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NörolojiOLGU SUNUMU

ÖZET 

Nöroakantositoz hareket bozuklukları, nöbet, demans ve davranış değişik-
likleri ile seyreden nadiren miyopati veya aksonal nöropatinin eşlik ettiği 
periferik yaymada dikensi akantositlerin varlığıyla karakterize nörodeje-
neratif bir hastalıktır. Literatürde birçok nöroakontositoz sendromu tanım-
lanmıştır ve ayırıcı tanısında da Huntington hastalığı, Parkinson Hastalığı, 
Tourette Sendromu ve Wilson Hastalığı gibi birçok hastalık veya sendrom 
bulunmaktadır. Tanı esas olarak klinik tablo ve periferik kanda akantositle-
rin varlığına dayanmaktadır. Tedavisi tamamen semptomatik olup kür şansı 
yoktur. Tedavi olarak antikolinerjikler, antipsikotikler, antiepileptikler, 
asetilkolin salınım inhibitörleri gibi ilaçlar semptomların tedavisi için kulla-
nılmaktadır. Bu yazıda akut solunum yetmezliği ile başvuran ve nöroakan-
tositoz teşhisi konulan 38 yaşındaki bir erkek hasta sunulacaktır. Hastanın 
semptomları 10 gün boyunca günlük 1 gram metilprednizolon tedavisi ile 
kontrol altına alınmıştır. 

Anahtar sözcükler: nöroakantositoz, metilprednizolon, aksonal nöropati, 

diskinezi, ataksi

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 clinical picture. Treatment is only symptomat-
ic and 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.
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N
öroakantositoz, periferik yaymada dikensi eritro-
sitlerin eşlik ettiği nörolojik bulgu ve semptom-
larla karakterize genetik olarak heterojen bir grup 

hastalığı kapsamaktadır. Bu hastalıktaki nörolojik bulgu-
lar arasında kore, distoni, orofasiyal diskinezi, tik ve atak-
si gibi hareket bozuklukları, bilişsel bozulma ve kişilik 
değişikliği, aksonal nöropati ve epilepsi sayılabilir (1,2). 
Nöroakantositozun her bir major tipi kendi etyolojisine 
sahiptir ve genellikle otozomal resesif geçiş bildirilmekle 

birlikte otozomal dominant veya X’e bağlı resesif geçiş de 
tanımlanmıştır. Bununla birlikte literatürde sporadik vaka-
lar da bildirilmiştir (3,4). Nöroakontositoz tanısında peri-
ferik kanda akantositlerin saptanması tanı için en önem-
li kriter olmakla birlikte akontositoz varlığı tek başına an-
lamlı olmayıp klinik bulguların mutlaka eşlik etmesi ge-
rekmektedir (5). Periferik kanda akantositlerin görülme 
zamanı hastadan hastaya değişkenlik gösterebilmektedir. 
Akantositler genellikle hastalığın erken dönemlerinde gö-
rülmekle birlikte bazı vakalarda geç dönemde görülebil-
mektedir (6,7). Hastalığın tedavisi tamamen semptomlara 
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yönelik olup antikolinerjikler, antipsikotikler, antiepilep-
tikler, asetilkolin salınım inhibitörleri hatta lityum tedavi-
si literatürde tanımlanmıştır (8,9). 

Bu yazıda akut solunum yetmezliği izlenen, nöroakantosi-
toz teşhisi konulan ve metilprednizolon tedavisinden fay-
da gören 38 yaşında bir erkek olgu literatür eşliğinde su-
nulacaktır.    

