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Solunum Sikintisi ile Basvuran Noroakantositoz
Olgusunda Steroid Tedavisi: Olgu Sunumu
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0ZET

Ndroakantositoz hareket bozukluklar, nobet, demans ve davranig degisik-
likleri ile seyreden nadiren miyopati veya aksonal noropatinin eslik ettigi
periferik yaymada dikensi akantositlerin varligiyla karakterize norodeje-
neratif bir hastaliktir. Literatiirde bir¢ok ndroakontositoz sendromu tanim-
lanmigtir ve ayina tanisinda da Huntington hastaligy, Parkinson Hastaligi,
Tourette Sendromu ve Wilson Hastaligi gibi bircok hastalik veya sendrom
bulunmaktadir. Tani esas olarak klinik tablo ve periferik kanda akantositle-
rin varligina dayanmaktadir. Tedavisi tamamen semptomatik olup kiir sansi
yoktur. Tedavi olarak antikolinerjikler, antipsikotikler, antiepileptikler,
asetilkolin salinim inhibitorleri gibi ilaglar semptomlarin tedavisi icin kulla-
nilmaktadir. Bu yazida akut solunum yetmezligi ile basvuran ve néroakan-
tositoz teshisi konulan 38 yasindaki bir erkek hasta sunulacaktir. Hastanin
semptomlar 10 giin boyunca giinliik 1 gram metilprednizolon tedavisi ile
kontrol altina alinmistir.

Anahtar sozciikler: ndroakantositoz, metilprednizolon, aksonal nropati,
diskinezi, ataksi

Oroakantositoz, periferik yaymada dikensi eritro-
sitlerin eslik ettigi norolojik bulgu ve semptom-
larla karakterize genetik olarak heterojen bir grup
hastaligi kapsamaktadir. Bu hastaliktaki nérolojik bulgu-
lar arasinda kore, distoni, orofasiyal diskinezi, tik ve atak-
si gibi hareket bozukluklari, bilissel bozulma ve kisilik
degisikligi, aksonal noéropati ve epilepsi sayilabilir (1,2).
Noroakantositozun her bir major tipi kendi etyolojisine
sahiptir ve genellikle otozomal resesif gecis bildirilmekle
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STEROID TREATMENT IN A NEUROACANTHOCYTOSIS CASE PRESENTING
WITH RESPIRATORY DISTRESS: CASE REPORT

ABSTRACT

Neuroacanthocytosis is a neurodegeneretive disease characterized by move-
ment disorders, seizures, dementia, and cognitive impairment associated
with acanthocytes, spike-like abnormality of red blood cells. Lots of neuroa-
canthocytosis syndromes have been defined in the literature. A lot of syn-
drome and/or disease like Huntington disease, Parkinson Disease, Tourette
Syndrome, and Wilson Disease could be accounted in the differential diagnosis
of this pathology. Diagnosis is established in the presence of acanthocytes in
the peripheral blood smear and dlinical picture. Treatment is only symptomat-
icand no cure chance is present. Anticholinergic agents, antipsychotic agents,
antiepileptic drugs, acetylcholine release inhibitors have been used for the
treatment of symptoms. Herein, we are presenting a neuroacanthocytosis
case presenting with acute respiratory distress. In the symptomatic relief, we
used 1 gram/day methylprednisolone treatment for 10 days.

Key words: neuroacanthocytosis, methylprednisolone, axonal neuropathy,
dyskinesia, ataxia

birlikte otozomal dominant veya X'e bagh resesif gecis de
tanimlanmistir. Bununla birlikte literatlirde sporadik vaka-
lar da bildirilmistir (3,4). Noroakontositoz tanisinda peri-
ferik kanda akantositlerin saptanmasi tani i¢cin en énem-
li kriter olmakla birlikte akontositoz varligi tek basina an-
lamli olmayip klinik bulgularin mutlaka eslik etmesi ge-
rekmektedir (5). Periferik kanda akantositlerin goriilme
zamani hastadan hastaya degiskenlik gosterebilmektedir.
Akantositler genellikle hastaligin erken donemlerinde go-
rilmekle birlikte bazi vakalarda ge¢ donemde goriilebil-
mektedir (6,7). Hastaligin tedavisi tamamen semptomlara
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yonelik olup antikolinerjikler, antipsikotikler, antiepilep-
tikler, asetilkolin salinim inhibitorleri hatta lityum tedavi-
si literatlirde tanimlanmistir (8,9).

