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Sayin Editor,

Pelizacus- Merzbacher Hastaligi; santral — sinir
sisteminin (SSS) myelin olusumdaki defektin ortak
patoloji oldugu, I6kodistrofiler olarak adlandirilan
hastalik grubuna ait genetik gecisli hipomyelinasyona
neden olan nadir gorilen nérodejenaratif bir
hastaliktir. Sendrom; X kromozumundaki SSS’de
myelinin olusumdaki en 6nemli yapitaslarindan biri;
transmembran proteolipid protein olanproteolipid
protein 1 (PLP1) adli proteini kodlayan gendeki
mutasyon veya delesyondan kaynaklanir. Bu
mutasyon  oligodentrositlerdeki PLP1  dizeyini
etkileyerek hipomyelinasyona sebep olur. En yaygin
mutasyon, duplikasyon iken bunu sirastyla missense
mutasyon, nokta mutasyon ve daha nadir olmak
lzere insersiyon ve delesyonlar izler!. Cogunlukla X’
e bagl resesif gecis gosteren genetik bir hastalik
oldugundan stklikla erkekleri etkiler.

Klinik bulgular;; progresif nistagmus, spastisite,
yurtayts bozukluklari, tremor, ataksi ve psikomotor
gerilikle beraber ileriki yaslarda kontraktiitler,
konusma  bozuklugu, skolyoz  gibi  yapisal
deformitelerile karakterizedir?. Tani; klinik bulgular,
radyolojik  gbriintileme yontemleri ve genetik
testlere dayanilarak konur. Radyolojik gériintileme
yontemlerinden en c¢ok Manyetik Rezonans
Gorintileme(MRG) kullanilir ve genellikle 1 yastan
sonra ortaya cikan T2 agirlikli serilerde beyaz
cevherde sinyal artist gozlenirken bazt belirgin
olmayan vakalarda cocukluk ¢agt sirasinda ortaya
cikabilir®. Ancak klinik tablo c¢ogunlukla goreceli

daha sik karsilasilan bir tablo olan serebral palsi ile
karigabilmektedir. Klinik olarak konnatal, klasik, X’e
bagli spastik parapleji tip 2 gibi tipleri olup en
siddetli klinik tablo konnatal tipte goriliir. En hafif
klinik tablo ise klasik tipte goriliarS.

6 yasinda erkek hasta nbromotor gelisim
basamaklarindaki  gerilik  nedeniyle klinigimize
yatirildi. Hastanin  Gykistinden aralarinda  birinci
dereceden akrabalik bagi olan 34 yasindaki sagliklt
anne ile 39 yasindaki saglikli babanin ikinci cocugu
olarak 38. gestasyon haftasinda kordon dolanmast
sebebiyle sezaryenile 2460 gr agirliginda dogdugu
ogrenildi.Prenatal takiplerinde fetal hareketlerinin
yavas oldugu belirtilse de yapilan tarama testleri ve
diger takiplerindeanlamli patoloji saptanmamis.
Dogumu sonrasinda herhangi bir komplikasyon
gorilmeyen  hastanin  gelisim  basamaklarina
bakildiginda bas kontrold 11 ay, desteksiz oturma 2
yas, basit kelime ¢tkist 1 yas, ve 2-3 kelimeli ctimle
sOylenmesi 3,5 yas civarinda baslamis. Gegirilmis
nébet 6ykiisi yoktu. Soyge¢misinde bilinen genetik
gecisli bir hastalik 6ykiisii yoktu.

3 aylik iken ebeveynleri tarafindan bas tutma
dengesinin olmayist ve g6z hareketlerinde kayma
sikayetleri ile bagvurdugu ugtinci basamak saglk
kurulusunda yapilan degerlendirmelerde herhangi bir
patoloji  saptanamamis. 6  aylikken  yapilan
takiplerinde néromotor gelisim geriligi  tespit
edilerek yapilan metabolik hastalik taramalari ve
kranial MRG
degerlendirilmis.

incelemeleri  normal  olarak
Hastanin 3 yas  civarindaki
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tekratlanan MRG incelemesinde ise her iki serebellar
pedinkdl diizeyi ile periventrikiiler-subkortikal beyaz
cevher icerisinde yaygin intensite artist saptanmasint
takiben  yapilan  genetik  incelemelerde X
kromozomunun q22.1q22.2 bdlgesinde 850 kb
buyiikliginde duplikasyon saptanmis ve hastaya
neticede  Pelizacus-Merzbacher — hastaligi  teshisi
konulmus.

