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Herediter spastik parapleji (HSP) heterojen
Ozellik gdsteren bir hastaliktir. Alt ekstremite-
lerde ilerleyici spastisite ve hafif glic kaybi ile
ile  Strumpell’in
familiyal spastik paraplejisi olarak anilan bu
hastalik ilk kez 1876 yilinda Seeligmuller

karakterizedir. Diger adi

tarafindan rapor edilmistir.!

Bati Norve¢’ te komplike dominant HSP bagl
resesif  seklinin

prevalansi  12.1/100.000,

Herediter spastik parapleji (HSP) heterojen Ozellik gdsteren, ¢ocukluk ¢adlarinda
baslayabilen bir hastalikti. HSP dominant gegisli olmakia birlikte otozomal resesit
ve X’ e badl gegisieri de vardir.

Bu yazida otozomal resesif gegisli oldugu gdriilen HSP’ Ii olgulara sahip bir aile
sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Herediter spastik parapleji, kalitim, klinik dzellik
Report of family with hereditary spastic paraplegia complicated type

Herediitary spastic paraplegia (HSP) is a disease which can start at childhood ages
and show heterogenous features. Besides, HSP has autosomal dominant
autosomal recessive and X linked transmission

In this paper, a family with HSP with autosomal ressive transmission has been
presented.
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benzerlikler vardir. Akraba evliliklerinin sik
gbzlendidi bu formda klinidin adir seyrettigi ve
de motor sistem disinda tutulumlarin da oldugu
rapor edilmistir. Somato sensoriyel evok
potansiyeli (SEP) bozuk olabilir. Beyin omirilik
sivisinda protein artisi gériilebilir. Olgularin %
12" sinde hastalikta duraksama, alevlenme
periyotlarinin oldugu, ileri yaslarda spastisiteye
sakftzlll3<lara da rastlanabilecedi

bildirilmistir.

prevalansi 1.9/100.000 olarak saptanmistir.

OLGULAR

Otozomal dominant sekli baglangi¢ yasina gore
daha sik gériilen tip olup, 35 yasindan &nce
baglayana Tip 1, 35 yasindan sonra basglayana
Tip 2 denilmektedir. Alt ekstremitelerde
spastisite, derin tendon reflekslerinde artig,
patolojik refleks miisbetligi yanisira HSP Tip 2’
de iist ekstremitelerde de nérolojik bulgular
goriilebilir. 2

Otozomal resesif sekil genelde ilk dekadlarda
goriillir ve ayni hastaliga yakalanmis diger
gocuklar arasinda baslangic vyasi agisindan
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Klinigimize yiiriimede sikinti ve bacaklarindaki
agrilanin artisi ile basvuran 28 yasinda erkek
olgumuzun yapilan ailesel incelemesinde diger
kardeslerde ayni bulgularin oldugu tespit edildi.
Anne (46 yasinda) ile baba (56 yasinda) amca
cocuklar olup, soy gecmislerinde 6zellik yoktu.
Her ikisinin de sistemik ve nérolojik bulgulari
normaldi. Ailenin 7 cocudu olup prenatal, natal
ve postnatal dénemlerde bir sorun olmadidi
ogrenildi (Sekil 1).
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Sekil 1. Herediter spastik paraplejili ailenin soy agaci

1. Olgu: Erkek, hastallk 9- 10 yaslarinda
ylriimede zorluk seklinde baslamis ve 30
yasinda ex olmus.

2. Olgu: 28 vyasinda erkek, klinigimize
yiriime giiclidiiniin ve agnlarinin artmasi
sonucu bagvuran olgumuz; 10 yasinda
ayak uclarnina basarak yiriimeye baglamis.
Son iki yildir destekli yiirliyormus. Bazen
bacaklarinda siddetli agrilanin oldudunu
ifade ediyordu. Yapilan muayenesinde hafif
diizeyde mental retardasyon, dizartri,
ellerinde tremor ve digli ¢ark belirtisi, alt
ekstremitelerde yaklasik % 35 oraninda
glic kaybi, spastisite, derin tendon
reflekslerinde hiperaktivite tespit edilmis
olup, plantar vyanitlar ekstansordii.
Laboratuar verilerinde patolojik olarak alt
ekstremitelerde  somatosensoriyel evok
potansiyeli (SEP) ve motor evok potansiyeli
(MEP) yaniti elde edilemedi.

