillarda juvenil baslangicli parkisonizm ve distoni gibi farkl
klinik tablolara neden olabildigine bildirilmistir. Dopa-cevapli distoni (DRD) c¢ocukluk déneminde baslayan
alt ekstremitede belirgin dopamine iyi yanit veren distoni ile karakterizedir. Ilerleyen yaslarda parkinsonizm
gelisebilir. Olgularin cogunda GTP siklohidrolaz 1 gen mutasyonu vardir.

Olgu: Yirmi sekiz yasinda kadin hasta, 6 aydir yiriirken ayak parmaklarinda ice biikiilme, sag ayakta kasilma
sikayetleri ile basvurdu. Oz gecmisi cocukluk déneminde ge¢ yiiriime disinda normaldi. Aile ge¢misinde anne
baba akraba olup her ikisinde de titremem sikayeti oldugu 6grenildi. Norolojik muayene sag alt ekstremitede
postiir ve istirahat tremoru ve derin tendon reflekslerinin alt ekstremitede canli olmasi disinda normaldi.
Levodopa benzesarid tedavisi baslanarak yavas olarak giinlii 300 mg/giin levodopa dozuna ¢ikildi. Tedaviden
belirgin fayda gordii. Etiyolojik arastirmada rutin biyokimya, serulopmasmin, 24 saatlik idrarda bakir incelemesi
ve beyin magnetik rezonas goriintiilemesi normaldi. Genetik incelemede GCH1 ve PARK2 gen mutasyonu negatif
tespit edildi. Yeni nesil dizileme yéntemi ile hedeflenmis gen paneli ¢alismasi sonucu AP4E1 ve SPG11 homozigot
mutasyon tespit edildi.

Tartigsma: SG11 mutasyonunun nadir olarak juvenil parkinsonizm tablolarina neden olabilmektedir. Dopa-cevapl

distoni ise literatiirde sadece bir olgu olarak bildirilmistir. Bu olgumuz eriskinlerde de dopamin cevapli distoni ile
presente olan olgularda SPG 11 mutasyonu inceleme listesine eklenmesi gerektigini gostermektedir.
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NADIR GORULEN BIiR OLGU: SEREBROTENDINOZ KSANTOMATOZIiS BOTOKS
DENEYIMi

SULE DALKILIG', MUSTAFA KARABACAK', YESIM GUZEY ARAS?

'SB SAKARYA UNIVERSITESI EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, NOROLOJI KLINIGI, SAKARYA
2SAKARYA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, SAKARYA

Giris: Serebrotendindz ksantomatozis, nadir goriilen bir metabolik hastaliktir ve otozomal resesif gecis gosterir.
Prevalansinin 5/100000’den az oldugu tahmin edilmektedir. Katarakt, ksantomlar ve progresif giic kayb: ile
klinik prezentasyon gosterebilir. Bu yazimizda serebrotendinéz ksantomatozis tanili hastada botoks deneyiminden
bahsetmeyi planladik.

Olgu: Kirk dokuz kadar saglikli iken o donemde baslayan ve giderek artan alt ekstremitelerde hakim gii¢siizliik ve
zamanla gelisen yilirimede bozulma sikayetleri baslamis. Yine ayn1 dénemde kronik ishal sikayeti de mevcutmus.
Takibinde ayaklarinin arkasinda 6zellikle tendonlarin {izerinde ksantom olusmus ve sonrasinda juvenil katarakt
tanist alip operasyon yapilmis. Zamanla yiiriimesi daha da bozulan hasta once iki yanli destekle mobilize iken
20 yasindan sonra tekerlekli sandalyeye bagimli hale gelmis. Taniya yonelik olarak yapilan genetik inceleme
sonucunda CYP27A1 geninde p.D354G*(c.1061A>G)/TVS6+1G>A) (c.1184+1G>A)/IVS8+2T>C (c.1476+2T>C)
Birlesik Heterozigot mutasyonu tespit edilerek ve elektrofizyoloji sonuclar: ile birlikte hastaya serebrotendinéz
ksantomatozis tanisi konulmus. Kenodeoksikolik tedavisi baslanmis. Norolojik muayenesinde suur acik, koopere,
ir +/+, pupiller izokorik, géz hareketleri serbest, alt ekstremitelerinde motor kuvvet 1/5 paraplejik, spastisite ve
kaslarda atrofi mevcut, duyu kusuru yoktu. Derin tendon refleksleri artmisti. Fizik muayenesinde her iki ayak Asil
tendonunda ksantomlar gériildii (Sekil 1).

Laboratuvar testleri dogaldi. Elektromiyografisinde alt ekstremitelerde sag sural duysal amplitudde azalma ve
sag peroneal motor amplitud diisiik, igne emg normal sinirlar icinde saptand: ve bulgular 1liml1 bir polinéropati
olarak degerlendirildi. Kraniyal manyetik rezonans goriintiileme (MRG) normal sinirlar icinde degerlendirildi
(Sekil 2). Hastaya alt ekstremitelere yonelik botoks uygulamasi yapild: ve fizik tedavi ve rehabilitasyon &nerildi.
Kontrol muayenede 1limli yanit izlenen hasta takibe alind: ve {i¢ aylik periyodlar ile botoks uygulamasi planlandi.

Tartigsma: Serebrotendindz ksantomatozis (CTX), diyare, juvenil baslangich katarakt, adélesan ¢agda karsilasilan
tendon ksantomalar1 ile karakterize bir hastaliktir. Bu hastalarda eriskin cagda progresif ilerleyen nérolojik
disfonksiyon gozlenir. Genetik incelemelerde 2. kromozomun uzun kolundaki CYP27A1 geninde mutasyon tespit
edilir. CYP27A1 mutasyonu sonucu safra asitinin sentezinde azalma, asir1 kolestanol iiretimi ve dokularda kolesterol
ve kolestanol birikmesi gozlenir. Semptomlarin baslama yas1 genellikle 17-19 civaridir. Hastaliga siklikla demans
ve psikiyatrik bozukluklar eslik eder. Ek olarak distoni, parkinsonizm, ataksi, periferik néropati ve ncbetler de
tabloya eslik edebilir. Tedavi edilebilir 6nemli bir nérogenetik durumu temsil etmekle birlikte erken teshis biiyitk
6nem arz eder. Tedavi secenekleri sinirli olmakla birlikte kenodeoksikolik ile fayda saglayan hastalar bildirilmistir
fakat ileri evre hastalarda yarar sinirlidir. Hasta ve bakim verene fayda saglamasi ve tedavide yon vermesi sebebi ile
serebrotendin6z ksantomatozis tanili hastada botoks deneyimini sunmaya deger bulduk.
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Sekil 2. Kraniyal manyetik rezonans goriintiileme normal sinirlar icinde.
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NON-KETOTIK HiPERGLISEMI ILISKiLI FOKAL NOBET

AYSEL BUSRA SiSMAN BAYAR, ABDULHAMIT SAGLAM, MUHAMMET DURAN BAYAR, NURDAN GOGGUN,
AvSE OzLEM COKAR

HASEKI EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, ISTANBUL

Giris: Non-ketotik hiperglisemi siklikla kontrolsiiz tip-2 diabet hastalarinda oraya cikan, plazma osmalaritesinde
artisin oldugu; ketoasidozun eslik etmedigi ciddi akut komplikasyonlardan biridir. Nadirde olsa bu durumda fokal
veya jeneralize nobetler ortaya ¢ikabilir. Olgumuzda hiperglisemik hastada goriilen fokal ncbet tartisilmistir.

Olgu: Elli ti¢c yasinda hipertansiyon ve tip-2 diabet nedeniyle oral antidiabetik tedavisi altinda olan erkek hasta,
ani baslayan, giinde 8-10 kere tekrar eden sol kolda kasilma ve istemsiz atmalar sikayeti ile bagvurdu. Daha 6nce
benzer sikayeti olmadigini belirten hastanin yapilan nérolojik muayenesinde sol kolda ve elde miyokloni olarak
degerlendirilen sicrayici sekilde hareketi oldugu ve diger muayenelerinin normal oldugu goriildii. Hastanin yapilan
kan tetkilerinde kan sekeri 488 mg/dL, Na: 135 mmol/L, HbAlc: 11.2, pH: 7.37 ve plazma osmalaritesi 300 mosm/kg
olarak sonuclandi. Kraniyal bilgisayar tomografisinde ve vaskiiler degerlendirmesinde anlamli patoloji saptanmad.
Hastanin kraniyal manyetik rezonans goriintiilemesinde; sag frontoparietalde ve inferior parietooksipitalde
subkortikal T2 hipointensitesi izlenmekte olup bu seviye komsulugunda subkortikal beyaz cevherde fokal difiizyon
kisitliliklar: izlendi. Bu durum 6n planda hiperglisemiye sekonder olarak degerlendirildi. Hastanin yapilan EEG
incelemesinde epileptiform desarj izlenmedi. Hasta 6n planda non-ketotik hiperglisemi ile tetkiklenmis olan fokal
nébet olarak diisiiniildii. Hastaya kan sekeri regiilasyonu icin insiilin tedavisi ve levetirasetam 1000 mg/giin tedavisi
baslandi. Takiplerinde sikayetinin tekrarlamadig: gorildii.

Tartisma: Non-ketotik hiperglisemi ile tetiklenen fokal nobetlerin tedavisinde asil amag kan sekeri regiilasyonunun
saglanmasi olmalidir, hastalar siklikla anti-nobet tedaviye direnclidir. Bu olguda diabetin komplikasyonlarindan biri
olan nonketotik hiperglisemi durumunun karsimiza fokal veya jeneralize nébetlerle de gelebilecegini vurgulamak
istedik.
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HiPOKSIYE SEKONDER NOBET VE HAREKET BOZUKLUGU iLE PREZENTE BAZAL
GANGLIA TUTULUMU: OLGU SUNUMU

SuLE DALKILIG!, EsRA UNAL', YESiM GUZEY ARAS?

