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Ozet / Abstract

Olgu Sunumu / Case Report

Serebellar Sendromlu Bir Noroakantositoz Olgusu
A Case of Neuroacanthocytosis with Cerebellar Syndrome

Filiz Azman, Murat Cabalar, Nejla Sozer Topcular, Arsida Bajrami, Vildan Yayla

Noroakantositoz, hareket bozukluklari, epilepsi, kognitif tutulum, psikiyat-
rik bulgularin eslik ettigi multisistem, yavas ilerleyici, seyrek goriilen noro-
dejeneratif bir hastaliktir. Klinik tablo ve periferik kanda akantositlerin varli-
giyla tanisi konulabilen noroakantositoz, genellikle hareket bozukluklariyla
seyreden hastalarda arastiriimaktadir. Biz burada, serebellar bulgularin 6n
planda oldugu bir néroakantositoz olgusu sunmayi amagladik.

Anahtar Kelimeler: Noroakantositoz, akantosit, serebeller sendrom

Neuroacanthocytosis is a rare slowly progressive neurodegenerative
disease accompanied with movement disorders, epilepsy, cognitive im-
pairment, multisystem psychiatric symptoms. It is usually investigated
in patients presenting with movement disorders, and diagnosis is made
based on clinical presentation and the presence of acanthocytes in the
peripheral blood. We aimed to present a case of neuroacanthocytosis with
prominent cerebellar findings.
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Giris

Noroakantositoz, kore, distoni, orofasiyal diskinezi, tikler, epilepsi, kognitif tutulum, kisilik degi-
sikliklerinin eslik ettigi multisistemik, yavas ilerleyici norodejeneratif bir hastaliktir (1, 2). Ayirici
tanida Huntington Hastaligi (HH), Parkinson Hastaligi, Tourette Sendromu, Wilson Hastaligi gibi
bircok neden sayilabilir. Biz burada, serebellar bulgularin 6n planda oldugu bir noroakantositoz
olgusu sunmayi amagladik.

Olgu Sunumu

Elli iki yasinda kadin hasta, 5 yildir giderek artan ytiriime ve yutma giicligi, konusmada zorluk ve
dengesizlik nedeniyle basvurdu. Ozgecmisinde, 20 yildir olan epilepsi hastaligi mevcuttu. 30 yildir
giinde bir paket sigara kullanimi oykisu vardi. Kasektik goriinimi olan ve kooperasyonu kognitif
yikim nedeniyle kisith olan hastanin nérolojik muayenesinde konusmasi giigliikle anlasiliyordu,
kelime akicihgr azalmis, artikiilasyonu bozuk, disfonik ve dizartrikti. Dil hareketi kisitliydi, orolin-
gual diskinezisi ve disfajisi mevcuttu. Ekstremite proksimallerinde kas giicti 4/5, distalde 3/5 idi.
Sag interosseoz kaslar atrofik gortinimdeydi. Derin tendon refleksleri tim odaklarda azalmisti,
taban cildi refleksi bilateral ekstansordi. Sol tst ekstremitede hafif rijidite saptandi. Bilateral
dismetri, disdiadokokinezi ve ataksisi mevcuttu. Hemogram, karaciger, bobrek, tiroid fonksiyon
testleri, folik asit duizeyleri, vaskilit parametreleri, serum bakir, seruloplazmin ve idrar bakir
diizeyleri, timor markerlari, protein ve lipit elektroforezi normal diizeylerdeydi. B, diizeyinin
120 mg/dL bulunmasi nedeniyle replasman tedavisi verildi. Kranial Manyetik Rezonanas (MR)
(Magnetom Avanto 1,5 Tesla, Siemens Healthcare, Earlangen, Almanya) incelemesinde sol fron-
totemporal bolgede 4 mm boyutunda kavernom ve yaygin thimli serebral atrofi gozlendi (Resim
1, 2). Elektromiyografi incelemesinde kronik donem aksonal sensorimotor polinoropati saptandi.
Elektroensefalografi incelemesi normaldi. CAG tekrari normaldi. U¢ kez tekrarlanan periferik yay-
mada %50'nin tzerinde akantosit saptandi (Resim 3). Klinik ve periferik yayma bulgulariyla néro-
akantositoz tanisi kondu. Semptomatik tedavi olarak olanzapin 5 mg/giin baslandi. Hasta onami
alindiktan sonra bu yazi hazirlanmistir,