Olgu 

38 yaşında, sağ elli, erkek hasta, 13 yıl önce ani gelişen 
akut solunum yetmezliği nedeni ile bir sağlık merkezinde 
otonom nöropati ön tanısıyla takip edilmiş ve alınan su-
ral sinir biyopsisinde son dönem Guillain Barre Sendromu 
teşhisi konmuş. Hasta aynı dönemlerde bipolar affektif 
bozukluk tanısıyla da psikiyatri kliniğince de takip altında 
olup olanzapin ve lityum tedavisi almaktaymış. Hasta yine 
bir akut solunum yetmezliği tablosu ile 2010 Ekim ayında 
başvurmuş ve yoğun bakım şartlarında entübe halde ta-
kip edilmiş. Genel durumu kısmen düzelip ekstübe edilen 
hasta şuur bulanıklığı ve ekstremitelerde güçsüzlük nede-
niyle refere edildi. Hastanın bilinci açık, oryantasyonu ve 
kooperasyonu tamdı. Konuşma dizartrik olup, anlaması 
normaldi. Gözler orta hatta olup göz hareketleri her yöne 
serbestti. Pupiller izokorik olup direk ve indirek ışık refleksi 
alınabiliyordu. Diğer kraniyal sinir muayeneleri normal-
di. Alt ekstremitelerde özellikle distalde kas gücü kaybı 
mevcuttu (3/5). Derin tendon refleksleri üst ekstremite-
lerde normoaktif olup alt tarafta ise alınamıyordu. Plantar 
yanıt bilateral fleksör idi. Hastanın Rankin skala skoru 4 
idi. Orolingual diskinezi, hafif bradimimi ve bradikinezisi 
mevcuttu, tremoru yoktu. Bilateral hafif derecede dismetri 
izleniyordu. Ayak başparmaklarında çekiç parmak ve pes 
kavus deformitesi mevcuttu. Hasta alt ekstremitelerdeki 
kuvvetsizlik nedeni ile ayağa kalkamıyor ve yürüyemiyor-
du. Ayrıca yaygın kas atrofisi mevcuttu. Özellikle alt eks-
tremitede quadriceps femoris kasında ve gluteal kaslarda 
atrofi vardı. Plantar fleksiyon ve plantar ekstansiyon 3/5 
olarak tespit edildi. Kraniyal manyetik rezonans görün-
tülemesi (MRG) sonucu normal olarak değerlendirildi. 
Lomber MRG’sinde kanal veya kök basısı görülmedi. Tam 
kan sayımında hafif derecede lokositoz saptanan hastanın 
rutin kan ve beyin omurilik sıvısı (BOS) biyokimya sonuç-
ları normal olarak izlendi. Elektromiyografi (EMG) incele-
mesi alt ekstremitelerde baskın sensorimotor aksonal po-
linöropati ile uyumluydu. Hastanın soy geçmişinde özellik 
yoktu.

Akut gelişen solunum güçlüğü ve kas güçsüzlüğü nede-
niyle ayırıcı tanıda öncelikle beyin damar hastalıkları, ilaç 

entoksikasyonu ve yeni bir Guillain- Barre atağı düşünül-
dü. Kraniyal MRG incelemesi normal olan hastada ilaç en-
toksikasyonu lehine bulgu saptanmadı. Elektrofizyolojik 
incelemede sensorimotor aksonal tipte polinöropati iz-
lendi. Bu bulguyu öncelikle daha önce ağır geçirilmiş ak-
sonal tipte Guillain Barre Sendromu’nun sekel bulguları 
olarak yorumlasak da, çekiç parmak ve pes kavus defor-
mitelerinin varlığı herediter formda bir nöropati varlığını 
da düşündürmüştür. Test terapötik amaçlı olarak hastaya 
10 gün boyunca 1 gr/gün metilprednizolon pulse tedavi-
si uygulandı. Hastaya kas güçlendirme, yürüme ve denge 
egzersizleri uygulandı. Tedavi süresinin sonunda hastanın 
kas kuvveti arttı, genel durumu düzeldi ve desteksiz yürü-
meye başladı. Rankin skalası 2’ye kadar yükseldi. Hastada 
ataksi, orolingual diskinezi, parkinsonizm semptomları 
olması, dizartri, polinöropati, kognitif ve psikiyatrik bul-
guların eşlik etmesi nedeniyle hastada ayırıcı tanıda nö-
roakantositozdan şüphelenildi ve periferik yayma yapıldı. 
Periferik yaymada %20’nin üzerinde akantosit saptanma-
sı üzerine hastaya nöroakantositoz tanısı konuldu (Şekil 
1). Hastadaki polinöropati tablosunun nöroakantositoza 
bağlı olabileceği düşünüldü.  