'SB SAKARYA UNIVERSITESI EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, NOROLOJI KLINIGI, SAKARYA
2SAKARYA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, NOROLOJI ANABILIM DALI, SAKARYA

Giris: Bazal gangliyonlar giicli metabolik aktiviteye sahip derin beyaz cevher yapilaridir. Genetik, metabolik,
toksik, enfektif siireclerin yani sira hemodinamik ve hipoksiye sekonder simetrik/asimetrik tutulum gosterebilirler.
Lezyonlarinda siklikla tremor kore distoni parkinsonizm gibi hareket bozuklugu bulgular: ortaya cikar. Burada
uzamis kardiyak arrest ve CPR sonras1 hipoksiye sekonder ortaya ¢ikan epileptik nobetler ve istemsiz hareketler ile
karakterize bilateral bazal ganglia tutulumu olan olgu sunulmustur.

Olgu: Kirk iki yasinda kadin hasta klinigimize tiim viicutta kasilma titreme sikayetleri ile konsiilte edildi. Oykiisiinde
bir giin dnce acil servise ani gelisen bilin¢ kayb1 ile basvurdugu ventrikiiler fibrilasyon saptanmas: ve kardiyak
arrest gelismesi sonucu 30 dakika kardiyopulmoner resusitasyon uygulanip, entiibe edilerek anestezi yogun bakimda
takibe alindig1 6grenildi. Takibin ikinci giinii birkac dakika siiren tiim viicutta kasilma titreme olmasi nedeni ile
ndbet 6n tanisi ile tarafimiza danisildi. Oz gegmisinde bilinen bir kronik hastaligi bulunmamaktaydi. Yapilan
nérolojik muayanesinde genel durumu kétii, entiibe, sedatize, nonkoopere, nonoryante, pupiller izokorik, 1r+/+,
fasiyal asimetri yok, kas giicii muayenesinde sedasyon etkisi altinda olup belirgin lateralizasyon saptanmadi, taban
cildi refleksi bilateral fleksor gézlendi. Laboratuvar bulgularinda hafif KCFT yiiksekligi mevcuttu. Beyin bilgisayarli
tomografi (BBT) gériintiilemesinde akut santral patoloji saptanmad:. Hastaya levetirasetam 1000 mg/giin dozunda
basland1 ve yiizde segirmelerin devam etmesi sebebi ile 1500 mg/giin dozuna c¢ikildi. Yaklasik 10 giin sonraki
kontrol BBT’de sag bazal ganglia diizeyinde minimal hematom alani izlendi. Antiddem tedavi 6nerildi. Kontrol
norogoriintillemesinde yaygin beyin 6demi ve hematom alaninda regresyonu gézlendi. Hastanin yatisindan yaklasik
bir ay sonra nobetleri kismen kontrol altina alindi. Ancak hastada yiizde, gozlerde ve agiz kenarinda istemsiz
hareketler gozlenmesi iizerine tarafimiza tekrar danisildi. Oncelikle hastada miyokloni diistiniildii. ve cekilen
kraniyal manyetik rezonans gériintiileme (MRG)'sinde ise bilateral bazal gangliyonlarda, putamen, ve niikleus
kaudatusta T2 flair ve difiizyon MRG kesitlerinde hiperintens alanlar izlendi (Sekil 1). On planda hipoksik siirece
bagli oldugu diisiiniildi. Hipoksi ve hipotansiyondan ka¢inilmasi ve hemodinamik agidan stabilizasyon saglanmasi
Onerildi. Yapilan son nérolojik muayenesinde genel durum orta-kétii, trakeostomi ile takipli, gzler spontan acik,
nonkoopere, 1t +/+, pupiller izokorik, géz hareketleri serbest, agrili uyarana minimal yanit mevcut izlendi.

Tartigsma: Bazal gangliyonlar motor kontrol, 6grenme ve limbik fonksiyonlarin islenmesinde gorev alir. Bazal
gangliyon lezyonlarinin etiyolojisinde akut ve kronik siirecler yer almakla birlikte; akut siirecler arasinda inme,
hipoksi, hipoglisemi, karbon monoksit zehirlenmesi ve ensefalit yer almaktadir. Lezyonun tutulum bélgesine gore
distoni, tremor, kore, miyoklonus gibi hareket bozukluklar1 gézlenebilir. Bizim olgumuzda da hipoksi sonrasi nébet
ve hareket bozuklugu gozlenmekteydi. Bazal gangliyonlar, nébet olusumunda dogrudan yer almamakla birlikte,
nobetlerin yayilmasinda ve kontroliinde 6nemli bir rol oynamaktadir. Bazal ganglia aktivitesindeki degisikliklerin
iktal aktivitenin anatomik baglantilar yoluyla yayilmasini yansitabilecegine dair cesitli calismalar literatiirde
bildirilmistir. N6ébetlerin mekanizmasinda bazal gangliyonlarin rolii hakkinda daha fazla calismaya ihtiyac vardir.
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Sekil 1. Bilateral bazal gangliyonlarda, putamen, ve nukleus kaudatusta T2 flair ve difiizyon
manyetik rezonans gériintiileme kesitlerinde hiperintens alanlar.
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ATIPiK PARKINSONiZM SENDROMLARINDA ATIiPiK BULGULAR

FATMA ZEHRA CALIKUSU, SEMA AKKUS, ESRA KOGHAN K1ZILKILIG, BURG CAGRI POYRAZ,
GUNES K1ZILTAN, AYSEGUL GUNDUZ

ISTANBUL UNIVERSITESI CERRAHPASA TIP FAKULTESI, ISTANBUL

Amag: Parkinson-plus sendromlar1 olarak da bilinen atipik Parkinsonizm sendromlar1 klinik olarak idiyopatik
Parkinson hastaligindan ayirt edilmesi zor olan bir grup heterojen nérodejeneratif hastalig: icerir. Bu calismada,
kohortumuzdaki atipik parkinsonizm sendromlarinin normalden farkli prezantasyonlarinin yayginligini ve
ozelliklerini ortaya koymay1 amacladik.

Yo6ntemler: Ocak 2011 ve Ocak 2022 tarihleri arasinda merkezimize parkinsonizm ile basvuran tiim hastalarin
tibbi kayitlar: retrospektif olarak incelendi. Dislama kriterleri olarak idiyopatik Parkinson hastalig1 ve sekonder
nedenlere bagli parkinsonizmi belirledik. Giincel klinik kriterlere gore atipik parkinsonizm sendromlu hastalar:
dahil ettigimiz bu calismada nérolojik, psikiyatrik, radyolojik ve elektrofizyolojik analizler retrospektif olarak
inceledik. Tipik ve atipik 6zellikler, mevcut klinik kriterlere ve 6nceki bildirilere gére siniflandirdik.

Bulgular: Atipik Parkinsonizm sendromlu 51 hasta belirledik; 46 hasta dahil edildi, bes hasta yetersiz takip nedeniyle
dislandi. Muhtemel tanilar multisistem atrofi (MSA, n=19), Lewy cisimli demans (DLB, n=10), frontotemporal
demans (FTD, n=10), kortikobazal sendrom (KBS, n=3), progresif supraniikleer fel¢ idi. (PSP, n=4). FTD'li bir hasta,
PSP ile ortiisen ozelliklere sahipti. Hastalarin %13'iinde (n=6) tremor; %7'sinde ise miyoklonus mevcuttu (n=3);
FOG ve yukar1 bakis felci hastalarin %4'tinde (n=2); %2'sinde ise ataksi, géz kapag1 miyoklonisi, ¢ift gdrme ve yavas
sakkadlar (n=1) rapor edildi. Atipik bulgular; MSA hastalarinda, goz kapag1 miyoklonisi, ¢ift gérme, yukar1 bakis
parezisi; DLB’de ataksi, miyoklonus, anormal sakkadik hareketler ve MRG’de mezensefalonda tipik bir sinekkusu
belirtisi; FTD’de piramidal bulgular ve aile 6ykiisii; PSP'de erken baslangic, aile 6ykiisii ve psikiyatrik bulgularla
baslangic vardi. Piramidal bulgularin eslik ettigi FTD benzeri ve erken baslangicli PSP benzeri prezentasyonlarda
genetik nedenler ortaya cikti.

Sonug: Atipik parkinsonizm sendromlarinda giincel tani kriterleri disindaki prezantasyonlar atipik bulgular olarak
kabul edilmektedir. Sakkadlardaki bozulmalar, miyokloni ve ataksi gibi atipik bulgular dejeneratif sendromlarin
parcasi olabilmektedir. Ancak aile 6ykiisii, daha erken yasta baglama ve bazi sendromlara eslik eden 6zel norolojik
bulgular genetik sendromlar akla getirmektedir.
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OLASI PSP-OM OLGU SUNUMU

MERVE GURSOY HASOGLAN, TUGBA ATASOY, FATMA GENG, EYLEM OZAYDIN GOKSU
ANTALYA EGITIM ARASTIRMA HASTANESI, ANTALYA

Giris: Progresif supraniikleer felc (PSP) yarim asr1 askin siiredir bilinmekte olup literatiirdeki olgularin cogu “klasik
PSP” olarak bilinen PSP-RS (PSP-Richardson sendromu) ve ikinci siklikta goriilen PSP-P (PSP-Parkinsonizm
baskin) iizerinedir. {lerleyici yiiriiyiis donmasinin oldugu (PSP-PGF), postiiral instabilitenin baskin oldugu (PSP-PI),
okiilomotor disfonksiyonun baskin oldugu (PSP-OM), frontal bulgularin baskin oldugu (PSP-F) bu fenotiplerden
bazilaridir. Alt tiplerin cogu, 2017 Hareket Bozukluklar1 Dernegi (MDS) kriterlerine dahil edilmistir ve PSP
tanisinda bu kriterlerin hassasiyeti %87.9’dur. Dort tekrarli bir Taupati olan PSP'de Tau proteininin farkli beyin
bolgelerinde birikmesiyle fenotipik cesitlilik gelistigi savunulmaktadir. Bircok hastalik klinik olarak PSP'ye
benzeyebilir. Nadir PSP fenotipleri ve PSP'yi taklit eden sendromlarla ilgili etkili in vivo calismalar mevcut degildir.
Olgu serileri bu asamada yol gostericidir. Bu olgu sunumunda vertikal bakis parezisi ile bagvuran bir olas1 PSP-OM
olgusunu paylasmaktayiz.