Klinigimize motor gelisim geriligi nedeniyle yatirilan
hastanin  yapilan ilk fizik muayenesinde genel
durumu iyi, oryante ve koopere idi. Konusma ve
yutmast  yagina gore fonksiyonel ve tim
ekstremitelerinde  aktif hareketi mevcut olarak
degerlendirildi. Hastanin fonksiyonel muayenesinde;
oturma dengesi bagimsiz ancak kisa siireli, ayakta
durma dengesi bir kisinin destegiyle mevcut idi.
Bilateral ayak parmak uglarinda bir kisinin destegi ile
adimlayabiliyordu. Bilateral gastrokinemius
kaslarinda Modifiye Asworth Skalasina gore evre 2
spastisite mevcuttu. Her iki alt ekstremitelerinde
derin tendon refleksleri hiperaktif ve babinski pozitif

olarak degerlendirildi. Serebellar muayenesinde;
dismetri  ve disdiadokinezi  mevcuttu.Yapilan
sistemik muayesinde;bilateral gézlerde  rotatuar

nistagmus ve hipospadiast disinda bagka patoloji
tespit edilemedi.

Dért  haftalik  rehabilitasyon  programina  almnan
hastaya, alt ekstremitelerine yonelik eklem hareket
acikligl, germe, denge ve yiriime egzersizleri, her iki
st ektsremite ve el ince motor becerilerine, giinlitk
yasam aktivitelerine yonelik egzersizler ile su ici
egzersizler uygulandi. Hastaya Dbilateral yuriyts
AFO’su (ankle foot orthosis) ile ters ylrlite¢ regete
edildi. Rehabilitasyon siirecinin bitiminde yapilan
son muayenesinde desteksiz oturma dengesi mevcut
olup, ters yiritec ve bilateral  yurtyus
AFO’lartilebirlikte  uzun mesafe bagimsizambule
halde taburcu edildi.

Pelizacus-Merzbacher hastaligs, SSS’nde
hipomyelinizasyon ile karakterize, ¢ogunlukla X’e
bagli genetik gecis gbsteren, cesitli klinik seyirleri
olmakla beraber yavas seyitli, ilerleyici oldukga nadir
gorilebilen  norodejeneratif  bir  hastaliktir.
Literatirde nadir olarak otozomal resesif ve
sporadik vakalar da bildirilmistit®. X kromozomu
tzerindeki Xq22.2- 22 pozisyonunda PLP-1
geninde duplikasyonlar (vakalarin %55-70’inde) ve
farkli nokta mutasyonlar (vakalarin %710-25’inde)
sonucu ortaya cikabilir. Bazi vakalarda ise kesin
genetik defekt saptanamaz®. Olgumuzda aile 6ykist
olmamast, saglikli kiz kardese, anne ve babada
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yapilan genetik testlerin normal sonuclanmas: ile
sporadik tip olarak degerlendirilmisgtir.

Klasik tip Pelizacus-Merzbacher  Hastaligi’nda
spontan  rotatuar nistagmus, hipotoni erken
cocukluk doneminde gelisirken, spastisite gec

cocukluk déneminde baslar. Klasik tipe goére daha
hizli seyreden konnatal tip ise erken neonatal
dénemde siddetli nérolojik hasar ve progresyonla
karakterizedir. Konnatal tip siklikla hayatin ilk
dekadt igerisinde mortalite ile neticelenir. Gegis tipi
ise ara form olarak degerlendirilen klinik tablodut.
Sunulan vakada nérolojik bulgu ve klinik seyir klasik
tip Pelizacus Merzbacher’a uymaktadir.

Pelizacus-Merzbacher Hastaligr'ndaki klinik tablo
cogunlukla serebral palsi ile karigabilmektedir. Yine
farkli olarak MRI bulgularinin ge¢ ortaya c¢tkmast
klinik tanida gecikmelere ve tani karisikliklarina yol
acabilmektedir. Bizim vakamizda da oldugu gibi her
ne kadar ilk yil icerisinde yapilan serebral MRI
calismalart negatif sonuclansa bile klinik stiphe
devam ediyorsa MRI tetkiki tekrarlarinin taniyt
ortaya ctkarmada ¢ok faydali ve hatta ileri genetik

tetkiklerin ~ de  yapilmasi ile kesin  taninin
konulabilecegi  gosterilmistir.Pelizacus-Merzbacher
Hastalig’'nin  tedavisine  yonelik, kemik  iligi

transplantasyonu, pluripotent kok hiicre, néral kok-
progenitérhiicre  tedavi yontemleri umut verici
sekilde devam etmekteditler®. Serebral palsiden farkls
olarak  Pelizacus-Merzbacher Hastaligina  sahip
cocuklart olan ailelere sonraki gebeliklerinde prenatal
tant olastligr acisindan genetik konsiiltasyon almak
yontnde yonlendirmek ¢ok faydali olacaktir.

Sporadik tip Pelizacus Merzbacher Hastaligt olan
hastanin ik muayenesine gére rehabilitasyon
sirecinin  sonunda ambulasyon seviyesinde ve
fonksiyonel becerilerinde belirgin ilerleme kaydettigi
g6zlendi. Bu nadir gorillen nérodejeneratif hastalikta
sporadik  vakalar  olabilecegini = ve  erken
rehabilitasyon stirecinin  bu tir pediatrik hasta
poptlasyonlarinda néroplastisite potansiyelinden de
faydalanilarak rehabilitasyon siireci sonunda belirgin

klinik fayda gbérmenin mumkin olabilecegi
dustincesindeyiz.
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