Bu yazida akut solunum yetmezligi izlenen, néroakantosi-
toz teshisi konulan ve metilprednizolon tedavisinden fay-
da goren 38 yasinda bir erkek olgu literatiir esliginde su-
nulacaktir.

Olgu

38 yasinda, sag elli, erkek hasta, 13 yil 6nce ani gelisen
akut solunum yetmezligi nedeni ile bir saghk merkezinde
otonom noropati 6n tanisiyla takip edilmis ve alinan su-
ral sinir biyopsisinde son donem Guillain Barre Sendromu
teshisi konmus. Hasta ayni donemlerde bipolar affektif
bozukluk tanisiyla da psikiyatri klinigince de takip altinda
olup olanzapin ve lityum tedavisi almaktaymis. Hasta yine
bir akut solunum yetmezligi tablosu ile 2010 Ekim ayinda
basvurmus ve yogun bakim sartlarinda entiibe halde ta-
kip edilmis. Genel durumu kismen diizelip ekstiibe edilen
hasta suur bulanikligi ve ekstremitelerde gii¢stizlik nede-
niyle refere edildi. Hastanin bilinci acik, oryantasyonu ve
kooperasyonu tamdi. Konusma dizartrik olup, anlamasi
normaldi. Gozler orta hatta olup g6z hareketleri her yone
serbestti. Pupiller izokorik olup direk ve indirek 1sik refleksi
alinabiliyordu. Diger kraniyal sinir muayeneleri normal-
di. Alt ekstremitelerde Ozellikle distalde kas glici kaybi
mevcuttu (3/5). Derin tendon refleksleri tst ekstremite-
lerde normoaktif olup alt tarafta ise alinamiyordu. Plantar
yanit bilateral fleksor idi. Hastanin Rankin skala skoru 4
idi. Orolingual diskinezi, hafif bradimimi ve bradikinezisi
mevcuttu, tremoru yoktu. Bilateral hafif derecede dismetri
izleniyordu. Ayak basparmaklarinda cekic parmak ve pes
kavus deformitesi mevcuttu. Hasta alt ekstremitelerdeki
kuvvetsizlik nedeni ile ayaga kalkamiyor ve yiiriyemiyor-
du. Ayrica yaygin kas atrofisi mevcuttu. Ozellikle alt eks-
tremitede quadriceps femoris kasinda ve gluteal kaslarda
atrofi vardi. Plantar fleksiyon ve plantar ekstansiyon 3/5
olarak tespit edildi. Kraniyal manyetik rezonans gorin-
tilemesi (MRG) sonucu normal olarak degerlendirildi.
Lomber MRG'sinde kanal veya kok basisi goriilmedi. Tam
kan sayiminda hafif derecede lokositoz saptanan hastanin
rutin kan ve beyin omurilik sivisi (BOS) biyokimya sonug-
lari normal olarak izlendi. Elektromiyografi (EMG) incele-
mesi alt ekstremitelerde baskin sensorimotor aksonal po-
lindropati ile uyumluydu. Hastanin soy ge¢cmisinde 6zellik
yoktu.

Akut gelisen solunum gii¢ligu ve kas gli¢siizligu nede-
niyle ayirici tanida 6ncelikle beyin damar hastaliklari, ilag
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Sekil 1. Hastanin periferik yaymasinda akantositlerin varligi gérilmektedir.

