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Olgu Sunumu: Hallervorden-Spatz Hastalig
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OZET

Hallervorden-Spatz hastalig1, piramidal ve ekstrapiramidal sisteme ait semptomlarin 6n
planda oldugu, genellikle ¢cocukluk ve erken erigkinlik déneminde baslayan ve otozomal resesif
gecis gdsteren progresif bir hastaliktir. Bu olgu sunumunda Hallervorden-Spatz hastahigi tanis
konmusg olan 34 yasinda kadin olgunun oftalmolojik ve norooftalmolojik bulgulanin derledik.

Anahtar Kelimeler: Hallervorden-Spatz hastalifi, retinopati, elektrofizyolojik bulgular

SUMMARY

-Hallervorden-Spatz Disease: A Case Report

Hallervorden-Spatz disease is an insidiously progressive, autosomal recessive disease of
childhood and adolescence in which pyramidal and extrapyramidal symptoms are predominate.
In this case report we evaluated the ophthalmologic and neuroophthalmologic findings of a 34
year old woman with Hallervorden-Spatz syndrome.
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GIRIS
Hallervorden-Spatz hastalig: globus pallidus, subs-
tansiya nigra ve nuklens ruberin pigmenter dejenerasyo-
nu ile seyreden, pantotenat kinaz bagimli ndrodejeneras-
“yon (PKAN) olarak da bilifien, otozomal resesif yolla
kalithm gosteren bir semptomiar toplulugudur (1,2).
Hastaliktan sorumlu genin kromozom 20 p oldugu gos-
terilmigtir (1). Hastalign baglangic1 ge¢ ¢ocukluk ya da
erken erigkin dénemde olur ve 10 ya da daha fazla yil
iginde yavag progresyon gdsterir (1,2). Beyinde demir
birikimi, distoni, parkinsonizm hastaligin belirgin bulgu-
lardir (1,2). Bazi vakalarda hastalifa optik atrofi, reti-

nopati ve gece kérliigii de eslik edebilir (1,2).

Bu eclgu sunumunda Hallervorden-Spatz hastalig
tanis1 konmug olan 34 yaginda bir kadm olgunun néroof-
talmolojik bulgularim derledik,
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Yapilan oftalmolojik muayenede en iyi diizeltilmis
gorme keskinlikleri her iki goz i¢in tam olarak saptandi
(Tablo 1). Biomikroskobik bakis1 ve goz i¢i basinci nor-
mal bulunan olgunun dilatasyon sonrast yapilan g6z dibi
bakisinda her iki gdzde yaygin retinal pigmentasyon ve
retinal damarlarda incelme izlendi (Resim 1).

Olgunun gz hareketleri her yone serbest ve kon-
verjansi yeterli bulundu. Pupil muayenesinde herhangi
bir patoloji saptanmadi.

Gorsel uyarili potansiyel tetkikinde her iki gozde el-
de edilen normal konfigiirasyonlu p100 dalgalarinin la-
tanslari normal fakat amplitiidleri diisiik olarak izlendi
(Tablo 1). Elektrookiilografi (EOG) yapildiginda ise her
iki g6z i¢in Arden orani %200 (normal sinirlarda) olarak
saptand1 (Tablo 1). Elektroretinografi (ERG) korneal
elektrot takilmasi sirasinda hasta agir derecede rahatsiz
oldugundan ve goziinii cok siktigindan uygulanamadi.

TARTISMA

Hallervorden-Spatz hastalif1 globus pallidus, subs-
tansiya nigra ve nukleus ruberin pigmenter dejenerasyo-
nu ile seyreden bir hastaliktir (1,2). Hastaligin baglangic
geg cocukluk ya da erken erigkin dénemde olur ve 10 ya
da daha fazla yil i¢cinde progresyon gdsterir (1,2). Klinik
bulgular oldukga degiskenlik gostermekle birlikte genel-