3. Olgu: 25 yasinda bayan, 10- 12 yaslarinda
bacaklarinda sertlesme ve giigsiizliik ile
sikayetleri baslamis. Alt ekstremitelerinde
% 20 gii¢ kaybi, spastisite, derin tendon
reflekslerinde hiperaktivite ve ekstansor
plantar yanitlar elde edildi.

4. Olgu: 20 yasinda erkek, 8 vyl &nce
sikayetleri baslamis. Alt ekstremitelerde
yaklasik % 30- 35 oraninda gii¢ kaybi,
spastisite, derin tendon reflekslerinde artis,
plantar yanitlar ekstansdr olup bazen
hipoestezi tarifliyordu. Alt ekstremitelerde
SEP ve MEP yanitlan elde edilemedi.

Diger cocuklarda (18 vyasinda bayan, 14

yasinda bayan, 11 yasinda erkek) HSP ile ilgili

herhangi bir belirti olmayip, saglikli idiler.
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TARTISMA

HSP klinik ve genetik olarak heterojen &zellik
gosteren alt ekstremitelerde hafif gii¢ kaybi ve
progresif spastisite ile seyreden bir hastaliktir.
HSP’ de patolojik olarak pramidal yollar, dorsal
kolon ve spinoserebellar yollarda dejenerasyon
izlenir. Olgularin % 70" i otozomal dominant,
% 30" u otozomal resesif gecis gosterirken,
nadiren X' e badh gecis de bildirilmistir. HSP
olgularinda tabloya mental retardasyon,
dizartri, epilepsi, optik atrofi gibi diger
bulgularin eklenmesi ile komplike formlar
olusur. Otozomal resesif olgularda baslangig
yas! erkendir. Otozomal dominant HSP Harding
tarafindan baslangi¢c yasina gére erken (35
yasindan &nce) ve ge¢ (35 yasindan sonra) tip
olarak siniflandinlmigtir.»*>®

Komplike tip HSP * de otozomal dominant,
resesif veya X' e bagl resesif gecisler de
tanimlanmistir (6). Otozomal dominant gegisli
ailelerde 14q kromozomun yanisira 8, 2p ve
15q’ da lokus oldugu rapor edilmistir.” ®

Bizim olgulanimizda hastaligin baslangic yasi
yaklasik 9- 10 yas civarlariydi. Anne ve babanin
birinci derece akraba oldugu ailede dort kardes
benzer hastalik dykiisii tanimlarken, 1o
kardeste ozellik yoktu. Aile breylerinin bu
durumu ve klinik dzellikleri dederlendirildijinde
hastaliin otozomal resesif gegis oldugu
gozlenmektedir.

Bircok hastada klinigin ilerlemesi yavas ve
uniformdur. Olgularin % 12" sinde hastalik
duraksama, alevlenme donemleriyle seyreder.
Bazi olgularda hastaligin siiresi on yili asmissa



Bolayir ve ark

list ekstremitelerde hafif ataksi goriilebildigi
gibi duyu kaybi da eslik edebilir'?. HSP’ li
olgularda kraniyal BT ve MRI incelemelerinde
serebral ve serebellar hemisferlerde degisik
derecelerde atrofi saptanmasina karsin spesifik
bir bulgu tanimlanmamistir™. Bizim olgulari-
mizda yapilan kraniyal BT incelemesinde anor-
mal bulgulara rastlanmadi. HSP’ de elektrofiz-
yolojik olarak EEG, SEP, MEP incelemeleri
yapilmis, EEG calismalarinda nonspesifik bul-
gulara rastlanmistir. SEP ve MEP incele-
melerinde alt ekstremitelerde amplitiidlerin
diistligu, latanslarin uzadidi ya da alinamadidi
rapor edilmistir.1>*1%1%12 Olgularimizda ise
EEG normal bulunurken iki olgumuz-da alt
ekstremitelerde SEP ve MEP vyanitlan elde
edilemedi.

Klinik ozelliklerin yanisira hastalidin baslangig
yasl ve anne ile babanin birinci derece akraba
olmalari nedeni ile olgularimizin otozomal
resesif gecis gdsteren komplike tip HSP grubu
icinde dederlendirilmesini uygun bulduk.
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