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OZET

Bu ¢aligmada 2 yaginda bir erkek infantil noroaksonal
distrofi (INAD) olgusunun klinik ve laboratuvar 6zel-
Likleri sunwlmustur, INAD, erken cocukluk doneminde
baglayan ilerleyici karakterde, psikomotor gerileme ile
seyreden, alt motor nironu da tutarak agwr hipotoniye
vol agan bir hastaliktir. EEG'de saptanan hazl ritmler
cok ender gériilen bu hastebkta kugkulandirict bir
belirti olmakla birlikte, kesin tam biyopsiyle olmak-
tadur.

Anahiar kelimeler: ¢cocuk, néroaksonal, dejeneratif,
soluk tutma nébeti

SUMMARY

A case of Infantile Neuroxanal Dystrophy with
Breathholding Spells

In this study a case of infantile neuroaxonal dystrophy
(INAD) accompanied by breathholding spells with iis
characteristic clinical and laboratory features are
presented. INAD is a progressive disorder of early
infancy which causes motor and mental deterioration
as well as it gives rise to profound hypotonia effecting
the anterior motor horn cells. While the fast rhythms

seen in the EEG may well alert the physician to suspect

the diagnosis, biopsy is necessary for the definitive
diagnosts.
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GIRIS

Infantil néroaksonal distrofi (INAD), otozomal rese-
sif gecigli, nadir goriilen, merkezi ve periferik sinir
sisteminde distrofik aksonlann varlif1 ile karakterize
nérodejeneratif bir hastaliktir (1,

Infantil néroaksonal distrofi tanisi alan vakalarda ti-
pik klinik bulgularin 6 ay-2 yas arasinda psikomotor
gelisimde Once yavaglama sonra gerileme tarzinda
bagladify belirtilmigtir. Alt motor ndron tutulumuna
bagh olarak agir hipotoni gériilen ve beraberinde
simetrik piramidal bulgular ve gérme bozuklugu
izlenen bu hastaligin siklikla ilerleyici demans ve
deserebrasyon ile birlikte 10 yagindan once Sliimle
sonuglandig1 bildirilmistir .

Bu hastalarda genellikle 2 yagindan sonra elektro-
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ensefalografide (EEG) karakteristik olarak belirgin
hizli bir aktive (16-22 Hz frekansinda) goriiliir, fakat
bu EEG bulgusuna hastaligin ¢ok erken veya geg
doneminde rastlanmayabilir @3, Elektromyografide
(EMG) ise 6n boynuz tutulugunu gosteren bulgular
meveut olup, sinir iletileri normaldir . INAD'da
kanda biyokimyasal bir anormallik saptanmaz. BOS
genellikle normaldir. Gériintiileme yontemleri ile
anlamli bir sonug elde edilemedigi belirtilmekle
birlikte ¥, MR'de {manyetik rezonans) T 2'de bila-
teral serebellar hemisferde sinyal artis1 gozledigi @),
serebellar vermis ve beyin sapinda ilerleyici atrofi
saptandigt ), globus pallidus da metal birikimini
digiindiiren bulgular goriildiigii ) degigik calig-
malarda belirtilmigtir.

Cok seyrek rastlanmakla birlikte, szellikle 2 yagin-
dan sonra geligen, ilerleyici demans olgulanna agir
hipotoni eglik eftiinde ve elektrofizyolojik bulgular
destekleyici oldugunda, infantil noroaksonal distrofi
tanist ayuict tamda yer almalidir. Ancak INAD'da
tarn koydurncu biyokimyasal bir testin ¢lmamasi,

35



kesin tam icin biyopsiyi zorunlu kilmaktadir. Beyin,
periferik sinir, deri, konjunktiva ve kas biyopsileri-
nin taniya yararli oldugu bildirilmigtir

Bu yazida ender rastlanan ve gerek klinik gerekse

" histopatolojik bulgulan ile INAD tamsu diigiindi-
ren bir olgu atipik Gzellikleriyle birlikte literatiir
is13inda sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

F.Y., 2 yasinda erkek gocugu. Gelisme gerilifi, zaman
zaman morarma, suur kayb ve tim viicutta kasilma
yakinmalariyla getirildi, Hastamn ilk yakinmalar normal
spontan vajinal dogumu takiben birkag saat iginde
morarma, suur kaybr ve tiim viicutta kasiimalar gseklinde
baglarnig, Bu sikayetler 2-3 saatte bir, 1-2 dakika siireli ve
ozellikle uyamkken aglamayi takiben oluyormus. 9 ayhk-
ken sol gdziinde kayma oldufu farkedilmis. Bir yagina
kadar fizik ve mental gelisimi tamamen normal olan
hastanin bu yastan itibaren geligiminin dnce durakladigi
sonra giderek katiilestifi saptanmig. Birkag ay iginde dnce
basamadifi, sonra oturamaz oldufu ve nihayet bagint tata-
madifi izlenmiy. Cevreden gelen uyarilara tepkisi giderek
azalmig, Kati gidalar yutamadify i¢in yemesi de bo-
zulmus.