entoksikasyonu ve yeni bir Guillain- Barre atagi diistiniil-
di. Kraniyal MRG incelemesi normal olan hastada ilag en-
toksikasyonu lehine bulgu saptanmadi. Elektrofizyolojik
incelemede sensorimotor aksonal tipte polinéropati iz-
lendi. Bu bulguyu 6ncelikle daha 6nce agir gegirilmis ak-
sonal tipte Guillain Barre Sendromu’nun sekel bulgulari
olarak yorumlasak da, ceki¢ parmak ve pes kavus defor-
mitelerinin varligi herediter formda bir néropati varligini
da dusiindlrmastdr. Test terap6tik amacli olarak hastaya
10 glin boyunca 1 gr/giin metilprednizolon pulse tedavi-
si uygulandi. Hastaya kas gliclendirme, ylirime ve denge
egzersizleri uygulandi. Tedavi siiresinin sonunda hastanin
kas kuvveti artti, genel durumu diizeldi ve desteksiz yiri-
meye basladi. Rankin skalasi 2'ye kadar yukseldi. Hastada
ataksi, orolingual diskinezi, parkinsonizm semptomlar
olmasi, dizartri, polinéropati, kognitif ve psikiyatrik bul-
gularin eslik etmesi nedeniyle hastada ayirici tanida no-
roakantositozdan siiphelenildi ve periferik yayma yapildi.
Periferik yaymada %20'nin Uzerinde akantosit saptanma-
si Uzerine hastaya ndroakantositoz tanisi konuldu (Sekil
1). Hastadaki polinéropati tablosunun néroakantositoza
bagli olabilecegi distinulda.

Tartisma

Noroakantositoz periferik kanda akantosit olarak bilinen
deforme eritrositlerin oldugu ve nérolojik bulgularin
eslik ettigi etiyolojisi kesin olarak bilinmeyen nadir bir
hastaliktir. Birinci ve yedinci dekatlarda ndroakantositoz
olgulan bildirilmekle birlikte néroakontositozun ortala-
ma baslangi¢ yasi 35'tir (10). Akantositoz ile ilgili 3 temel
norolojik durum tanimlanmistir. Bunlar abetalipoprotei-
nemi, koreoakantositoz ve McLeod sendromudur. Daha
nadir olarak akantositoz ve nérolojik bozukluk birlikteligi
beyin demir birikimi Tip | (Hallervarden-Spatz hastahg),
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kore-demans-parkinsonizm-akantositoz HARP (hipopre-
betalipoproteinemi, akantositozis, retinitis pigmentoza,
pallidal dejenerasyon) sendromunda gorilmektedir (11).

Noroakantositoz tanisinda periferik kan yaymasinda akan-
tositlerin gozlemlenmesi gerekmektedir. Akontositler erit-
rosit membran akiskanliginin azalmasina bagh olarak geli-
sen eritrosit membranindaki ultrastriiktiirel anormallikle-
re bagh olarak gelismektedir (1,12). N6éroakontositoz has-
talarinda akantosit ytizdesi %5-50 arasinda degiskenlik
goOstermektedir ancak akontosit ylizdesi hastalik siddeti-
ni yansitmamaktadir (13). Akantositler hastaligin farkli ev-
relerinde tespit edilebileceginden klinik bulgularin mev-
cut oldugu vakalarda akantosit varligi periferik yaymada
gosterilemeyebilir. Bu gibi durumlarda periferik yaymanin
tekrarlanmasi veya salin ile diliisyon yapilarak hazirlanan
islak yaymalar yapilmasi tavsiye edilmektedir (6,7). Bizim
hastamizda klinik bulgu ve semptomlarin néroakantosi-
toz disiindiirmesi lizerine yapilan periferik yaymada %20
oraninda akontosit varligi tespit edilmis ve hastalik teshi-
simiz dogrulanmistir.

Noroakantositozda kompulsif bozukluk ve duygusal den-
gesizligi (emosyonel labilite) iceren psikiyatrik semptom-
lara ve bilissel (kognitif) bozukluklara sikca rastlanmakta-
dir (10,12). Bizim olgumuzda bilissel bir bozukluk mevcut
olmayip bipolar affektif bozukluk tanisi almis ve tedavi al-
tinda olan bir hastaydi.

