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FRIEDREICH'S ATAXIA (A REPORT OF OHE FAHILY)

Sum mary!
features of disease were revieved.

Ozet:
nimiscr.
GIRlS _ .
Eriedraich  staksisl, 1k  kez  186I'de
Friedreich tarafindan temmlammistir (1). Baglan-

gicta patolojinin medulla spinalisie simirh oldugu
dnsonoltirken, daha sonralan rejeneratil soregle-
rin  bulbus, serebellum, serebral korteks ve
periferik  sinirlerl de etkiledigl anlagitmistir

(2,3). Familval, progressif nitelikleri bu hastah-

gin  genetlk gecisinin Mendel kanunlarina tam
olarak uymadigi gorgimektedir,

OLGU SUNUMU

Arastirma yaspugimiz ailenln en son kusak-
tan 1kl Oyesi klini3imlzde yaunlarak Incelenmis,
diger fertlerden bir kismi poliklinlkte gorglerek
muavene ediimistir. Kalan aile fertleri hakkinda
da yakinlarindan ayrintih anamnez alinmistir, i

Yatirilarak Incelenen 1ki hestamiz; kardes
cocukiart olup 10 ve 12 yaslarindaydi. Hastahk
belirtileri koctk olan erkek ¢ocugunda daha
belirgindl, Kuzenl olan kiz gocugunda lise geg
yorg@me, cabuk yoruime, hafif dengesizilk tamim-
jandi. Muayene bulgularinda dort yanh  Thafif
gocsazlok, simetrik  halif  serebellar sendrom
ve DTR &8zalmeasi disinda patolojik bulgu belir-
lenmedl. Sistemlk, radyolojik, elektrofizyolojik

A family with Friedreich staxia is reported. The genetic transmission and the m ain

Tdedreich ataksil bir aile incelenerek, hastaligin genetdk gesisi ve bashca dzellikleri araso-

incelemeler

[EMNG ve Evoked uotansiyeller)

normal bulundu.

Erkek cocukta Ise hafll mental retardas-
yon, [iksasyonia belirginiesen bilateral horizon-
tal nistagmus, Romberg pozitifiigl, altta bellr-
gin ve yaramesl icin destek gerektlren kuadri-
parezl, simetrik halif serebellar sendrom, DTR
kaybi, Ost ve saitta patolojlk refleksler gozlendl.
Konusmast haflf disartrik olup, bsslangic halin-
dekl syak deformitesi dikkatl cekiyordu. Derin
duyularda azaima ve altta belirgin tonus azal-
mast da belirlendi. Radyolojik - Incelemelerde
hafif skolyoz, EMNG'de duyu - potansiyelierinde

kogoime, Evoked Incelemelerinde {Somatosenso-
riyel) Ise o0st ve aitts elde edllen cevaplarda
belirgin latans uzamasi tesplt edlidl. Diger

sistemik ve laboratuvar incelemeler normaldi.

Hastahgin diger aile bireylerinde ne sekll-
de goraidogh ve genetlk gecls  ozelllkler!
Sekll 1'de izlenmektedir. .

TARTISMA

Friedreich ataksisi; spinoserebeliar, kortlko-
spinsit ve piramidal yollarin familyal, progressif,
dejeneratif bir hastshgidir (5,6). Hastahk genel-
likle 7-18 yaqlar_"nrasmda belirgin hale geg-
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Sekll 1

mekta, ender olarak adult donemde baslamak-
tadir (4), Hastalik progressif bir gidis izleyerek
yaklagtk 10 yil lginde hastalar, higbir I yapa-
maz ve baskalarina bagimh hale geimektedir
(7). #lom nedenl, gogu kez araya giren enfeksl-
yonlar nedeniyle olmaktadir (5 -

Genatik gecis oOzeliiklert konusunda farkli
gdrdsler  bulunmaktadir, Erkeklerde kadinisra
gore daha sik tastlanmakta, hasta kadinlards,
hastaltk daha sillk olarsk gdzlenmektedir, Hasta-
ik belirtileri genellikle aym sailede benzer
yaglarda baslamaktadir.  Hastahigin, skrabaler
atasinda benzer bir gidly lzlediginin bildiriime-
sine ragmerd, saym ailenin bireylerinde farkh
formlarin da olabilecegl vurgulsnmaktadir {4,8%

Inceledigimiz ailenin son bes kugagt hekkin-
da ayrintih  Inceleme yapilmistic. Bu  allede
bes kusakta bes kez alle I¢i eviuik yopildig:
dikkatl cekmektedirs Tum allede 5 erkek ve
k! kadintn Friedreich ataksill oldugu anlagiimis-
tir, Cinsiyet dagiltmi literator verileriyle uyum-
ludur {4,5,7,8), Begincl - kugaktan birl kadin
biri erkek (ki kisinin de yUrame guciogn cektigl
ve kalp hastahgt oldugu ogrenilmistir. Bu birey-
ler, tzrafimizdan muayene edllememistir.

{)concd  kugaktan bir kadin bireyde ve
ddordaned kussktan bir erkek bireyde yardme
gtgloga, dengesizilk, hafif konugma bozuklu-
guyla glden piramido-spino-serebellar bulgularin
yant stra stk ve tam kontrol edilemeyen epilep-

tik nobetlerin olmasi dikkat ceklcidir, Literator
incelemesinde, Friedreich staksilllerde, eplleptik
nobetlerin seyrek olarak ortaya ¢iktigi bildiril-
mistir {6,7) |

Bu eallenin hesta bireylerinde, hastaligin
erkeklerde biraz daha bellrgin ve progressif
olmasi disinda benzer gldis gosterdigl anlapli-

lse hepsinde Ilkokul

msktadir. Daglangic yog
caglarina uymaktadir.

liging -bir nokta, hasta.olmayan bireylerde
sinirda  zeka dozeyl sikhigidir. Muayene edilen
begine! kusakten Ikl normal. bireyde, hakkinda
bilgi edinilen 'dort kusakten yine Iki bireyde
bu - patolojlye rastlanmigtir, Bu  durumun
Friedreich ataksisinden ‘¢cok, yskin akraba evliili-
ginin sk tekrarlanmasindan lleri geldigl doganal-
mektedir, :
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