Olgu: Elli bes yas erkek hasta, bir haftadir olan bulanik gérme ve iki kez diisme yakinmalariyla poliklinigimize
basvurdu. Astim disinda kronik hastaligi, kronik ila¢ kullanimi yoktu. Patolojik muayene bulgulari: Supraniikleer
tarzda bilateral vertikal bakis parezisi, bradimimi, DTRlerde kismii azalmaydi. Oykﬁnﬁn akut baslangicli olmasi
sebebiyle Miller-Fischer ¢n tanisi ile yatisi yapildi. BOS bulgulari normal sinirlardaydi. EMG’de polindropati
diisiindiirtir bulgu saptanmadi. Bes giin IVIG tedavisi verildi, klinik yanit alinmadi. Yakinlar: ¢agirildi, anamnez
derinlestirildi, yakinmalarinin 6-8 aydir oldugu, dnce asagi bakamadigini fark ettiklerini, sonra yukar1 da
bakamamaya basladig1 6grenildi. Kontrastli beyin, orbita ve hipofiz MR'larinda klinigi aciklayacak patoloji
saptanmadi. Hastanin bradikinezisi, rijiditesi, istirahat tremoru yoktu, asosiye hareketler dogald1. Yiiriiytsi dogal,
ataksisi yoktu, her iki kolu esit salliyor ve déniisleri hizliydi. Cekme testi negatifti. Mini mental test yapildi, 20/30
puan aldi. Beyin PET'de anlaml bulgu raporlanmad.

Tartigsma: Postiiral instabilite bulgular1 olmamasi, hareket kisitliligina sebep olacak rijidite, bradikinezisi olmamasi
diissmelerinin asag1 bakis parezisine bagli olabilecegini diistindiirmekteydi. Beklenen 50-60 yas araliginda olusu,
yakinmalarinin akut baslangicli olmadiginin anlasilmasi, vertikal bakis parezisi, mini mental puaninin yasa gore
belirgin diisitk olmas: ve bradimimisi 6n planda nérodejeneratif bir siireci, PSP’yi akla getirmekteydi. MR'da tipik
mezensefalon atrofisi, humming bird bulgular1 yoktu. Ozellikle aksiyel, simetrik ya da asimetrik parkinsonizm
bulgularinin olmayisi, 6n planda okiilomotor bulgularin olusu akla PSP-OM fenotipini getirmekteydi. Bu
fenotipte spesifik goriintiileme bulgusu beklenmez, ilk bulgu vertikal bakis felcidir, kognitif disfonksiyon yoktur
ya da minimaldir. MMT puaninin 20/30 olusuna eslik¢i konusma ya da davranis bozuklugunun olmayisi PSP-F
fenotipinden uzaklastirmaktadir. Literatiirde PSP-OM tanisini destekleyecebilecek beyin PET bulgular: olsa da
sayica az olgular s6z konusudur. Bu olgumuz, klinisyenlerin su anda atipik parkinsonizmin nadir varyantlarinin
teshisi i¢cin nérolojik muayene ve anamnezin hala temel olduklarina dikkat cekmektedir.

Kaynaklar
1. Factor SA, Esper CD. Progressive supranuclear palsy (PSP): Clinical features and diagnosis. December 06, 2021.

2. Krzosek P, Madetko N, Migda A, Migda B, Jagu$ D, Alster P. Differential Diagnosis of Rare Subtypes of Progressive Supranuclear
Palsy and PSP-Like Syndromes-Infrequent Manifestations of the Most Common Form of Atypical Parkinsonism. Front Aging
Neurosci 2022;14:804385. doi: 10.3389/fnagi.2022.804385.
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COVID 19 ILISKiLI OPSOKLONUS MiYOKLONUS ATAKSI SENDROMU (OMAS) OLGU
SUNUMU:

A1i Riza GUNDUZ, FIRDEVS EzGI UgAN TOKUG, MERVE GURSOY HASOGLAN, FATMA GENG,
EYLEM OZAYDIN GOKSU, ABDULLAH MUHAMMET ELiTAS

ANTALYA EGITIM ARASTIRMA HASTANESI NOROLOJI KLINIGI, ANTALYA

Giris: Opsoklonus-miyoklonus-ataksi sendromu (OMAS), kaotik goz hareketlerinin ve yaygin miyoklonusun akut
veya subakut gelisimi ile karakterizedir. Baz1 durumlarda ataksi ve ensefalopati bu antiteye eslik etmektedir.™

Miyoklonusun etiyolojik siniflandirmasina gére, OMAS semptomatik miyoklonus kategorisine girer ve etiyolojik
olarak idiyopatik, paraneoplastik, enfeksiy6z ve diger alt gruplara ayrilir. Miyoklonus, sarsintili hareketlere yol
acan kisa, ani, sok benzeri kas kasilmasi olarak tanimlanir. Artan aktivasyon veya kas kasilmasinin inhibisyonuna
dayali olarak ayrica pozitif ve negatif miyoklonus olarak ayrilir. Miyoklonusun okiiler esdegeri olan opsoklonus,
takiple siddetlenen, bakisin her yoniinde diizensiz, aritmik ve kaotik goz hareketleridir. Cocuklarda daha sik
goriiliir ve %2 oraninda néroblastoma ile beraberdir. Yetiskin baslangicli OMS, cocuklardaki benzer bozuklugun
aksine (Kinsbourne sendromu olarak anilir), 6zellikle enfeksiyonlarla baglantili olarak, daha az tanimlanmis
bir antitedir.” Eriskinlerde bildirilen olgularin ¢ogu, cogunlukla antinéronal antikorlardir. Bununla birlikte,
paraenfeksiyoz etiyoloji oldugu varsayilan bircok idiyopatik olgu ortaya ¢ikiyor gibi gériinmektedir ve bu hastalar
kisa siireli (4-6 hafta) semptomatik faz gosterirler ve cogu durumda immiinoterapiye yanit verirler.’! COVID-19
enfeksiyonu iliskili nérolojik tutulumlar giin gectikce daha net anlasilmaktadir.

Olgu: Otuz bes yas kadin hasta, acil servise bir aydir siddetlenen istemsiz g6z hareketleri, akatizi, dengesizlik, kollarda
bacaklarda sigramalar, yiiriiyemede zorluk, kaygi, endiselenme ve irritabilite ile bas vurdu. Sikayetleri baslamadan on
giin 6nce otit ve hiriltili solunum &6ykiisti mevcuttu, 6z gecmisinde infertilite tedavisi disinda 6ykii yoktu. Nérolojik
muayenesinde gezici gz hareketleri her iki gézde horizontal vertikal ve rotatuar yonde artitmik, fiksasyon ile artan
sicrama tarzinda goz hareketleri, taraf vermeyen ataksi ve genis tabanli ylirtime mevcuttu. Hasta OMAS etiyolojisi
acisindan noroloji servisimize yatirildi. Yatisinda alinan COVID PCR testi negatif sonuglandi. Hastanin cekilen beyin,
servikal spinal manyetik rezonans goriintiilerinde herhangi bir patolojiye rastlanmadi. Paraneoplastik sendrom icin
malignite taramasi yapilds, tiim batin, pelvis ve toraks bilgisayarli tomografisi, meme, tiroid ultrasonografisi timor
belirtecleri ve jinekolojik muayenesi normaldi. Hastaya lomber ponksiyon (LP) yapildi, es zamanli kan sekeri: 105 mg/
dL glukoz: 55 mg/dL protein: 102, direkt baki 120 I&kosit izlendi, BOS kiiltiiriinde {ireme yoktu, BOS PCR: viral yiik
saptanmadi. menenjit paneli negatif olarak sonuclandi, otit 6ykiisii de olan hastada santral sinir sistemi enfeksiyonu
ekarte edilemedi, enfeksiyon hastaliklarina danisilarak ampirik antibiyoterapi baslandi. Antibiyoterapisi on giine
tamamlanan ancak kliniginde degisiklik olmayan hastaya kontrol LP yapildi, BOS protein: 62 mg/dL glukoz: 58 es
zamanli kan sekeri: 85 mg/dL direkt bakida 200 18kosit, 100 eritrosit izlendi. BOS kiiltiiriinde iireme izlenmedi,
BOS PCR sonugclarinda viral yiitk saptanmadi. Bu bulgular ile enfeksiyon hastaliklarina danisildi, santral sinir sistemi
enfeksiyonu disiiniilmedi, hastaya 7 giin 1000 mg metilprednizolon intravendz verildi, oral idame tedavisi devam
edildi. Steroid tedava3gisinden sonra norolojik muayenesi tam diizelme gosterdi. Yatis1 esnasinda tekrar oksiiriik
sikayeti gelisen hastadan yatisinin 14. giiniinde tekrar COVID PCR testi alinds, pozitif sonuclandi. Vitalleri stabil olan
hasta izolasyon siiresini tamamlamasi i¢in evine taburcu edildi.

Sonuc: OMAS yetiskinlerde ¢ok nadir goriilen bir klinik antite olup genis ayirici tanist bulunmaktadir. Ozellikle
postenfeksiydz ve paraneoplastik sebepler otoimmun tedaviye yiiz giildiiriici yanit vermektedir. Biz de olgumuzu
OMAS tipik klinik bulgular: icerdigi ve tedavi edilebilir sebeplere dikkat cekmek icin sizlerle paylasmaya deger
bulduk.