Noroakantositozda radyolojik goriintiileme bulgulan has-
taliga spesifik degildir. Radyolojik tetkikler olarak bilgisa-
yarli beyin tomografisi, beyin MR, pozitron emisyon to-
mografisi (PET), tek-foton emisyon bilgisayarli tomografi-
sinden (SPECT) faydalanabilmektedir. Beyin MRG'de kau-
dat ve lentiform niikleuslarda kaudat atrofi ve artmis sinya-
lizasyon gorilebilmektedir. Bilgisayarli beyin tomografisin-
de de kaudat atrofi ve 6zellikle lateral ventrikillerin 6n boy-
nuzlarinda olmak Uzere ventikiiler genisleme gézlemlene-
bilmektedir. PET'de neostriatum ve frontal serebral kortikal
alanlarda hipometabolik alanlar ve SPECT'de ise ayni alan-
larda hipoperfiizyon alanlar gérilebilmektedir (10,14-17).
Literatlrde serebellar atrofi gorilen olgilarda tanimlanmis-
tir (18). Bizim olgumuzda sadece beyin MRG tetkiki yapil-
mis olup normal olarak raporlanmistir. Hastanin periferik
yaymasinda %20 oraninda akantosit saptanmasi nedeniyle
daha ileri radyolojik tetkike ihtiya¢ duyulmamistir.

Noroakantositoz merkezi sinir sistemi tutulumuyla bir-
likte giden herediter néropatiler grubunda yer almakta
olup néroakantositoz hastalarinin yaklasik yarisinda néro-
pati varligi rapor edilmistir. Periferik néropati hastalarin-
da derin tendon refleksleri azalmakta veya kaybolmakta-
dir (10, 12) (14). Bizim hastamizda da alt ekstremite derin
tendon reflekslerinde kayip ve buna eslik eden kas giici
kaybi mevcuttu. Literatiirde ndropati hastalarinin elektro-
fizyolojik incelemelerinde ¢ogunlukla aksonal tipte poli-
noropati eslik ettigi bildirilmektedir. Histolojik inceleme-
lerde ise genellikle genis capli myelinli liflerde tutulum ve
kronik aksonal néropati varligi rapor edilmektedir (10,19).
Bizim olgumuzun elektrofizyolojik incelemesinde duyusal
potansiyeller hi¢ alinamamis, motor potansiyeller altta be-
lirgin diisiik amplitiidli olarak elde edilmistir. Bu bulgular
yaygin, simetrik sensorimotor aksonal tipte polinéropati
ile uyumluydu.

Literatiirde farkh klinik tablolarla basvuru gésteren n6-
roakantositoz olgulari bulunmakla birlikte akut solu-
num guc¢ligu ile basvuran bir néroakantositoz olgusu-
na rastlanmamistir. Olgumuz bu nedenle literatiir agi-
sindan dnem arz etmektedir. Bununla birlikte olgumu-
zun diger bir 6nemli 6zelligi de néroakantositoz tanimi
icerisinde tanimlanan nerdeyse tiim klinik tablolara sa-
hip olmasidir. Hastanin solunum sikintisi ile basvurmasi
muhtemelen ndropatiye bagh solunum kaslarinin etki-
lenmesine bagli olarak diisiintilmiis olup hastanin ste-
roid tedavisinden fayda gérmesinin nedenini de noro-
pati tedavisinde steroidin bilinen etkinligine baglaya-
biliriz.

Sonuc¢ olarak literatiirde néroakantositoz ile ilgili bircok
veriye rastlayabilmemize ragmen noroakantositoz bizim
olgumuzda oldugu gibi hi¢ beklenmedik bir klinik tablo
ile karsimiza cikabilmektedir. Bu nedenle karmasik klinik
tabloya sahip oldugunu disiindiigiimiz hastalarda no-
roakantositoz tanisinin daha sik akla getirilmesi kanisin-
dayiz ¢linki periferik yayma gibi basit ve ekonomik ola-
rak pahali olmayan bir yontem ile bu hastaliga hizlica tani
konulabilmekte olup tedavi basamagina bir an 6nce geci-
lebilmektedir. Néroakantositozda klinik basvuru ve teda-
vi basamaklari dahil olmak tizere bircok ydonden genelle-
me yapilabilmesi henliz miimkiin olarak gériinmemekte
olup daha ileri ve cok merkezli arastirmalara ihtiya¢ oldu-
gu kanisindayiz.

