BIR AILENIN 3 COCUGUNDA" GORULEN
FRIEDREICH ATAKSISI

Binnaz Ege*: ' Necmiye Tiimer** Ayten Imamoglu* Raslt Yagor**

Friedreich -ataksisi, medullaspinalisiﬁ dorsal kolumundé, spinoserebellar ve
piramidal traktusta, ayni zamanda periferal sinirler, pons ve serebellumda dejene-
rasyon ve buna bagh klinik bulgularla karakterize bir hastaliktir (2,5). Bir ¢ok aile-
lerde autosomal resessiv, bazan da dominant bir gegis gosterir (11). Ilk defa 1863
de Friedreich tarafindan bildirilmistir. .

Hastalifin, belli bash klinik belirtileri; ataksi, disartri, hipotoni, tendon ref-
leklerinin kaybolmasi, babinskinin pozitif olusu, pes kavus ve pek equinus defor-
mitesi ve ge¢ devrede torasik skolyoz'un eklenmesidir (4). Neurolojik ve musku-
loskeletal bulgularm yanisira kalpte tasikardi, iifiiriim, myokart bozukluguna bagh
ST segment degisikligi ve T dalgas: inversionu goriiliir. Intrakardiak kataterizasyon
ve anjiokardiografi ilede, vak’alarmn bazilarinda obstruktif kardiomyopati oldugu
saptanir (1,6,7,9). Son yillarda yapilan yaymlarda, Friedreich ataksisi vak’alarinda
optik sinir lezyonlari ve isitme bozukluklarinda oldugu belirtilmistir (3,10).

Vak’alarimiz, bir ailenin 3 gocugunun, 3’iinde de Eriedreich ataksi’si belirtile-
rinin goriilmesi, hastaligin ¢ok erken yaslarda baslamasi, sur’atli gelisme goster-
mesi, vakalardan birinde myokardial degisikliklere bagl elektrokardiogram bulgu-
~ lari, ve isitme bozuklugu ile birlikte olusu yoniinden ilging bulunmustur.

Vak’a I 8 yasinda, kiz cocuk 3 yasinda iken yiirtimeye baslamuis, yiirlimesi git-
tikce bozulmus, yalpalayarak ve giicliikle yiiriiyor ve sik sikta dusuyormus 5,5
ve 3 yaslarnda olan diger iki kardesinde de aynt sekllde yiiriime bozuklugu varmls
ve konusmalar1 anlagilmiyormus (Resim I). Anne ve babalari teyze ¢ocuklart. ,

Muayene bulgularn : Boy 125 cm, kilo 22,5 kg, kalp tepe atimi solunum,
tansion arteriel normal. Suur agik, gozlerde hafif exoftalmus ve hipertelorizm var.

* A, U. Tip Fak. Cocuk Sag. ve Hast. Klinigi Profesorii
#t A, U. Tip Fak. Cocuk Sag. ve Hast. Klinigi Dogenti
w#x A U, Tip Fak. Cocuk Sag. ve Hast. Klinigi Basasistam
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Goz ve gz digi muayeneleri normal. Toraks muayenesinde; akciger sesleri normal;
dorsal vertebralarda agikliga 45° ye varan scoliosis var, kalp muayenesinde, apex
5 inci intcr kostal aralikta. Ritm siniis ritmi, diizenli, apekste 1°-2° den non spe-
sifik sistolik bir iifiirim duyuluyor. Yayilimi yok. EKG de I, 11, 11 derivasyonlar-
da ve sol gbgiis derivasyonlarinda. T dalgasi inversionu ve ST segment depressionu
var, Karm muayenesinde karaciger kosta kenarmi 3(cm kadar gegiyor. Diger bul-

Resim 1 _ ‘
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gular normal. Sinir sistemi muayenesinde, ataksik yiiriiyiis var. Derin tendon ref-
leksleri alinmiyor, patella refleksi kaybolmus. Cilt refleksi pozitif, babinski her iki
tarafli pozitif, hipotoni mevcut, disartrik bir konusmasi var. Romberg pozitif, dis-
metri pozitif, ekstremite muayenesinde ayaklarda pes equinus ve pes cavus deformi-
tesi var. Plantar arkc ¢ok derin (Resim.2,3).