Kaynaklar

1. Gabaldén-Torres L, Ferndndez-Dominguez J, Salas-Felipe J, Caminoa-Lizarralde A, Palomo-Ferrer F, Gutiérrez-Molina M,
Morales-Bastos C, de Sarrid-Lucas M], Arpa-Gutiérrez F] . Opsoclonus-myoclonus-ataxia syndrome: two anatomo-clinical case
reports. Rev Neurol 2009;48:137-140 doi: 10.33588/rn.4803.2008217.
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ILERI EVRE PARKINSON HASTALIGINDA LEVODOPA-KARBIDOPA INTESTINAL JEL
KULLANIMI OLGU SUNUMU

HaTtice KOst OzLECE
ACIBADEM KAYSERI HASTANESI, KAYSERI

Giris: Parkinson hastaligi, bazal gangliyonlardaki substansia nigranin pars kompaktasindaki dopaminerjik néron
kayb:1 ile giden yaygin norodejeneratif bir hastaliktir. Hastanin yasadigi motor semptomlar striatal dopamin
eksikligi nedeni ile oldugu icin, dopaminerjik tedaviler hemen her hastada ¢ok iyi yanit verir. Erken evrelerde
monoterapiler tercih edilirken orta evre hastalarda kombine tedaviler daha yiiz giildiiriicii olabilmektedir. Ancak
ilerleyen evrelerde bazi motor komplikasyonlar karsimiza ¢ikmakta ve oral tedaviler genellikle hastalig1 yonetmekte
yetersiz kalmaktadir. Bu asamada subkutan veya siirekli apomorfin enjeksiyonlari, intestinal dopamin uygulamalar:
ve derin beyin stimiilasyon tedavileri 6n plana c¢ikmaktadir. Levodopa-karbidopa intestinal jel uygulamas: ile,
dopamin direkt emilim bolgesi olan jejunuma direkt verilebilmekte ve tedavi etkinligi ciddi sekilde artabilmektedir.

Olgu: Altmis dort yasinda erkek hasta. Sikayeti: Sol kolda istirahatte belirginlesen titreme, haraketlerde yavaslama,
yiiriimeyi baslatmada giicliik, sik sik donma, ilac tedavilerinden sonra iki saat daha rahat hareket edip sonrasinda
hareketlerde siddetli yavaslama. Hikayesi: Hasta Yaklasik 8 yil 6nce idiyopatik Parkinson Hastalig1 tanist almis ve
degisik kombinasyonlarda L-Dopa ve agonist tedaviler ile takipli iken, iki ay 6nce poliklinigimize 6zellikle sabah
uyandig1 dénemde yogun olan hareket edememe, ila¢ tedavisi sonras: sikayetin azalmas: ancak bir sonraki ilaci
almadan 6nce hareketlerde asir1 yavaslama, ayaga kalkma ve adim atmakta zorlanma sikayeti ile basvurdu. Hasta
yirime gicliigii cektiginden yardima ihtiya¢ duyuyor ve sik sik diisiiyordu. Bu sikayetleri nedeni ile ¢ok sil oral
L-dopa tedavileri alan hastanin aksam saatlerinde ise kontrol edemedigi istemsiz hareketleri basliyordu. Hastanin
gerekli tetkikleri yapilarak levodopa-karbidopa intesinal jel tedavisine karar verildi.

Sonug: Hastaya perkiitan gastro-jejunostomi tiipii yerlestirilerek, doz hesaplamalar: yapilarak tedaviye baslandi.
L-Dopa kisa yarilanma 6mrii nedeni ile striatumdaki pulsatil dopamin stimiilasyonunun sebep olabilecegi yan
etkiler azaltilabilir. Ozellikle ilac tedavisi ile motor dalgalanmalar1 ve istemsiz hareketleri izlenen, ilaca cevap
yetersizligi nedeni iledonmalar: olan , zaman icinde ilaca cevabi azalan, agizdan ila¢ kullanimini tolere edemeyen
hastalarda bu tedavi 6nemli bir secenektir.
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KORE-AKANTOSITOZ: OLGU SUNUMU VE LITERATUR OZETi

NURBANU AYGUNDUZ YAPICI, SUNAY SUMRU OZDEMIR ONER, FEVZi YASAR COBAN,
BERIL COLAKOGLU

DOKUZ EYLUL UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI, IZMIR

Giris: Kore-akantositoz korein proteinini kodlayan VPS13A genindeki fonksiyon kayb1 veya mutasyon sonucunda
ortaya c¢ikan nadir genetik bir hastaliktir. Esas olarak yetiskin c¢agda Ozellikle 3. dekadda ortaya cikar,
20 yasindan once veya 50 yasindan sonra goriilmesi nadirdir. Klinik belirtiler; ilerleyici kore, orofasiyal lingual
diskinezi, nobetler, bilissel bozukluk, psikiyatrik semptomlar ve kaslarda zayiflik, polindropati gibi néromuskiiler
belirtilerden olusur. Klinik bulgulara artmis serum CK degerleri, periferik yaymada artmis akantositler ile birlikte
norogorintiilemede bilateral kaudat niikleus atrofisi, beyin FDG-PET calismasinda bilateral putamen ve kaudat
niikleusta hipometabolizma eslik eder. Kore-akantositoz tanisi esas olarak periferik kanda artan akantositlerin
gosterilmesine ek olarak hastanin klinik belirtilerine, laboratuvar bulgularina ve ayrica benzer klinik 6zellikler
gosteren diger hastaliklarin dislanmasina dayanir. Genetik testler taniy1r dogrulamada 6nemlidir.

Olgu: Otuz dokuz yasinda erkek hasta bacaklarda ve kollarda olan istemsiz hareketler, konusma zorlugu, agizda
tiikiiriik biriktirme, iifleme ve hirilt: seklinde istemsiz sesler ¢ikartma, dilde ve dudaklarda iifleme, emme seklinde
istemsiz hareketler gibi sikayetler ile klinigimize basvurdu. Hasta sag el dominantti. Anne ve babasinda akraba
evliligi yoktu. Ailede nérodejeneratif hastalik ykiisii bulunmuyordu. Ekstrapiramidal disfonksiyon semptomlarina
neden olabilecek ila¢c maruziyeti 6ykiisii yoktu.

Hastanin 2014 yilinda nébetlerinin basladig: ve epilepsi tanisi ile takipli oldugu 6grenildi. Bu sebeple levetirasetam,
lamotirijin, valproik asit tedavileri almaktaydi. 2016 yilinda ise kollarda ve bacaklarda istemsiz hareketlerinin
basladig1 kafa sallama, omuz silkme gibi motor tiklerin ve iifleme, dil saklatma gibi vokal tiklerin, emme hareketi
seklinde agizda istemsiz hareketlerin sikayetlerine eklendigi son dort yilda sikayetlerinin belirginlestigi 6zellikle
son bir yildir konusma zorlugu ve istemsiz hareketler sebebi ile giinliik islerini yapmakta zorluk yasadig1 6grenildi.
Ayrica hasta 2018 yilindan beri anksiyete ve depresyon sebebi ile psikiyatri bélimiinde takipliydi.

Hastanin norolojik muayenesinde kollarda ve bacaklarda koreiform hareketler, orofasiyal diskinezi ve dizartrik
konusma saptandi. Ufleme, dil saklatma, omuz silkme ve boyunda fleksiyon hareketleri seklinde tikler mevcuttu.
Dért yanh kas giici 5/5 olarak degerlendirildi. Derin tendon refleksleri hipoaktif olan hastanin duyu ve
serebellar muayenesi olagandi. Yiiriiyiis paterni atipikti. Hastanin mini-mental durum muayenesi puani: 27/30’du.
Noropsikolojik testinde; dikkati stirdiirme becerisi bellek degerlendirilmesi i¢in yeterli degildi ve karistiric
faktorler dislansa da sézel leksikal akicilikta daralma, planlama becerisinde giiclitk goriilecegi diistiniildii.

Hastanin yapilan kan tahlillerinde CK: 1687 U/L (normal deger aralig1 0-171 U/L), LDH: 307 U/L (normal deger
aralig1 125-220 U/L), AST: 90 U/L (normal deger aralig1 0-50 U/L), ALT: 74 U/L (normal deger aralig1 0-50 U/L)
yiiksek saptandi. Tam kan sayimi, bébrek-tiroid fonksiyon testleri, lipid profili, tam idrar tetkiki sonuclari, serum
bakir, seruloplazmin, ANA, otoimmiin otoantikor taramasi, vitamin A ve E degerleri normaldi. Serolojik testler
negatifti. Hastanin yapilan elektromiyografi incelemesi altta belirgin sensoriyal polin6ropati ile uyumlu olarak
degerlendirildi. Hastanin transtorasik ekokardiyografi incelemesinde, EKG’sinde ve EEG’sinde anormal bulguya
rastlanmadi. Batin ultrasonografisinde karaciger sag lob uzun aks1 162 mm ile artmis olarak degerlendirildi. Cekilen
abdomen BT’de hepatosplenomegali saptandi. Standart protokol ile incelenen periferik yayma sonucunda %10-15
akantosit varlig1 saptandi. Hastanin klinigimize basvurusundan 6 ay 6nce cekilen beyin MRG’sinde ise bilateral
lateral ventrikiillerin frontal hornlarinin hafif dilate oldugu ve bilateral kaudat niikleuslarda atrofi oldugu goriildii.