ACU Saglik Bil Derg 2012(3):193-196 195



Ndroakontositozda Steroid Tedavisi

Kaynaklar

1.

196

Rafalowska J, Drac H, Jamrozik Z. Neuroacanthocytosis. Review of
literature and case report. Folia Neuropathol 1996; 34(4):178-83.

. Lossos A, Dobson-Stone C, Monaco AP, Soffer D, Rahamim E, Newman

JP et al. Early clinical heterogeneity in choreoacanthocytosis. Arch
Neurol. 2005; 62(4): 611-4.

. Rubio JP, Danek A, Stone C, Chalmers R, Wood N, Verellen C et al.

Chorea-acanthocytosis: genetic linkage to chromosome 9921. AmJ
Hum Genet 1997; 61: 899-908.

. Walker RH, Morgello S, Davidoff-Feldman B, Melnick A, Walsh MJ,

Shashidharan P et al. Autosomal dominant chorea-acanthocytosis
with polyglutamine-contai-ning neuronal inclusions. Neurology
2002; 58: 1031-7.

. Hardie RJ, Pulln HW, Harding AE, Owen JS, Pires M, Daniels Gl et al.

Neuroacanthocytosis. A clinical, hematological and pathological
study of 19 cases. Brain 1941; 14: 13-49.

. Feinberg TE, Cianci CD, Morrow JS, Pehta JC, Redman CM, Huima T

et al. Diagnostic tests for choreoacanthocytosis. Neurology 1991;41:
1000-6.

. Sorrentino G, De Renzo A, Miniello S, Nori O, Bonavita V.

Late appearance of acanthocytes during the course of

choreaacanthocytosis. J Neurol Sci 1999; 163(2):175-8.

. Galgali RB, Srinivasan K, Kurpad SS, Neerakal I. Neuroacanthocytosis:

a case report. Indian Journal of Psychiatry 2001; 43 (1): 87-9.

. Lin F-C, Wei L-J, Shih P-Y. Effect of levetiracetam on truncal tic in

neuroacanthocytosis. Acta Neurol Taiwan 2006; 15: 38-42.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

Luca R, Adrian D, Anthony PM. Clinical features and molecular basis
of neuroacanthocytosis. J Mol Med 2002;80:475-49.

Adam Z, Geoff S. Neuroacanthocytosis. Practical Neurol 2004;4:
298-301.

Stevenson VL, Hardie RJ. Acanthocytosis and neurological disorders.
J Neurol 2001;248: 87-94.

Rampoldi L, Danek A, Monoca AP. Clinical features and molecular
bases of neuroacanthocytosis. J Mol Med 2002; 80: 475-91.

Storch A, Kornhass M, Schwarz J. Testing for acanthocytosis. A
prospective reader-blinded study in movement disorder patients. J
Neurol 2005; 252(1): 84-90.

Dervin JE, Kendall BK, Hardie RJ. Neuroacanthocytosis: correlation
of clinical and neuroimaging abnormalities. Neuroradiology 1991;33
Supl:575-7.

Tanaka M, Hirai S, Kondo S, Sun X, Nakagawa T, Tanaka S, Hayashi
K, Okamoto K. Cerebral hypoperfusion and hypometabolism with
altered striatal signal intensity in chorea-acanthocytosis: a combined
PET and MRI study. Mov Disord 1998;13:100-7.

Okamoto K, Ito J, Furusawa T, Sakai TK, Tokiguchi S, Homma, A, Koike
R, Tsuji S. CT and MR findings of neuroacanthocytosis. J] Comput
Asist Tomogr. 1991;21:221-2.

Katsube T, Shimono T, Ashikaga R, Hosono M, Kitagaki, Murakami
T. Demonstration of cerebellar atrophy in neuroacanthocytosis of 2
siblings. Am J Neuroradiol 2009; 30: 386-8.

Marson AM, Bucciantini E, Gentile E, Geda C. Neuroacanthocytosis:
clinical, radiological, and neurophysiological findings in an Italian
family. Neurol Sci 2003;24: 188-9.

ACU Saghk Bil Derg 2012(3):193-196



