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Ntaksi-telenjickiaziti bir hasta takdim edilerek hu sendromun genel azellikleri gizden gegirilmistir,
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On the occasion of a case ataxia telangiectasia

A case of araxia-telungiectasia by decribed, and gencral features of this svndrome are reviewed. [Jowrnal

of Tirvai Ozal NMedieal Cenier 2¢1):69-71 1995
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Alaksi-telenjiektazi  (AT). ilerleyici serebeller

atakst, goz ve ciltte telenjiektazi. sik tekrarlayan

sinopulmoner enfeksivonlar ve kombine immun
vetmezlik tle kendini gosteren otozomal resesif

gecisli bir sendromdur'™ 1026°da ii¢ kardeste ataksi.
koreoatetosis ve okilloklitandz telenjiektazt ile
seyreden bir hastalik bildirildi. 1957'de ayn bir
klintkopatolojik  durum  olarak  degerlendirilen bu
hastahga "ataksi-telenjicktazi" ismi verildi'

Bu ozellikleriyle bir vakay! takdim ederek  AT'yi
gozden vecirdik.

Vaka takdimi

Yedi vasindak: kiz hasta ates. solunum stkintisi,
merarma ve gozlenuade kizarnkhk sebebivle getiriidi
Cocugun 2 vasindan ttibaren ayda -2 defa
hastalandigr, sik stk bronsit sebebiyle hastaneye
vaurildigr,  yapilan  bronsit  ve  tiiberkiiloz
tedavilerinden tam fayda gormedigi ifade edildi.
Hastanin | yasindan sonra fark edilen goziindeki
kizankhgm gittice artogi, son | vil icerisinde
vanaklarina da yayildig 63renildi. Bir yasina kadar

iyt gehisen  ¢ocugun  daha  sonra  gelismesinin
vavasladigr, ki vaginda yiirimeye basiadigi, gittikge
viriimesinin - bozuldugu, sendeleyerek  yiiridiagi.

otururken ve virurken stk stk distigii bildirildi.
Hastanin anne ve babasimin kardes cocuklari oldugu,
ug kiz ve 1ki erkek kardesinin saglikh oldugu, bir kiz
kardesimin 9 ayhikken oldigu. ailevt bir hastaligin
olmadigt ogrenildi.

Fizilk muayene : Ates 37.8°C, nabiz 168/dakika.
solunum 62/dakika, kan basimcr 90/60 mmHg,
agirhik 10200 gr (%3 persentil alti), boy 95 cm (%3
persentil alti), bas ¢evrest 48 ¢m (%3 persentil alti)
idi.  Genel durumu koti, kooperasyon zayifti,
Kasektik, asirt dispneik, peroral  siyanoziu,
subrasternal ¢ekilmeleri vardt ve halsiz goriiniimde
idi. Burun kanatlarinin  solunuma istirak ettigi.
gozlerinin - hafif  eksoftalnuk  oldugu,  bulber
komjonktivada, her 1ki yanakta ve gogisin on
tarafinda telenjiektaziler bulundugu tespit edild:
(Resim ). Farenksi hiperemik ve gogsinde pektus
ekskavatus deformitesi vardi. Dinlemekle solunum
seslert azalmisti ve yaygin yas raller duyuluyordu.
Karacigert kaburga kenartmi 6 cm  gecivordu.
yumusak ve kenan dizgundii. Alt ekstremitelerde
derin tendon reflekslerinin azaldigy ve diger muayvene
bulgularimin normal oldugu tespit edildi.

Laboratuvar bulgulari © Hemoglobin % 99 gr.
hematokrit % $5. 1okesit 7000/mm”. 16kosit formiilii;
%406 pagall, %28 lenfosit, %4 ¢omak. %2 monosit,
eritrositler hipokrom normositer, sediunentasyon 7
mmy/saat, idrar bulgulart normal, kan sekeri 72
mg/di. Ure 28 mg/dl. SGOT 76 U, SGPT 85 U, Na
138 meq/l, K 5.05 meq/l. PPD (-), IgM 700 mg/dl
(n=43-207), IgG 1500 mg/dl (n=608-1572), IgA 48
mg/dl (1v=33-230). IgDh | mg/dl (n=0-8 mg/dl). C3
150 mg/dl (n=77-195)., C4 22 mg/dl (n=7-40), alfa
fetoprotein bakilamadi, akciger grafisinde iki tarafli
pnomonik infiltrasyon meveuttu.

Hasta, gelisme gerthigi, pnomont, kalp yetmezhigl
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fung ve ark
wovehn e aiond telenjicktaci

s ataks telenpiektazr o teshislerr  ile vatrildi
Digitalize edildi. kisith mayi. furosemid. pemsilin-G
ve Co-trimaksazol ve oksijen verilen hasta tedaviden

kismen fayda gordu

Resim 1 Ataksi-telenpektazili - hastada  bulber
telenjiektazt
Tartiyma

AT'de belirtuler cesitli - sekillerde baslayabilir
Klinik  tablova genellikle norolojik  bozukluklar

hakimdir' cocuk virumeye basladigi zaman ataksi
dikkati ¢eker  Bazi hastalarda ataksi 4-5 vasia
kadar ¢ikmavabilir. Atakst vavas tlerler. fakat ciddi
bozukluklara sebep olur Zamanla konusma bozulur
ve tik benzert haraketler. diskonjuge goz hareketlerr.
strabismus ortaya cikar' " Kas atrofisine bagh kas
kuvvetsizhigr — ve  alerleven  vaslarda  mental
retardasvon mevdana gelir. Esas patolojik degisiklik
serebellum ve spinosercbeller vollarda olmasina
ragmen. ekstrapiramidal ve posterior kolon bulgulari
da ortava c¢ikar. refleksler  zaviflar.  fakat  duvu
bozukluklar mutad degildir’™ ™" Tmmun vetmezlik
tle serebeller  degenerasyon arasinda  sebepsel b
thskimn olup olmadigr bilinmemektedir™