Hastada; klinik olarak nobet, koreiform hareketler, orofasiyal diskinezi, vokal tikler gériilmesi, atipik yuriiyis
paterninin olmasi (rubber man), bu bulgulara psikiyatrik bozuklugun ve sensériyal polindropatinin eslik etmesi,
periferik yaymada 9%10-15 akantosit goriilmesi, CK degerinin yiiksek olmasi ve beyin MRG'de kaudat niikleus
atrofisi olmasi sebebi ile kore-akantositoz tanisi 6n planda disiiniildii. Tanimiz: kesinlestirmek amaci ile genetik
test sonucu beklenmektedir.
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Tartisma: Noroakantositoz sendromlar: periferik kan yaymasinda akantositlerin varlig1 ve bazal gangliyonlarin
dejenerasyonu ile karakterize nadir goriilen heterojen klinik 6zelliklere sahip bir grup hastaliktir. Kore-akantositoz
bu grubun ¢ekirdek sendromlarindan biridir. Ayrica McLeod sendromu, Huntington benzeri hastalik 2 (HDL-2),
Pantotenat kinaz ile iliskili nérodejenerasyon (PKAN) da ¢ekirdek néroakantositoz sendromlarindandir ve ayirici
tanilarda diisiiniilmelidir.

Kore-akantositozun klinik belirtileri ¢esitlidir ve kore karakteristiktir. Ek olarak distoni, parkinsonizm ve tikler
gibi hareket bozukluklar: eslik edebilir. Bu hastalarda tipik olarak istemsiz dil ve dudak 1sirma, beslenme distonisi
goriilebilir. Yiriyis sirasinda trunkal instabilite ve gévdede olan ani, siddetli kasilmalar sebebi ile hastalarda lastik
adam “rubber man “ goriiniimii olabilir. Hastalarin yaklasik %42’sinin hastaligin orta veya gec evresinde en az bir
nobet gecirdigi tahmin edilmektedir. Bazi durumlarda epilepsi ilk klinik bulgu olabilir, hareket bozukluklarindan
10 yil kadar 6nce nébetlerin ortaya ciktigi olgular bildirilmistir. Hastalarin 2/3’iinde bilissel gerileme ve
noéropsikolojik anormallikler (6zellikle frontal lob sendromu) oldugu belirtilmistir. Psikiyatrik semptomlar
temel olarak duygusal instabilite, apati, depresyon, anksiyete ve maniyi icerir. Cogunlukla psikiyatrik belirtiler
hareket bozukluklarindan 6nce ortaya ¢ikar ve bu donemde kullanilabilecek noroleptikler hareket bozuklugunun
norodejeneratif bir siirecten kaynaklandiginin anlasilmasini geciktirebilir. Klinik néromuskiiler belirtiler arefleksi,
sensorimotor noropati ve ekstiremitelerde zayiflik ve atrofiyi icerir. Genellikle subklinik hafif dereceli aksonal
noéropati saptanir.

Labaratuvar ¢alismalarinda hastalarin cogunda serumda CK, LDH, AST, ALT, alfa hidroksibutirat dehidrogenaz
(HBDH) seviyeleri yiikselmistir. Kore-akantositoz ve McLeod sendromunda serum CK seviyeleri genellikle yiiksek
saptanirken HDL2, PKAN ve Huntington hastaliginda CK degerlerinin normal olmasi beklenir. Bu nedenle ayirici
tanida CK diizeyi bize yardimei olabilir. Periferik kan yaymasinda akantosit varlig1 kore-akantositoz hastalarinda
%5-50, McLeod sendromu hastalarinda %8-30 arasindadir. Akantositler hastaligin ge¢ evresinde ortaya cikabilir.

Kore-akantositozda nérogoriintiileme bulgular1 Huntington hastaligi ve diger nérodejeneratif kore nedenlerinde
goriilen bulgular ile benzerdir. Beyin MRG bulgular1 bilateral kaudat niikleuslarda atrofi ve bazi olgularda
putamenlerde T2 hiperintensitesini icerir. Ayrica belirgin yapisal degisiklerden 6nce beyin FDG PET ile
putamenlerde ve billateral kaudat niikleuslarda hipometabolizma gosterilebilir. 9q21 kromozomundayer alan ve
73 ekzondan olusan korein adli proteini kodlayan VPS13A kore-akantositoz ile iliskilendirilen tek patojen gendir.
Korein proteini bircok transmembran proteinin hiicre ici trafiginde ve aktin polimerizasyonunda rol aliyor gibi
goriilmektedir. Ozellikle eritrositlerde ve beyin hiicrelerinde yaygin olarak eksprese edilir ve islev bozuklugunda
hiicre zar1 disfonksiyonuna neden olur. Kalitim paterni otozomal resesif, otozomal dominant ve X’e bagli resesif
olabilir. Bildirilen mutasyonlar yanlis anlamli, anlamsiz mutasyonlari, duplikasyonlari, cerceve kaymasini ve
delesyonlart icerir.

Biiyiik olciide ortiisen klinik 6zelliklere sahip néroakantositoz sendromlarinin baslica temsilcileri kore-akantositoz
ve McLeod sendromudur, fenotipik olarak benzer sekilde karsimiza cikabilirler. McLeod sendromu olan hastalarin
2/3’iinde kardiyomiyopati veya aritmileri iceren kardiyak tutulum mevcuttur. Hastamizda kardiyak tutulum
diistindiirecek bir kanit olmamasi ayrica eslik eden miyopati olmamasi ve néropatisinin hafif dereceli olmas1 gibi
sebepler ile 6n planda kore-akantositoz distintilmistiir.
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CADASIL SENDROMLU BiR OLGUDA ATiPiK PARKINSONIZM

SENNUR DELiBAS KATI
ANTALYA EGITIM ARASTIRMA HASTANESI NOROLOJI, ANTALYA

Amag: CADASIL sendromu nadir bir genetik sendrom olup genellikle inme seklinde karsimiza ¢ikmasiyla tani
almaktadir. CADASIL tanili hastanin 2. inme sonrasi takiplerde parkinsonizm bulgularinin gelismesi nedeniyle bu
olgu sunulmak istenmistir.

Materyal ve Metot: Yaklasik 5 yildir inme polikliniginde takipli olan ve 2 kez hastaneye inme nedeniyle yatirilan
50 yas kadin hastada 2. inme sonrasi bradikinezi, bradimimi ve hafif rijidite semptomlar: gelisti.

Bulgular: Hastanin madopar yanit1 olmadi. Yan etkiler nedeniyle de kullanmak istemeyen hasta klinik takiplerde
progrese olmadi.

Sonug¢: CADASIL sendromu nadir bir sendromdur. Parkinsonizmle birlikteligi olmasi bakimindan bu olgu sunuma
deger bulunmustur.
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HEMIKORE iLE PREZENTE OLAN iSKEMIiK INME

Burcu GOKGE COKAL, H. NALAN GUNES, CEMILE SENCER SEMERCIOGLU
SBU ANKARA SAGLIK UYGULAMA VE ARASTIRMA MERKEZI, ANKARA

Amag: Kore diizensiz, ritmik olmayan, kisa siireli, hizly, sigrayici ve genellikle ekstremitelerin distalini tutan kiiciik
amplitiidli istemsiz hareketlerdir. Hemikore etiyolojisinde en sik sebep iskemik ve hemorajik serebrovaskiiler
hastaliklardir. Sundugumuz olgu sag kol ve bacaginda koreiform hareketlerle basvuran iskemik inme olgusudur.

Olgu: Elli sekiz yasinda kadin hasta, bir giin 6nce baslayan sag kol ve bacaginda istemsiz hareketler olmasi nedeniyle
acil servisimize basvurdu. Oz gecmisinde bilinen bir hastaligi ve ila¢ kullanimi yoktu. Soy gecmisinde 6zellik
yoktu. Nérolojik muayenede motor defisit saptanmadi. Derin tendon refleksleri normoaktifti. Duyu ve serebellar
sistem muayenesi solda normaldi. Sag kol ve bacakta distalde belirgin, diizensiz istemsiz hareketleri vardi. Mevcut
hiperkinetik hareket bozuklugu hemikore olarak degerlendirildi. Elektrokardiyografisi (EKG) normal siniis
ritmindeydi. Beyin bilgisayarli tomografisi (BT) normaldi. Beyin acil difiizyon manyetik rezonans gériintiilemede
(MRG) solda lentiform niikleus diizeyinde difiizyon gériintiilemede nispi hiperintens, ADC gériintiilemesinde nispi
hipointens akut/subakut enfarkt lehine degerlendirilen sinyal degisikligi izlendi.

Hasta iskemik inme tanisi ile servisimize yatirildi. Ekokardiyografisi patoloji saptanmadi. Karotis ve vertebral arter
Doppler USG incelemesinde her iki CCA bifurkasyonda ICA proksimallere uzanim gdsteren milimetrik kalsifik
plaklar izlendi. Klinik ve radyolojik bulgular ile iskemik serebrovaskiiler hastaliga bagl hemikore tanisi koyuldu.
Laboratuvar degerlerinde hemogram, tiroid fonksiyon testleri, elektrolitleri ve vitamin B12 incelemesi normaldi.
Hastaya antiagregan, antihiperlipidemik tedavi ve haloperidol 3x3 damla baslandi. Haloperidolin 5. giiniinde
hemikorenin belirgin geriledigi izlendi.

Tartisma ve Sonug: Ileri yas hastalardaki akut baslangicli hemikorenin en sik nedenlerinden biri beyin dammar
hastaliklaridir. Vaskiiler etiyolojiler arasinda iskemi, hemoraji veya vaskiiler malformasyonlar yer almaktadir.
Genellikle akut hemikore subtalamik niikleus, striatum veya putamenin akut, kiiciik derin yerlesimli enfarktlarinda
goriiliir.