Tartışma 

Nöroakantositoz periferik kanda akantosit olarak bilinen 
deforme eritrositlerin olduğu ve nörolojik bulguların 
eşlik ettiği etiyolojisi kesin olarak bilinmeyen nadir bir 
hastalıktır. Birinci ve yedinci dekatlarda nöroakantositoz 
olguları bildirilmekle birlikte nöroakontositozun ortala-
ma başlangıç yaşı 35’tir (10). Akantositoz ile ilgili 3 temel 
nörolojik durum tanımlanmıştır. Bunlar  abetalipoprotei-
nemi, koreoakantositoz ve McLeod sendromudur. Daha 
nadir olarak akantositoz ve nörolojik bozukluk birlikteliği 
beyin demir birikimi Tip I (Hallervarden-Spatz hastalığı), 

Şekil 1. Hastanın periferik yaymasında akantositlerin varlığı görülmektedir.  
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kore-demans-parkinsonizm-akantositoz HARP (hipopre-
betalipoproteinemi, akantositozis, retinitis pigmentoza, 
pallidal dejenerasyon) sendromunda görülmektedir (11). 

Nöroakantositoz tanısında periferik kan yaymasında akan-
tositlerin gözlemlenmesi gerekmektedir. Akontositler erit-
rosit membran akışkanlığının azalmasına bağlı olarak geli-
şen eritrosit membranındaki ultrastrüktürel anormallikle-
re bağlı olarak gelişmektedir (1,12). Nöroakontositoz has-
talarında akantosit yüzdesi %5-50 arasında değişkenlik 
göstermektedir ancak akontosit yüzdesi hastalık şiddeti-
ni yansıtmamaktadır (13). Akantositler hastalığın farklı ev-
relerinde tespit edilebileceğinden klinik bulguların mev-
cut olduğu vakalarda akantosit varlığı periferik yaymada 
gösterilemeyebilir. Bu gibi durumlarda periferik yaymanın 
tekrarlanması veya salin ile dilüsyon yapılarak hazırlanan 
ıslak yaymalar yapılması tavsiye edilmektedir (6,7). Bizim 
hastamızda klinik bulgu ve semptomların nöroakantosi-
toz düşündürmesi üzerine yapılan periferik yaymada %20 
oranında akontosit varlığı tespit edilmiş ve hastalık teşhi-
simiz doğrulanmıştır.   

Nöroakantositozda kompulsif bozukluk ve duygusal den-
gesizliği (emosyonel labilite) içeren psikiyatrik semptom-
lara ve bilişsel (kognitif ) bozukluklara sıkça rastlanmakta-
dır (10,12). Bizim olgumuzda bilişsel bir bozukluk mevcut 
olmayıp bipolar affektif bozukluk tanısı almış ve tedavi al-
tında olan bir hastaydı.  