Resim 2

Lab. Bulgulan : Kan sayimmi : Hb : 11,6 gr. KK : 4,380,000 BK : 6,800 trom-
bosit : kiimeler halinde, idrar tetkiki : Normal Sedmantasyon saatte 4 mm, 1
saatte 13 mm PPD : menfi, achk kan sekeri % 85 mg. kolosterol : 213 mgr. total
lipid : 679 mg. ponksion lomber : basing normal, goriiniim berrak protit % 70
mg. seker % 65 mgr. pandy : eser, hiicre yok, kiiltiirde iireme yok. Bogaz kiiltiirii,
bos batin grafisi normal telekardiografide sag ventrikul hipertrifisi belirtisi, ayak
grafisinde, pes cavus ve pes equinus deformitesi saptandi. EKG de standart deri-
vasyonlarda ve sol gbglis derivasyonlarmda T dalgas: inversionu ve ST segment
depressionu var. Zeka testinde, yasina gore zeka seviyesi diisiik, kromozom ¢alig-
mas1 normal, immiin elektroforez ve lipid fraksionlar1 ve protein elektroforezi nor-
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Resim 3

mal. Kulak, burun, bogaz muayenesinde, otoskopik muayene normal, oral ve nasal
kavite normal, yalniz hastada diisiik ve yiiksek frekansl seslerin duyulmasida asi-
kar azalma var.
Vak’a 2 : 5,5 yasinda, kiz cocuk birinci vak’anin kardesi, ylirlimeye 3,5 yasm-
- da baslamus, son aylarda yiirlimesi ¢ok bozulmus. Sendeleyerek yiiriiyor ve diisii-
- yormus, konusmast’da anlasilmiyormus, sik sik konvulsion gegiriyor, son glinlerde
ellerinde tremor baslamis. _

Muayene bulgulan : Agirlik 15 kg. boy @ 109 cm. Baslica patolojik bulgular :
Asikar ataksik yiirliyiis ve disartrik bir konusmasi var, ekstremitelerde, 6zellikle alt
ckstremitelerde hipotoni var. Babinski her iki tarafli pozitif, Romberg pozitif, dis-
metri pozitif, derin tendon refleskleri alinmuiyor. Kalpte 4 interkostal aralikta mak-
simum derecede duyulan ve kolltuk altina yayilan 5°/6° pansistolik sert bir tifiirlim
var. Ayni odakta thrill alimyor, iifiirtim 6zelligi bakiminda VSD ifiiriimiint dii-
siindiiriiyor. Karaciger kosta kenarmu 2-3 geciyor. Duyarlt degil, orta kivamda, a-
yaklarda derin plantar ark var (Resim 4). Vertebralarda aciklift 55° ye varan sco-
liosis var. '

Lab. Bulgulan : EEG de yaygin anormalite saptanmakla beiaber, bunun spe-

‘sifik olmadig belirtildi. Beyin sintigrafisinde patoloji saptanmads, telekardiogra-
fide hafif sol ventrikiil biiyiimesi var. Diger bulgular normal bulundu.
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. Vak’a 3 : 3 yasinda, kiz cocuk yukarda bildirilen 2 vak’anmn kardesi, 1,5 ya-
sinda iken yiirimeye baslamis fakat o zamandan beri yiirlimesi anormalmis sende-
leyerek ve sik sik diiserek yiiriiyor.