Korenin ayirici tanist icerisinde herediter metabolizma hastaliklari, Huntington koresi, olivopontoserebellar
atrofiler, sistemik hastaliklar (sistemik lupus eritematozis, kronik bobrek yetmezligi, hepatoserebral dejenerasyon),
beyin demir birikimi tip 1 (Hallevorden Spatz hastaligi), metabolik bozukluklar (hipernatremi, hiponatremi,
hipertroidi, hipotroidi, hiperglisemi, hipoglisemi, hipomagnezimi, hipokalsemi, tiamin, niasin eksikligi)
intoksikasyonlar (alkol, karbonmonoksit), beyin damar hastaliklar1 (bazal gangliyon enfarktlari, subdural,
epidural veya intraserebral hematom, arteriovenéz malformasyon), ilaclar (néroleptikler, butirofenonlar),
psikostimiilanlar (amfetamin, kafein, kokain) antiparkinson ilaglar, antikonviilzanlar, multipl skleroz, as1
sonrasi, serebral palsi, kernikterus, poliarteritis nodosa, Behcet hastaligi, migren, gebelik koresi diistiniilmelidir.

Akut baslangicli hiperkinetik hareket bozukluklarini ayirici tanisinda inme de g6z 6niinde bulundurulmalidir.
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PANTOTENAT KINAZ iLE ILISKiLI NORODEJENERASYON ATIPiK FORMLU OLGU
SUNUMU

DiLAaN KANGUL, ASILE SEVAL ASLAN, SEVDA GUMUS SANLI, AYSENUR CiLA, NESRIN HELVACI YILMAZ

MEDIPOL MEGA UNIVERSITESI HASTANESI, ISTANBUL

Giris: Pantotenat kinaz ile iliskili nérodejenerasyon (PKAN) beyinde demir birikimi ile seyreden nérodejeneretif
hastaliktir. PKAN olgularinin %751, 6 yasindan 6nce baslar. Piramidal ve ekstrapiramidal bulgularla seyreder, hizli
ilerler. Eriskin PKAN olgular: daha cok kognitif ve psikiyatrik bulgularla kendini gosterir, yavas ilerler. Bu olgu
sunumunda psikotik bulgularla baslayan ge¢ baslangicli bir olguyu sunacagiz.

Olgu: Yirmi bes yasinda, erkek hasta 3 yildir asir1 sinirlilik ve tuhaf davranislar: nedeni ile psikiyatri klinigine
basvurdu. Hafif derecede dengesizlik sikayetinin bulunmasi iizerine néroloji konsiiltasyonu istenen hastanin
gecmisinde ise anne ve babasi birinci dereceden kuzendi. Norolojik muayenesinde dizartrisi ve trunkal ataksisi
vardi. Beyin MRG’sinde globus palliduslarinda ‘kaplan gézii isareti’ olusturan yogun demir birikimi ve santral
dejenerasyon izlendi. Genetik analizinde PANK2 homozigot varyant tespit edildi. Iki senelik takibinde dizartri ve
ataksik bulgularda belirgin kétillesme oldugu gozlendi.

Tartisma: Aipik PKAN olgular: tipik olanlara gore daha hafif motor bulgularla seyretmekle beraber ilerleyen
stirecte distoni ve postiiral instabilite 6n plana cikar. Spesifik bir tedavisi yoktur ancak distonisi olanlarda
derin beyin stimiilasyonu diistiniilebilir. Otuz yasindan 6nce psikiyatrik bulgularla basvuran konusma ve denge
bozuklugunun eslik ettigi hastalarda atipik PKAN tanis1 akilda bulundurulmalidir.
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HEMIFASIYAL SPAZMI TAKLIT EDEN BiR FOKAL MOTOR EPILEPSI OLGUSU

CEREN ErRkALAYCIL KADRIYE GULEDA KESKIN, EsMA KoBak TUR
ISTANBUL SBU FATIH SULTAN MEHMET EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, ISTANBUL

Fokal motor nobetleri fenomenolojik olarak istemsiz hareketlerden ayirt etmek zor olabilmektedir. Hiperkinetik
yiz hareketleri hareket bozukluklar1 giinliik pratiginde sik goriilmekte en sik goriilenler arasinda tremor,
distoni, miyokimi, tik ve hemifasiyal spazm yer almaktadir. Burada klinigimize botulinum toksin tedavisi icin
yonlendirilmis bir epileptik nobet olgusu sunulacaktir. Kirk tic yasinda kadin hasta sol g6z kapaginda istemsiz
kasilmalar ve géziinde kiictilme yakinmasi ile basvurdu. Sikayetlerinin yaklasik bir yil 6nce basladigini, sol goz
cevresinde istemsiz kasilmalar seklinde saniyelik olup gectigini, giin icinde sikca tekrarladigini ifade ediyor. Sol
g6z kapaginda kiiciilmesinin de oldugu, yorulmakla ilgisi olmadig, eslik eden bas agrisi, otonom bulgu ya da gérme
kusurunun olmadigini ifade ediyor. 10 yil 6nce gecirilmis kafa travmas: 6ykiisii olan hastanin bilinen bir kronik
hastalig1 ya da ila¢ kullanim1 yoktu. Goz hastaliklar: tarafindan yapilan degerlendirmesinde 6zellik izlenmemis
olup, botulinum toksin tedavisi icin hareket bozuklar: poliklinigimize yonlendirilmisti. Nérolojik muayenesinde;
Sol g6z cevresinde kisa siireli 1-2 saniyelik hizli, tekrarlayici spazmlar: mevcuttu, hareketlerin diger géze de yayilimi
mevcuttu, agiz cevresinde bir istemsiz hareket izlenmedi. Kontrastli kraniyal MR ve MR anjiyografi incelmesi
normaldi. EMG incelmesi normaldi. Kan tetkiklerinde 6zellik izlenmedi. Video EEG incelemesinde; hemisferlerin
6n bolgelerinde belirgin olan jeneralize epileptiform anomali ile uyumlu oldugu goriildii. Valproik asit tedavisi
basland1 ve istemsiz hareketleri sonlandi.Sonuc olarak hiperkinetik yiiz hareketlerininin fokal motor nébetlerden
ayirimi 6nemlidir. Atipik hemifasiyal spazm olgularinda olasi farkli tanilar g6z 6niinde bulundurulmali ve uygun
olgularda video EEG monit6rizasyonu 6nerilmelidir.
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IDIYOPATIK PARKINSON HASTALIGINDA ASIMETRIK TUTULUSUN ANLAMI

AHMET KAMIL ALTUG, ROZA SARITEKE, FERAY GULEG UYAROGLU

SBU [ZMIR TEPECIK EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, NOROLOJI KLINIGI, IZMIR

Amagc: idiyopatik Parkinson hastalig1 (iPH)nin asimetrik motor tutulusu ¢ok iyi bilinse de, bu durumun sonuglar1
kadar nedenleri de gizemini korumaktadir."! Nérolojik hastaliklarda asimetrik tutulusun klinige olan etkisi, inme
ve epilepsi gibi hastaliklarda acikca ortada olmasina karsin, iPH icin bu durum gecerli degildir. Etiyopatogenezin
temelini olusturan asimetrik dopaminerjik kayip; motor &6zellikler kadar kognitif, davranissal ve otonom
semptomlar {izerinde de etkili olabilir.>* Bu retrospektif calismada hastaligin asimetrik dogasinin nedenleri ve
sonuclarinin mercek altina alinmasi amaglanmistir.

Materyal ve Metot: SBU izmir Tepecik EA Hastanesi Hareket Bozukluklar1 Poliklinigi'nde takipli, 328 hastanin
dosyalar1 gozden gecirildi. Bunlardan “Uluslararas: Parkinson ve Hareket Bozukluklar1 Dernegi’nin kriterlerine
gore iPH tanis1 almis olan, tamamui 18 yasindan biiyiik 56 kadin ve 76 erkek olmak iizere toplam 132 hastanin verileri
degerlendirmeye alindi. Calismaya dahil edilecek olgularin iPH ayiric tanisi bakimindan gerekli incelemelerinin
tamamlanmis olmasi sart1 aranarak kraniyal manyetik rezonans goriintiileme (KR MRG) ve rutin biyokimyasal
tetkikler gibi temel inceleme yontemleri eksik olan olgularin verileri degerlendirmeye alinmadi. Idiyopatik
Parkinson hastalig1 ayirici tanist bakimindan yeterli izlem siiresi yahut gerekli tetkikleri tamamlanmamis olan
olgular calisma dis1 birakildi. Hastalarin demografik ozellikleri, el tercihleri, hastalik baslama yasi, subtipi ve
hastalik siiresi, bulgularin lateralizasyon o6zellikleri, nonmotor semptomlarin varlig1 ve spektrumu kaydedildi.
Toplanan verilerin hastaligin lateralizasyonuyla iliskisine yonelik istatistiksel degerlendirmeler yapildi.

Veriler IBM SPSS Statistics 26.0 (IBM Corp., Armonk, New York, ABD) istatistik paket programinda
degerlendirildi. Tanimlayici istatistikler birim sayisi (n), yiizde (%), median (M), mean ve standart sapma
degerleri olarak verildi. Siirekli degiskenlere ait verilerin dagilimi Kolmogorow-Smirnov testi ile degerlendirildi.
Cinsiyet ve yas degiskeninin karsilastirilmasinda bagimsiz 6rneklem T testi kullanildi. Kategorik degiskenlerin
karsilastirilmasinda Pearson-kikare testi ve Fisher exact test kullanildi. Istatistiksel anlamlilik bakimindan
p degeri 0.05 (=anlamli) ve 0.01 (=yiiksek derecede anlamli) olarak degerlendirmeye alindu.