likle spastisite, tendon reflekslerinde artig ve ekstansor
plantar yanit gibi piramidal sistem ile ilgili ve rijidite,
distoni ve koreatetoz gibi ekstrapiramidal sistem ile ilig-
kili bulgular izlenir (1). Olgumuzun ilk belirtisi 12 ya-
sinda piramidal sistem bulgulan (istemsiz hareketler, di-
lini digar1 gikarma, el, kol ve omuzlarda istemsiz cekil-
meler seklinde) ile baglamig, yiirlimede bozulma tabloya
eklenmis ve klinigi giderek ilerleyerek belirgin hale gel- -
mistir. Izlemlerinde ise ayaklarda plantar fleksiyon sek-
linde distonik hareketler, retropulsiyon, bilateral rijidite
ve ckstansdr plantar yamitlar gelismis ve literatiir verileri
ile uygun bir klinik seyir gostermistir.

Hallervorden-Spatz olgularinda genellikle zeka ge-
riligi tabloya eglik eder (1). Bizim olgumuzda zeka nor-
mal simirlarda idi.

Hastaliin seyri sirasinda az sayida vakada ataksi ve
miyoklonus ortaya ¢ikar. Bu nedenle erken dénemdeki
olgular Huntington hastaliinin rijit varyantindan (West-
phal) ve Wilson hastalifindan ayirt edilmelidir (1). Bi-
zim olgumuz da sikayetlerinin ilerlemesi iizerine Wilson
hastalig1 yoniinden aragtinlmis ve karaciger enzimleri,
idrar ve serum bakir ve serum seruloplazmin diizeyleri-
nin normal bulunmasi ve Kayser-Fleischer halkasinin
bulunmamasi iizerine Wilson tanisindan uzaklagilmistir.

Spastisite ve rijidite bacaklarda en belirgindir. Ba-
zen Wilson hastalifinda oldugu gibi bulbar kaslar da et-

Resim 1. Olgunun goz dibi gériiniimii
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Tablo 1. Olgunun klinik bulgulart

Goz | Gorme Keskinligi _ " VEP | Arden

' o T Muayenesi ’ ' Oram (%)
Sag " Tam(-0.50-3,00x10) Normal 101 msn,-3.5pV 200
Sol Tam(-0.50-3.00x165) ' Normal 103 msn,-2.50V L 20(_) S

kilenebilir. Bunun sonucunda da konusma ve yutma
giicliigii ortaya ¢ikabilir (1,3). Olgumuzun nérolojik mu-
ayenesinde ilerl derecede dizartri, dilde dhsar ptopuls1-
YOn mevcuitiu.

-Hastahk otozomal resesif gegigli olarak bilinir. An-
cak %15 oraminda sporadik olabildigi ve bazi fenotipik
olarak benzer olgularda otozomal dominant gegis de
gostcreblldlgl bildirilmistir. Bizim olgumuzda da her-
hangi bir aile Sykiisii bulunmadigindan sporadik olarak
degerlendirilmistir. Titm hastalarda pantotenat kinaz 2
(PANKZ) geninde mutasyon mevcuttur (4).

- +Baz1 vakalarda hastalifa optik atrofi ve pigmenter
retinopati de eglik edebilir (1,2). Bizim olgumuzda gz
dibi bakisimda belirgin optik atrofi izlenmedi. Her iki
ghzde retinada pigmenter degisiklikler saptandi (Resim
1}). VEP tetkikinde ise her iki gézden diisiik amplitiidh,
latanslari normal, diizgiin konfigiirasyonlu p100 dalgala-
1 elde edildi (Tablo 1). Bu bulgularla hastada primer
optik sinir twtulumunun olmadifi digiiniildil. Dalga
amplitiidiindeki azalmamn retinal fonksiyon bozuklugu-
na sekonder olabilecedi diisiiniilse de ERG cekilemedigi
igin bu ispatlanamadi. Ancak literatiirde oldukga yiiksek

(vaklagik olarak 970) oranda retinal hiicre fonksiyon.

bozukluguna bagh ERG anomalileri bildirilmistir (5).
ERG'de hafif kon anomalisinden ciddi rod-kon bozuk-
luklarma varan farkhi §1ddet ve sekillerde tutulum rapor
edilmistir {5).