Tartisma

Noroakantositoz, periferik kanda akantosit olarak bilinen deforme eritrositlerin bulundugu,
cesitli norolojik ve psikiyatrik bulgularla seyreden, etiyolojisi kesin olarak bilinmeyen nadir bir
hastaliktir. Akantositlerin, eritrosit membranindaki ultrastriiktiirel anormalliklere bagl olarak
gelistigi bilinmektedir (1, 2). Noroakantositoz hastalarinda periferik kandaki akantosit ytizdesi
%5-50 arasinda degismektedir. Akantosit orani hastaligin siddeti ile iliskili degildir (3). Akantositler
hastaligin ileri donemlerinde saptanabileceginden, klinik olarak néroakantositoz dustintlen ol-



Resim 1. Kranial MR T2 agirlikli aksiyal kesitte sol frontotemporal
kavernom

Resim 2. Kranial MR T1 agirlikli koronal kesitte ilimli serebral atrofi

Resim 3. Periferik yaymada gortilen akantositler

gularda periferik yaymada akantosit tespit edilemeyebilir. Bu gibi
durumlarda tekrarlayan periferik yaymalar yapilmasi veya 1991
yilinda Feinberg ve ark. (4) uygulamaya soktugu 1:1 oraninda salin
ile diltie edilen 1slak yaymalarda akantosit bakilmasi tavsiye edil-
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mektedir. Salin ile dilisyon sonrasinda eritrositlerde dikensi ve yu-
varlak c¢ikintilar gozlenmistir. Bu ozellik HH ve normal insanlarda
saptanmamistir (4, 5). Olgumuzda ise 3 yaymada da %50 tzerinde
akantosit izlenmistir.

Literattirde birinci ve yedinci dekatlarda olgular bildirilse de, baslan-
gic yasi genellikle Gigtincti dekattir, ortalama yasam siresi kisalmistir.
Genellikle otozomal resesif gecisli olmakla birlikte, otozomal domi-
nant, X'e bagli resesif ve sporadik vakalar bildirilmistir (6, 7).

Noroakantositozda en sik goriilen hareket bozuklugu alt ekstremi-
telerde baskin koredir, parkinsonizm ve distoni de gorilebilir, bu
bakimdan en ¢ok HH'ni taklit edebilir. HH'ndan farkli olarak sere-
beller bulgular, dizartri ve disfajiye neden olabilecek orofaringeal
diskineziler gorulebilir (8). Olgumuzda koreiform hareket bozuklu-
gu yoktu, hafif parkinsonizm bulgulari olmakla birlikte, agir disfaji
ve dizartriye yol acan orofaringeal diskinezi ve serebeller bulgular
baskindi.

Daha ¢ok jeneralize tipte epileptik nobetler, hastalarin yarisinda
baslangi¢ bulgusu olarak ortaya cikar (2, 9). Hastamizin 6zge¢mi-
sinde 20 yildir antiepileptik tedavi ile kontrol altinda olan epilepsi
hastaligl mevcuttu. Epileptik nobetler hastanin baslangic bulgusu
olarak degerlendirildi.

Noroakantositoz, MSS tutulumu ile giden herediter noropatiler
grubunda yer almakta olup, hastalarin yaklasik yarisinda noropati
varligi rapor edilmistir. Literatiirde cogunluklu aksonal tipte noro-
pati bildirilmistir (2). Hastamizda da kronik donem aksonal senso-
rimotor polindropati saptanmistir.

Noroakantositozda, kisilik ve davranis degisiklikleri, anksiyete,
depresyon, obsesif-kompulsif bozukluk, emosyonel labilite ile gi-
den psikiyatrik semptomlar ve kognitif yikim siktir (2). Hastamizin
okur-yazar olmamasi ve agir dizartrisi nedeniyle mental durum
degerlendirme testleri yapilamadi, kognitif yikimi oldugu izlenimi
edinildi.

Radyolojik goruintileme bulgulan hastaliga spesifik degildir. Kra-
nial MR'da yaygin serebral ve kaudat ¢ekirdeklerde atrofi ile lateral
ventrikiil 6n boynuzunda daha belirgin olmak (zere ventrikiiler
genisleme gorilebilmektedir (8, 10). Hastamizin MR'da tlimh se-
rebral atrofi mevcuttu ve sol frontotemporal bolgede 4mmlik ka-
vernom koinsidental olarak degerlendirildi (Resim 1).

Sonug

Klinik tablo ve periferik kanda akantositlerin varligiyla tanisi ko-
nulabilen néroakantositoz, genellikle hareket bozukluklariyla sey-
reden hastalarda arastiriilmaktadir. Ancak, on planda serebellar,
multipl norolojik bulgularla basvuran hastalarda da bizim olgu-
muzda goruldiigu gibi, akla gelmesi sonuca ulastirabilir.
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