Agirhigs : 11,5 kg boy : 85 cm, ataksik yiiriiyiisii var. Derin tendon refleks-
Jerine zayif cevap almiyor. Sagda patella refleksi alnmiyor. Solda hafif almyor.
Ait ekstremitelerde tonus azalmis. Sagda hipotoni daha belirgin, Babinski solda
pozitif, sagda lakadi. Romberg pozitif disartri var. (Resim 5) - Vertebralar normal,

4

Resim 4

TARTISMA

Hastalarimiz, Friedreich ataksi’sinin belli bash belirtileri olan ataksi, disartri,
hipotoni, babinskinin pozitif olusu, derin tendon reflekslerinin kaybolmasi, pes ca-
‘vus ve 2 vak’ada yukérdaki bulgulara ilave olarak pes equinus deformitesi goster- '
mektedir. ' _ N -

Friedreich ataksisinde belirtilerin, ¢ogunlukla, cocuklugun ge¢ devrelerinde
belirgin hale gelmesine karsin, vak’alarmmizda bulgular ok erken yaslarda baslamus,
hatta 3 yasinda olan en kiigiik kardeste bile ataksik yiiriiylis gelismistir. 8 yasinda
olan biiyiik kardeste ise Friedreich ataksisinin biitiin bulgular1 ollusmustur. Vak’-
alarimizda, hastahign belirtileri erkenden baglamakta ve suratli bir seyir takip et-
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Resim 5

mektedir. Cogunlukla ge¢ yaslarda olusan scoliosis hali, 8 vasindaki vak’amizda
45° lik, 5,5 yasmndaki vak’amizda ise 55° lik bir ac1 yapacak sekilde gelismistir. Co-
cuklardan en bilyiigiinde, T inversionu ve ST segment degisiklifi ile karekterize
EKG degisikligi, telekardiografide sag ventrikiil biiytimesi, kulak muayenesinde ise
yiiksek ve diisiik frekansh seslerin iyi duyulmamast ve karacigerin 3 cm biiyiik olu-
su neurolojik bulgulara ilave, diger sistemik bulgulardir. -

Friedreich ataksisinde, neurolojik belirtilerin uzun siireden beri biilnmesine
kargin, okiiler aurikiiler ve endokrin bozukluklar ve ozellikle kardiak semptomato-
10ji lizerinde son 20 - 30 seneden beri durulmaktadir (3). Bu husus hem hastaligin
smiflandirilmast, hemde genetiginin daha iyi anlasilmas1 yoniinden dnemlidir. Cu-
nesco van Bogacrt’in ¢alismalarina gore nervoz sistem ile kardiovaskiiler sistem ara-
sinda yakm bir ilisk vardir. Friedreich ataksisinde, hastaligin, gen seviyesinde oldu-
gu diisiiniilmektedir (6).

5,5 yasinda olan vak’amizda ise, Friedreich ataks1s1 bulgularlna ilave olarak
ventrik&ler septal defekt meveuttur,

" OZET

Bir ailenin 3 cocugunda birden goriilen Friedrich ataksisi vak’as: bildirilmis{
tir. Vak’alardan birinde, myokardin hastaliga katildigim belitleyen EKG bulgulari-
nm ve kulak muayenesinde, yiiksek ve diisiik frekansh seslerin duyulmasinda azal- -
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manin saptanmasi, ¢ocuklarda, Friedreich ataksisinde seyrek raslanan sistemik bul-
gulardandir. Hastaliin erkenden baslamasi, sur’atli bir seyir takip etmesi 3 yasin-
daki hastada bile, tam1 koydurabilecek belirtilerin goriilmesi, vak’alarimizin 6zellik-
lerini olusturmktadir.

SUMMARY

Friedreich Ataxia

All of the three children of a family have Friedreich ataxa.

The oldest child has the findings of myocarditis in ECG. She also has some
hearing defects, such as decreased the hearing of low and high freguency sounds.
These are rare systemic manifestations of Friedreich ataxia in children.

1

The early onset and the rapid progression and even the presence of typical
diagnostic findings of the disease in a 3 year old child are the characteristics of
our cases. ‘
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