Bulgular: Klinigimiz hareket bozukluklari polikliniginde takip edilen ve metod kisminda tanimlanan 6zellikleri
karsilayan 56’s1 (%42.4) kadin, 76’s1 erkek (%57.6) toplam 132 iPH hastasinin verileri degerlendirildi. Hastalik
baslama yas1 olarak, olgularin tani aldiklar: yaslar: kabul edildi. Kadinlar ve erkekler icin hastaligin ortalama
baslangic yas1 sirasiyla, 62.8 (£8.07) ve 63.2 (+8.32) olarak saptandi ve cinsiyetler arasi farkin anlamli olmadig1
goriildii (p=0.912). Hastalarin el tercihlerinin degerlendirilmesinde “Edinburg El Tercihi Olcegi” kullanild: ve
olgularin 126’sin1n sag elli, 4’tiniin solak ve 2’sinin bimanuel olduklar1 saptandi. Motor semptomlarin hastalarin
beyani dogrultusunda baslangic yeri bakimindan degerlendirmesi yapildiginda semptomlarin baslangicinin
sirasiyla 73 olguda (%55.3) sag iist ve 44 olguda (%33.3) sol iist ekstremite; 8 olguda (%6.1) sag alt ve 7 olguda (%5.3)
sol alt ekstremite oldugu goriildii.

Olgularimizin motor subtipleri bakimindan tremor dominant (Grup 1), akinetik rijid-postiiral instabilite/
yiirityiis bozuklugu (Grup 2) ve miks (Grup 3) kategorizasyonu goz dniine alindiginda bu kategorilerde sirasiyla
65 (%49.2), 58 (%43.9), 9 (%6.8) hasta bulundugu saptandi. Semptomlarin basladig: tarafta baskin olma egilimini
korudugu da bir baska gozlem olarak kaydedildi. Sag, sol ve bilateral semptom lateralizasyonu Grup 1’de sirasiyla
46, 16, 3, Grup 2’de sirasiyla 22, 30, 6 ve Grup 3’te sirasiyla 2, 5, 2 hastada saptandi. Grup 1'de sag semptom
lateralizasyonu daha baskin, Grup 2 ve 3’de ise sol semptom lateralizasyonu daha baskin izlendi. Subgruplar ve
semptom lateralizasyonu arasindaki iliski istatistiksel olarak da anlamli bulundu (p=0.001). Yirmi yedi hastanin
(% 20.5) aile 6ykiisii vardi ve bu olgularda hastaligin baskin oldugu taraf bakimindan istatistiksel olarak anlamli
bir fark bulunmadi (p=0.417). Apati, uyku bozuklugu, otonom disfonksiyon, olfaktér disfonksiyon, agr1 ve sebore
gibi non-motor 6zellikler bakimindan degerlendirme yapildiginda ise uyku bozukluklari, haliisinasyon, sebore
ve konstipasyon bakimindan hastaligin solda dominant olmasi ile istatistiksel olarak anlamli bir iliski saptand:



64 Parkinson Hast Harek Boz Derg Supp! 1, 2023

(sirasiyla p=0.01, p=0.04, p=0.04 ve p=0.02). Ortostatik hipotansiyon, agri, hipersalivasyon bakimindan ise
istatistiksel acidan anlamli bir iliski bulunamadi (p>0.05). Veriler gozden gecirildiginde dopamin disregiilasyon
sendromu, impuls kontrol bozuklugu gibi dopaminerjik tedavinin kognitif/davranissal yan etki profili ile hastaligin
lateralize oldugu taraf arasinda istatistiksel olarak anlamli kabul edilebilecek bir iliski bulunmadig gériildii (p=0.6).

Sonuc¢: Hemisferik asimetri, insan beyni organizasyonunun onemli bir &zelligidir ve ayrica bazi bilissel ve
noropsikiyatrik bozukluklarla iliskilendirilmistir.” Idiyopatik Parkinson hastaligi genellikle unilateral baslangiclidir
ve hastaligin seyri boyunca bulgular belirgin bicimde bir tarafa lateralizedir. Asimetri, iPHde tanisal kesinlik i¢cin
onemlidir ve asimetrinin olmamasi iPH tanisina karsi kirmizi bayraklardan biridir."” Braak ve ark.nin'® hastaligin
progresyonundaki patolojik evreleri ayrintili olarak tanimlamasiyla baslayarak ortaya konan son yillardaki tiim
gelismelere ragmen, lateralizasyonun bir tarafta sebat etmesinin altindaki nedenler ve yol actig1 sonuclar tam olarak
aydinlatilabilmis degildir.

Parkinson hastalig1 klinik olarak ortaya ¢ikmadan 6nce uzun bir prodromal dénem mevcuttur. Primer motor
semptomlar (bradikinezi, rijidite, tremor, postiiral instabilite), striatal dopamin seviyeleri yaklasik %70 azaldiginda
klinige yansimaya baslar.”? Bununla birlikte etiyopatogenezin temelini olusturan asimetrik dopaminerjik kayip;
motor &zellikler kadar kognitif, davranissal ve otonom semptomlar iizerinde de etkilidir.>*) Non-motor semptomlar
olarak adlandirilan bu semptomlar dopaminerjik ve non-dopaminerjik yolaklardaki dejenerasyonun kombinasyonlar:
ile ortaya c¢ikar. Bu da; hastaligin, sadece nigrostriatal dopaminerjik dejenerasyon temelinde gelisiyor olmadigin,
multifokal baslangicli, multisistemik bir patolojisi oldugunu diisiindiirmektedir.®*

Hastaligin motor semptomlari kadar non-motor semptomlarinin da engellilige katkisi biiyiiktiir.”? Parkinson
Hastalig1 icin giivenilir ve kolay uygulanabilir bir tani testi veya bir belirte¢ heniiz mevcut degildir.'? Bireyler
arasinda farkliliklar gdsteren motor ve non-motor semptom kombinasyonlar: farkli klinik fenotipleri meydana
getirmektedir. Cok sayidaklinik fenotipin olmasi, tedavinin kisisellestirilmesini ve kesinlestirilmesini gerektirir.!"'?
Ayni zamanda bu semptomlarin diger belirteclerle (laboratuvar -genetik-, goriintiileme vb) kombinasyonu hastaligin
ve subtipinin premotor evrede taninmasini saglayabilir.'”! Bu sayede kisiye 6zel tedavi yaklasimlar: gelistirilebilir.

Su an icin hastaligin ilerlemesini durdurabilecek veya yavaslatabilecek bir tedavi bulunmamakta, sadece
semptomatik tedavi uygulanabilmektedir. Hastaligin prodromal dénemde taninip semptomatik tedavi verilmesi
hastanin yasam kalitesini 6nemli 6l¢iide artirabilir. Fakat asil 6nemli nokta sudur: Hal-i hazirda hastalik modifiye
edici tedaviler bulunmasa da bu konudaki ¢alismalar umut vericidir. Bu tedavilerin mevcudiyetinde hastalig:
prodromal evrede tanimanin énemli sonuclari olacaktir.®™!

Farkli subtipler arasinda progresyon hizi 6énemli derecede farkli olabilir ayni zamanda farkli subtiplerin olasi
hastalik modifiye edici tedavilere yanitlar1 farkli olabilir. Farkli prognoza sahip subtipleri belirlemek icin motor
semptomlarla non-motor semptomlarin kombinasyonlarinin kullanimi faydali olabilir. Ayrica subtiplendirme; bu
kombinasyonlara gériintiileme, BOS ve genetik biyobelirtec verileri eklenerek gelistirilebilir.!'”

Von Coelln ve ark.'® iPH alt tiplerinin algoritmalar arasinda tutarli olup olmadigini ve zaman icinde alt tip
kararliliginin uygulanan algoritmaya bagli olup olmadigini incelemisler; yerlesik farkli algoritmalar tarafindan
belirlenen iPH motor alt tiplerinin, zaman icinde tutarsiz ve kararsiz oldugunu gostermislerdir. iPH motor alt
tiplerinin zaman icinde tutarsiz ve kararsiz olabilecegi diisiiniiliirse iPH alt tiplerinin daha iyi tanimlanmasina
ihtiyac oldugunu savunmuslardir.

Ren ve ark.'” yeni tan1 almis, daha énce tedavi almamis 256 hastay1 dahil ettikleri ¢alismada hastalar1 Kang ve ark.
tarafindan tanimlanmis olan “TD/mixed/AR”, Stebbins ve ark. tarafindan tanimlanmis olan “TD/indeterminate/
PIGD” ve Herman ve ark. tarafindan tanimlanmis olan “p-TD/p-PIGD” klasifikasyonlarina gére kategorize etmisler.
Idiopatik Parkinson hastalig1 olan hastalarda iic motor subtip klasifikasyonunun &zelliklerini karsilastirmis ve non-
motor semptomlari tanimlamak icin en uygun motor subtip klasifikasyonunu bulmay1 amaglamistir.'” Non-motor
semptomlarin (etiyoloji, prognoz ve subtip spesifik tedaviye yanitla ilgili) spesifik motor ve non-motor semptomlara
sahip alt tiplerin tanimlanmasina yardimci olabilecegini diisiinmiisler ve TD/belirsiz/PIGD klasifikasyonunun, ii¢
motor subtip klasifikasyonunun arasinda non-motor semptomlar: tanimlamak i¢in en uygunu gibi gériindiigini
literatiirde ilk kez belirtmislerdir.

Erken evre Parkinson hastalar1 ile yapilan calismalarda %15’lere varan yanlis tani oranlar1 dikkat cekmektedir.
Taniya giden siire¢c komorbiditelerin (6zellikle serebrovaskiiler lezyonlar) varliginda daha karmasik hale gelmektedir.
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iPH tanist almis olan erken evredeki hastalarin énemli bir kisminin izlemde iPH olmadig: cesitli ¢alismalarla
gosterilmistir. Hastaligin farkli subtiplerinin daha detayli tanimlanmasi ve tanimlayici kriterlerin pozitif prediktif
degerinin artirilmasi, altta yatan patofizyolojiyi aydinlatmak, progresyonu tahmin etmek ve daha verimli
kisisellestirilmis tedaviler gelistirmek icin biiyiik bir 6ncelige sahiptir.®

Bugiine kadar demografik verilerin, dominant el tercihinin, hastalik baslama yasinin, hastalik siiresinin, hastaligin
lateralize oldugu tarafin, motor ve non-motor Ozelliklerin hastaligin progresyonu ile iliskisini konu edinen
cok sayida calisma yayimlanmistir. Bu cabalara ragmen prognozu tahmin etmek icin giivenilir bir ara¢ mevcut
degildir."? Bu yiizden; subtiplendirme konusundaki ¢alismalara kaynak olusturabilmek ve de klinigimizin hasta
popiilasyonunun karakteristiklerini analiz edebilmek amaciyla iPH’de lateralizasyonun 3 motor subtip ve diger bazi
klinik 6zellikler ile iliskisini inceledik.