AT'de telenpiektazi. 1-0 vaslarinda 1lk defa bulber
konjonktivada ortaya ¢ikar. sonra burun. kulak. kol
ve bacaklarm fleksor vuzlerinde belirir'™™" Cilue
hipo veva hiperpigmente alanlar. atopik  dermatit.
nummular egzema. “cafe au lait” lekelert ve kuteneal
mahignansilere ait bulgular goralebihir”

70

AT de humoral ve hucresel immunite bozulmusg
oldugundan viral ve bakteriyel ajanlara bagh sik
tekrarlayan sinobronsial enfeksiyonlar gehisir Buniar
bronsektazi ile sonlanabilir. Diger immun vetmezlik

durumlarindan  farkhh  olarak  bunlarda  firsatci
enfeksivonlara nadiren rastlanir™*®

Hastalarin kan tablosunda cenellikle
grantlositopeni.  lenfopeni.  eozinofili  meveuttur
Helper/supresor T hucre oran azalmsur
Vakalann “o75'inde  serum veya sckretuar lgA

eksikligr.

%o85'inde  de IgE  cksikhigr  tesbit
edilnistir’ ™"

lgM genellikle monomerik 7S tipinde
bulunmaktadir'  1gG2 ve lgG4  cksiklikler de
mutadur'™ " Viral ve bakteriyel ajanlara karsi
antikor cevabr zayviftir. Hastalarda gegiknis tip asiri
duyarhlik deri testleri ile reaksiyon alinmavabilir
Timus ve lenfoid doku hipoplazisi vardir Genellikle
palpabl lenf nodu voktur' * Otoantikorlar corulebilir
Hastalarin - bir kismunda  beyin ve tmusa  kars
sitotoksik antikorlar bulunmustur'”

AT'de tlert yaslarda sekonder seks karakterler
velismez. testis atrofist gorulur Overlerde hipoplaz
veya agenesis  olabihir' ™' Zamanla  mental
retardasyon gelismest de siktir Hastalarin “ol5-
20'sinde tlert donemlerde gesitht lenforetkuler veva
epitelval  kanserler ortayva  ¢ikabilir "' Non-
Hodgkin lenfomalar daha sik gorulur 1gA eksikhgs
olan vetiskin AT erkeklerde nmide karsmomu riski
normalden 70 defa daha fazladir’

Hastalarda degisik derecelerde gelisme gerihgl
meveuttur™” Yordam'm''. 12 vakahk  serisindeki.
McFarlim ve ark ""min. 18 vakahk serisindeki tum
hastalarda gelisme gerthgr vardi Cogunun kemik
vaglart kronolojik vaslarina  uvgundu

AT tle tlgih genm 11 kromozomun uzun kolunda
oldugu tleri surilmektedir’  AT'de bilhassa 14
kromozomla ilgih kiriklara sik rastlanmaktadir!

AT'de endokrin fonksivonlar genellikle bozuktur
[drarla 17-ketosterordlerin atthmi azalmis. FSH' ki
artmistir.— Insuline  rezistan diabetes  mellitus
vortlebilir' ™" Bobrek glukos esign vuksek oldugu
icin glukozurt nadir goruliir. ketozis 1se gelismer
Yordam' . 12 vakamn 4unde clukoz mtoleransi.
Sunde vuksek serum msulin sevives tesbit etmistir

AT'de Karaciger fonksivon bozuklugu olabihr
\Vakalarnn ¢ogunda  alfa-fetoprotemn  vuksekur
Narsinoembrivonik antijen artmistir'

Bu hastalarda  semptomatik  tedavi vapihir
Enfeksivonlar  genis  spektrumlu  antubiotiklerle
kontrol altma alimr Gama globulin. levamisol .
transfer faktor' . thymosin' tedavileri. fetal timus ve
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kemik ihgi transplantasyonlan’ denenmis fakat
basarih bir sonug elde edilememistir.

Hastalarda prognoz degisiktir. Olim genellikle
malignansi ve pulmoner enfeksiyondandir. 1986'da
Morrell ve arkadaslan'®. AT'de ortalama 6liim
yasimn 19'dan kiguk oldugunu. bunlarin %20'sinin
kanserden  oldigini.  kanserlerin de %6601
fenfomanin. Y027'sin lenfositik loseminin,
digerlerini de mnde. beyin. over.  den. karaciger.
larinks. parotid. meme ve uterus gibr organlarm
epitehial karsinomalarmin olusturdugunu bildirmistir.
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