Tamda yardimer oldufu bilinen bir bivokimyasal
test yoktur (1), Bazal ganglionlarda izlenen karakteristik
demir birikimi serum demir diizeylerinde ya da demir
metabolizmasinda saptanabilen herhangi bir-defektle
agiklanamamugtir. . Gériintitleme yntemlerindeki gelis-
meler sayesinde eskiden post-mortem olarak konabilen
hastalifin tanist erken dénemlerde konabilmektedir, Ba-
z1 olgularda bilgisayarli tomografi (BT) 'de globus palli-
dusta dansite artig1 gosterilebilirse de bu bulgu ileri yas
grubundaki normal olgularda ve baska hastaliklarda da
gorlilebildiginden nonspesifiktir. Ayrica BT'de dansite
artigt her olguda bulunmadigindan bu olgularda BT ge-
nellikle normal olarak kabul edilir (1,6). Manyetik rezo-
nans gériintiileme (MR Yde T2 sekanslarinda globus pal-
lidusta demir birikimi sonucu ortaya ¢ikan hipointensite

ve santralinde nedeni tam olarak bilinmemekle birlikte
gliozis ve selliiler dejenerasyona neden olan, artmug su
icerigine bafili olabilece@i diigiiniilen hiperintensite
"Kaplan Gozii Belirtisi” olarak isimlendirilmistir. Bu
gortinlim Hallervorden-Spatz hastalifi tanisimt destekle-
yen &nemli bir radyolojik bulgu olarak kabul edilmekie-
dir (1,,6,7,8). Ancak MR'de kaplan gozii belirtisinin sap-
tanmas) tanida dnemli ise de, saptanmamasi hastaliin
tanisi diglatmaz (9). Ayrica hastalifin izlem siirecinde
"kaplan gbzii belirtisinin” kaybolabilecegi de bildiril-
mistir (10). Olgumuzda yapilan tam kan sayimi, kan bi-
yokimyasal incelemeleri normal simrlardaydi. Serum
bakrr, seruloplazmin, demir, ferritin, demir baglama ka-
pasitesi, 24 saatlik idrarda bakir atthimi, batin ultraso-
nografisi normal smirlarda bulundu. Cekilen kranial
MR'de T2 aguhikh goriintiilerde pallidumda saptanan si-
metrik, ortasi hiperintens, ¢evresi hipointens gériiniim
Hallervorden-Spatz hastalifi ile uyumlu olarak deger-
lendirildi. - '

~ Hastaligin bilinen etkin bir tedavi yéntemi olma-
makla birlikte L-Dopa tedavisine gecici yamt veren ol-
gular bildirilmigtir (1), Desferricksamin gibi selat olug-
turarak demir birikimini engelleyen medikal ajanlann
etkili olmadig: saptanmigtir (1). Olgumuz 1991 yilinda
yatinldid1 Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Noroloji Klini-
gi'nde Hallervorden-Spatz hastalifi tamis1 konularak
semptomlarina yonelik olarak Artane 10mg/g ve Klona-
zepam 2 mg/g tedavisi bagland, izlemlerinde ise tedavi-
sine Haloperidol 5mg/g eklendi.

Sonug olarak, Hallervorden-Spatz hastalifinin klini-
gi baslangicta oldukca siliktir ve degiskenlik gosterebi-
lir. Bu nedenle 6zellikle geng yag grubunda silik pirami-
dal ve ekstrapiramidal sistem bulgular olan olgularda
Wilson hastalif1 ile aymricr tant agisindan oftalmolojik
muayene oldukga Gnemlidir. Wilson hastalarinda bulun-
mayan gbz dibi degisiklikleri ve elektrofizyolojik bulgu-
lar Hallervorden-Spatz hastaliginda mevcut olabilece-
ginden, bu tarz hastalarda Gzellikle gz dibi bakis: ihmal
edilmemeli ve miimkiin olan olgularda elektrofizyolojik
tetkikler uygulanmalidir. -
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