Fizik ve nirolojik muayene: 10.5 kilo, 85 cm boyunda,
49,5 ¢cm ¢apinda bas gevresi mevcuttu. Hepatosplenome-
gali, yoktu. GOz temasinmin azhigl, bagim tutamadigi ve
oturamadigl saptandi. Tiim viicutta hipotoni, derin tendon
reflekslerinde azalma, sol 6. sinirde parezi mevcuttu.
Bilateral Babinski pozitifti.

Laboratuvar tetkiklerinde rutin kan biyokimyas1 ve hemo-
grami immiin elektroferezi normaldi. Idrar tetkikinde kay-
da defer bir bulgu yoktu. Idrarda spot tarama testleri
{FeCl 3 gibi) normaldi. Kanda TORCH antikorlar1 sitome-
galoviriis disinda negatifti. Direkt akciger grafisi normal-
di. Yapilan Denver geligimse! tarama testinde yagma gore
geligimi geri bulundu.

Uyaniklik EEG'sinde 15-16 Hz'lik kizh bir ritmle birlikte
vaygin bioelektrik aksama hali ve elektrografik olarak
kaydedilen katilma nobeti bulgulart mevcuttu {Resim 1).
Uyku EEG'sinde 6n ve orta hemisfer bdlgelerinde yaygin
devamli alfa frekansinda bir aktivite vard:r (Resim 2).
EMG'de 6n boynuz tutulumunu gdsteren denervasyon po-
tansiyelleri meveut olup sinir ileti huzlar normaldi, Onbes
aylikken cekilen kraniyel BT'si (bilgisayar tomografisi)
normal, 19 aylikken c¢ekilen kranivel MR'sinde lateral
ventrikiiliin posterior hornlan komsulugunda beyaz cev-
herde T2'de hiperintens alanlar mevcuttu. Yatuginda geki-
len MR'sinde bilateral atriumlar diizeyinde ve posterior
pariyetalde periventrikiiler beyaz cevherde gecikmis mye-
linizasyonla uyumlu intensite degigiklikleri gériildii (Re-
sim 2). Sural sinir biyopsisinde mikroskopik olarak.hiper-
trofik aksonlar ve aksoplazmada eozinofilik globiiller
izlenmig, epintriuny normal yapida gdzlenmigtir (Resim 4
ve Resim 5).
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Resim L. Soluk tutma nbbeti sirasinda yaygin bieclektrik
aksama.
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Resim 2. Uyku EEG'sinde 15-16 Hz'lik hrzh ritm.

Resim 3. Bilateral posterior beyaz cevherde miyelin gecik mesi.

Hasta yakinlarinin onay vermemesi nedeniyle beyin bi-
yopsisi yapilamamistir,

Klinik seyir: Hasta yattig: siire iginde giderek kotilesti,
tant konduktan sonra aileye bilgi verildi ve taburcu edil-
dikten 3 ay sonra eksitus oldugu 6&renildi.
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Resim 4. Aksoplazma icinde granijlerAmaterye! varhg (ok).
TARTISMA

Hastada klinik olarak izlenen belirgin psikomotor
yikima ek olarak saptanan agir hipotoni ve piramidal
bulgulara diginda EMG'de 6n boynuz tutulusu ve
ozellikle EEG'de ilaca bagh olmayan bir hizli aktivi-
tenin goriilmesi ndroaksonal distrofi tanisin drigiin-
diirmiigtiir. Yapilan sural sinir biyopsisiyle bu tam
histopatolojik olarak desteklenmigtir,

Sunulan olgunun baz klinik ve laboratuvar bulguia-
rinin literatiirde belirtilen olgulara gore baz atipik
Ozelliklere sahip oldugu dikkati g¢ekmistir. Klinik
tablonun soluk tutma nijbetlcriyle baglamasi, EEG'de
literatiirde bildirilen hizh aktiviteye oranla hasta-
mizda daha yavag bir aktivitenin gorillmesi ve
MR'de dismyelinizasyonu diistindiiren bulgularin
varli1 olgunun atipik yanlan olarak diigiinitlmiistiir.

Hastaligin karakteristik noropatolojik bulgular1 ola-
rak bildirilen néroaksonal sferoidierin, INAD icin
Ozgiil olmayip, Hallervorden-Spatz, Nieman-Pick,
konjenital biliyer atrezi gibi degisik hastaliklarda da
goriildiigt belirtilmistir 7). Ancak bazen klinik ba-
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Resim 5, Farkl ¢apta sinir lifleri ve genislemis aksoplazmalar
(ok). Aksoplazmada amorf materyel kolleksiyonu (okbast).

zen de laboratuvar bulgularina dayamilarak, sunulan
olgunun s6zii gegen hastaliklarla ayiricr tams: ya-
pulmstir.

Sunulan olguda, mevcut klinik bulgulara ek olarak
EMG'de On boynuz tutulugu ve EEG'de hizhi bir
aktivitenin saptanmasi néroaksonal distrofi tamsiu
diiglindiirmiistiir. Bu nedenle sural sinir biyopsisi
planlanmis ve bu §ei<ilde taniya gidilmistir,
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