Ulastigimiz sonuclara gére hastalarda semptomlarin basladig: tarafta baskin olma egilimi vardi ve bu durum
hastaligin subtipleri icinde degisiklik gostermiyordu. Tremor dominant olan hastalarda semptomlarin sagda baskin
olma egiliminde, AR-PI/GD grubunda ise semptomlarin solda baskin olma egiliminde oldugu izlendi. Dolayisiyla;
dominant olarak etkilenen hemisferik agin Grup 1'de solda, Grup 2’de sagda lokalize oldugu ¢ikarimina varildi.
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DEMIR BIRIKIMIi ILE GIDEN NORODEJENERATIF HASTALIK OLGUSU

ZEYNEP SUNA, AYBUKE FIRAT, DinEM Oz, YASEMiIN KARAKAPTAN, SUKRAN IDiL KOSTEM,
PiNAR OZQELiK, BERIL COLAKOGLU, GULDEN AKDAL

DOKUZ EYLUL UNIVERSITESI TIP FAKULTESI NOROLOJI ANABILIM DALI, IZMIR

Amag: Beyin demir birikimi ile giden ndrodejenerasyon (NBIA), belirli beyin bolgelerinde asir1 demir birikimi ile
karakterize, heterojen, norodejeneratif hastalik grubunu tanimlar. MRG ile goriintiilenebilen fazla demir, esasen
globus pallidus ve substantia nigra gibi bazal gangliyon yapilarinda birikir, ancak korteks ve serebellum da siddetli
NBIA alt tiplerinde etkilenebilir. Bu bozukluk grubu otozomal resesif, dominant veya X’e bagl olarak kalitilabilir.
Klinikte distoni, parkinsonizm gibi ekstrapiramidal semptomlar, serebellar bulgular, spastisite, noropsikiyatrik
anormallikler, optik atrofi veya retina dejenerasyonu goriilebilir. Genel popiilasyonda milyonda bir ila ¢ kisi
arasinda tahmini bir sikliga sahip olan NBIA, bebeklikten yetiskinlige kadar degisen bir baslangicla karakterizedir.
Beyinde demir birikiminin gésterilmesi, NBIAnin teshisi icin gerekli olmasina ragmen, NBIA'daki semptomlarin
ana nedeni oldugu kanitlanmamaistir; bu nedenle patogenez hala tam olarak net degildir. Bugiine kadar, NBIA'ya
yol acan cesitli genler tanimlanmistir; ancak, olgularin yaklasik %20’si hala genetik olarak tanimlanmamistir.
Bu bildiride NBIA hastaligina neden olan genlerden biri olan PLA2G6 geninde mutasyon saptanan bir hastamizi
sunmay1 amacladik.

Olgu: Hastamiz 24 yasinda, kadin, {iniversite 6grencisi olup sag el dominansi var. Oz gecmisinde bilinen hastalik
oykiisti ve diizenli kullandigi ila¢ yok. Anne-baba akrabalig: var. Sag ve saglikli olan bir kardesi var. Son iki aydir
artan ellerde ve ayaklarda titreme, halsizlik, uykusuzluk sikayeti ile klinigimize basvurdu. Oykiisiinde 9 yildir
bilateral bakis yoniine vuran nistagmus, bilateral dismetri ve disdiadokokinezi, yiiriiytis ataksik, bilateral derin
tendon refleksleri artmis, bilateral Babinski: pozitif, solda Hoffman pozitif, bilateral klonus mevcut, bilateral ilimli
rijidite, solda iliml1 bradikinezi, her iki elde istirahat, postiiral ve kinetik tremor saptandi. Cekilen beyin MRG’de
bilateral Crus cerebri’de SW1I sekansinda demir birikimi ile uyumlu gériiniim ve yasina gére serebellumda atrofik
goriiniim saptandi. Polindropati protokoliinde yapilan EMG normal olarak degerlendirildi. Minimental test: 28/30
saptandi. Somatosensoriyal UP testinde alt ekstremitelerde bilateral somatosensoriyel ileti defekti ile uyumlu
bulgular saptandi. G6z muayenesi olagandi. Yapilan molekiiler genetik testinde PLA2G6 geninde homozigot
¢.2077C>T (p.Arg693Trp) mutasyonu saptandi. Gen OMIM veri tabaninda otozomal resesif gecisli demir birikimi
ile giden n6rodejenerasyon hastalig1 ve Parkinson hastalig ile iliskilendirilmistir.

Sonug: Progresif seyirli parkinsonizm, serebellar bulgular ve piramidal bulgulari olan olgularda ayirici tanida demir
birikimi ile giden norodejeneratif hastalik grubu da akilda tutulmalidir. Nadir gériilmesi nedeniyle literatiire katk:
saglamak amaci ile olgumuz sunulmaya deger bulunmustur.
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EPILEPTIK NOBET VE KORE BiRLIKTELiGi iLE PREZENTE OLAN L-2
HIDROKSIGLUTARIK ASIDURI OLGUSU

BANU OZzEN BARUT, OzGE KAFALIL SAFiYE GUNES

KARTAL DR LUTFI KIRDAR $EHIR HASTANESI, ISTANBUL

Giris: L-2-hidroksiglutarik asidiiri; L-2-hidroksiglutarat dehidrogenaz enzimindeki yetersizlik sonucu gelisen,
otozomal resesif gecisli , yavas seyirli bir nérometabolik hastaliktir. Hayatin ilk yillarinda mental retardasyon,
ataksik yiriyis ve tremor gibi serebellar belirtiler ile karakterize iken; piramidal ve ekstrapiramidal bulgular,
epileptik nébetler ve makrosefali daha sonra klinik tabloya ilave olabilir. Tani idrar, plazma ve beyin omurilik
stvisinda artmis L 2 -OH glutarik asit diizeyinin gosterilmesi ile konulur. Beyinde hastaliga 6zgii baslica tutulum
alanlar1 bazal gangliyonlar (putamen, kaudat nukleus, globus pallidus) ve dentat nukleustur. Ayrica subkortikal
beyaz cevher tutulumu ve serebellar tutulum go6zlenebilir. Jeneralize tonik-klonik nébet ve ekstremite distallerinde
koreatetoid hareket bozuklugu sikayeti ile getirilerek L-2 hidroksiglutarik asidiiri tanis1 konulan bir olgu nadir
goriillmesi ve nébet ile hareket bozuklugu birlikteligi olan olgularda L-2 hidroksiglutarik asidiirinin ayirica tanida
akilda tutulmasi amaclanarak sunulmustur.

Olgu: Otuz yedi yasinda kadin hasta, 10 senedir olan jeneralize tonik-klonik nobet ve son 6-7 aydir gézlenen
ekstremitelerde istemsiz hareketler sikayetleriyle yakinlar1 tarafindan poliklinigimize getirildi. Oz ge¢cmisinde
mental retardasyonu olan hastanin ge¢ yiiriidiigii ve gec konustugu grenildi. ilkokul 1. sin1fi zorlukla bitirebildigi
bilgisi alindi. Giinlik islerini yardimla yapabildigi ifade edildi. Topiramat 50 mg 2X1 tedavisi almakta olan
hastanin nébet sikliginin ayda 2-3 kez oldugu belirtildi. Soy gecmisinde anne-babada 1. derece akraba evliligi
mevcuttu. Uc kardes olan hastanin iki kardesinin saglikli oldugu ifade edildi. Poliklinik muayenesinde
bilinci acik, tam oryante, kismi koopere olan hastanin konusmasi dizartrikti. Dort ekstremitede DTR canli
(++) izlendi. Desteksiz mobilize olabilen hastanin yiiriiyiisii ataksikti. Ekstremite distallerinde koreatetoid
hareket bozuklugu goriildii. Poliklinigimizden istenen kraniyal MR goriintiillemesinde yaygin beyaz cevher ve
subkortikal U liflerinde sinyal artisi, bilateral globus pallidus tutulumu, serebellumda dentat nukleus diizeyinde
sinyal artislari, bilateral kaudat nukleus boyutunda azalma izlendi. Ayirici tanida koreakantositoz, Fahr hastalig,
Wilson hastaligi, Huntington hastaligi, Creutzfeldt-Jakop hastaligi, Van der Knaap hastaligi, mitokondriyal
hastaliklar, 16kodistrofiler, metabolik hastaliklar diisiiniildi. Elektroensefalografi cekildi. Hafif siddette zemin
aktivite bozuklugu izlendi. Kan piriivat ve laktat diizeyi, kan seruloplazmin diizeyi, idrar bakir diizeyi normal
sinirlarda izlendi. Metabolik etiyoloji arastirilmak {izere idrar organik asit paneli gonderildi. Hasta tibbi genetige
yonlendirildi. Idrar organik asit incelemesinde artmis 2-OH glutarik asit saptand1. L-2-hidroksi glutarik asidiiri
tanist konulan hastaya riboflavin, L-karnitin basland.

Tartisma ve Sonug: L-2-hidroksi glutarik asidiiri klinik bulgular1 gec ortaya cikan, yavas seyirli ve bu nedenle
gec tan1 alan nérometabolik bir tablo olup ¢ocukluk déneminde tan1 konamamais olgularda yetiskinlik déneminde
mental retardasyon, epileptik nobet ve hareket bozuklugu birlikteligi ile kendini gosterebilir. Nobet ve hareket
bozuklugu birlikteligi olan hastalarin ayirici tanisinda akilda tutulmalidir.