Nöroakantositozda radyolojik görüntüleme bulguları has-
talığa spesifik değildir. Radyolojik tetkikler olarak bilgisa-
yarlı beyin tomografisi, beyin MR, pozitron emisyon to-
mografisi (PET), tek-foton emisyon bilgisayarlı tomografi-
sinden (SPECT) faydalanabilmektedir. Beyin MRG’de kau-
dat ve lentiform nükleuslarda kaudat atrofi ve artmış sinya-
lizasyon görülebilmektedir. Bilgisayarlı beyin tomografisin-
de de kaudat atrofi ve özellikle lateral ventriküllerin ön boy-
nuzlarında olmak üzere ventiküler genişleme gözlemlene-
bilmektedir.  PET’de neostriatum ve frontal serebral kortikal 
alanlarda hipometabolik alanlar ve SPECT’de ise aynı alan-
larda hipoperfüzyon alanları görülebilmektedir (10,14-17).  
Literatürde serebellar atrofi görülen olgılarda tanımlanmış-
tır (18). Bizim olgumuzda sadece beyin MRG tetkiki yapıl-
mış olup normal olarak raporlanmıştır. Hastanın periferik 
yaymasında %20 oranında akantosit saptanması nedeniyle 
daha ileri radyolojik tetkike ihtiyaç duyulmamıştır. 

Nöroakantositoz merkezi sinir sistemi tutulumuyla bir-
likte giden herediter nöropatiler grubunda yer almakta 
olup nöroakantositoz hastalarının yaklaşık yarısında nöro-
pati varlığı rapor edilmiştir. Periferik nöropati hastaların-
da derin tendon refleksleri azalmakta veya kaybolmakta-
dır (10, 12), (14). Bizim hastamızda da alt ekstremite derin 
tendon reflekslerinde kayıp ve buna eşlik eden kas gücü 
kaybı mevcuttu. Literatürde nöropati hastalarının elektro-
fizyolojik incelemelerinde çoğunlukla aksonal tipte poli-
nöropati eşlik ettiği bildirilmektedir. Histolojik inceleme-
lerde ise genellikle geniş çaplı myelinli liflerde tutulum ve 
kronik aksonal nöropati varlığı rapor edilmektedir (10,19). 
Bizim olgumuzun elektrofizyolojik incelemesinde duyusal 
potansiyeller hiç alınamamış, motor potansiyeller altta be-
lirgin düşük amplitüdlü olarak elde edilmiştir. Bu bulgular 
yaygın, simetrik sensorimotor aksonal tipte polinöropati 
ile uyumluydu.  

Literatürde farklı klinik tablolarla başvuru gösteren nö-
roakantositoz olguları bulunmakla birlikte akut solu-
num güçlüğü ile başvuran bir nöroakantositoz olgusu-
na rastlanmamıştır. Olgumuz bu nedenle literatür açı-
sından önem arz etmektedir. Bununla birlikte olgumu-
zun diğer bir önemli özelliği de nöroakantositoz tanımı 
içerisinde tanımlanan nerdeyse tüm klinik tablolara sa-
hip olmasıdır. Hastanın solunum sıkıntısı ile başvurması 
muhtemelen nöropatiye bağlı solunum kaslarının etki-
lenmesine bağlı olarak düşünülmüş olup hastanın ste-
roid tedavisinden fayda görmesinin nedenini de nöro-
pati tedavisinde steroidin bilinen etkinliğine bağlaya-
biliriz.   

Sonuç olarak literatürde nöroakantositoz ile ilgili birçok 
veriye rastlayabilmemize rağmen nöroakantositoz bizim 
olgumuzda olduğu gibi hiç beklenmedik bir klinik tablo 
ile karşımıza çıkabilmektedir. Bu nedenle karmaşık klinik 
tabloya sahip olduğunu düşündüğümüz hastalarda nö-
roakantositoz tanısının daha sık akla getirilmesi kanısın-
dayız çünkü periferik yayma gibi basit ve ekonomik ola-
rak pahalı olmayan bir yöntem ile bu hastalığa hızlıca tanı 
konulabilmekte olup tedavi basamağına bir an önce geçi-
lebilmektedir. Nöroakantositozda klinik başvuru ve teda-
vi basamakları dahil olmak üzere birçok yönden genelle-
me yapılabilmesi henüz mümkün olarak görünmemekte 
olup daha ileri ve çok merkezli araştırmalara ihtiyaç oldu-
ğu kanısındayız. 
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