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Ataksi-Telan jlktaSi (“A-T”) gok ender bir kalitimsal nérodejeneratif bozukluktur. Bu bozuklugun diger

Szelliklerinin bazilar:

* Enfeksiyonlara stk stk yakalanma

* fnceyapl goriiliir

* Kanser olma tehlikesi artar

En ilging laboratuvar bulgusu yiiksek dozajlarda iyonlagtirici radyasyona karst artmig duyarlihiktir. Bozuklugun yavag
ilerlemesi ve ender olusu erken safthalarda teghis edilmesini giiclestirebilmektedir.

KLiNiKSEL OZELLIKLERI
1. Girig

AT’nin ilk belirtileri genellikle cocuk kiiglikken goriiliir. Bu
ilk belirtiler bedenin durugunda ve bedensel hareketlerde
gliglik gekilmesi (govdesel ataksi) olmaktadir. Cocugun
yiiriimeye baglamasi normale gére gecikebilir (18 aydan
sonra), cocuk kendisine destek olan mobilya veya kimseleri
birakmaktan kaginabilir, normalden daha uzun bir siire
boyunca dengesizce yiiriiyebilir, 6ne ve arkaya sallanmadan
ayakta duramayabilir ve sik sik diigebilir.

Genellikle 5 yagina geldiginde goziin beyaz kisminda bariz
damarlar gdriiliir. Bunlar olgunun okiiler telanjiktasisi olup
gok daha yagh kimselerin gozlerinde goriilecek damarlara
benzetilirler. Bu damarlar bazen dogumda bariz olup, baz
kimselerde ise genglik yllarina kadar goriilmezler. Bu
damarlarin goriilmesi kozmetik bir sorun olabilir ama ne
kanama ne de kaginti yaparlar. Zamanla, hava durumuyla ve
duygusal halle degismemeleri bu damarlari diger goz

damarlarindan ayirr.

{lk zamanlarda herhangi bir sorun oldugunundan emin olmak
zor olabilir ve bazm gocuklar 3 ile 5 yaglari arasinda
diizeliyormug gibi  durabilirler, ama sonunda denge
kontroliiniin normal olmadi agikga belli olacaktir.

Yiiriime zamanla gliglesir ve dengesiz oldugu goriiliir, destek
almak iizere sik sik kap1 ve duvarlara dayamilir. Kogma, bir
siire daha az etkilenmig gibi gelir. Bunun nedeni, yavag ve
zarif hareketlere kiyasla hizla hareket edebilmek igin daha az
denge gerekmesidir. Yagamlarinin ikinci onyilinda A-T olan

kimselerin gogu tekerlekli koltuk kullanmaya baglar.

Birinci onyillarinin sonlarinda ve ikinci onyillarinin baglarinda
diger sorunlar ortaya gikmaya baglar; bunlar da viicudun
denge kontroliiniin yitirilmesi kadar kisitlayict olabilirler.

2 Kol ve bacak koordinasyonu

Kol ve bacak kontrolu anormallesir (periferal ataksi), ama
bunlar bedende gériilen kontrol kaybi kadar olmaz. Her
yerde defil ama baz yerlerde istemeden hareket etmeye
baglanabilir. Bu hareketler:

®  Yerinde oturamiyormug izlenimi veren hafif el ve ayak

hareketleri (korea);

Boyun, yiiz ve omuzlarda daha agir vebiiyiik biikiilme
hareketleri (atetoz);

® Oldukga kasilmig ve biikiilmiis bigimlerde durmak
(distoni);

®  Ara sira kol veya bacaklarda kontrol digi ani hareketler
(hepimizde bazen gece uykumuzda olabilecefi gibi);

® Kol veya bacagin belirli bir siire titremeye benzer gekilde
sarsilmasi (sarsintt).

3. Konugurken geveleme (Disartri)

Konugmasini gevelemesi ilk onyilda geligerek 5 ile 10 yaglari
arasinda kétiilesir, sonra da siirekli bir sorun halinde devam
eder. A-T’li olup da séyledikleri anlagilamiyan hi¢ kimse
tanimiyoruz, ama sohbetiniz yavag gidebilir.

4. Goz hareketleri

G6z hareketleri kisith hale gelecektir (yatay ve dikey sakadik
apraksi). Okuma ile hareket halinde olan cisimleri izleme
giiglesecektir.

5. Zekd

A-T’de zeka gerilemesi gorilmez. Mamafih pek gok cocukta
disinme hizlarimin yavagladify gériilmektedir. Bazi gocuklar
normal okullara devam ederken bazlari 6zel egitsel olanaklar
bulunan okullara devam etmekteler; bir geng halen tiniversite
ogrencisidir.

6. Bagisiklilik sorunlar

AT’li kimselerin takriben yansinda bafigkhhk sorunlan
goriilmektedir. Bu sorunlar genellikle sik tekrarlanan nezleler
ve akan burunlar olmaktadir (sinopulmoner enfeksiyonlar).

Bagigiklik sistemi karmagik ve degerlendirilmesi giic bir
sistemdir, ama ¢ocuk haddinden fazla enfeksiyon kapiyorsa
bagigikligini bir doktor degerlendirebilecektir. A-T’li bazi
kimselerin daha ¢ok sayida a; (Difteri Bogmaca Tetanoz
agis1, Menenjit agisi, Grip agist) olmalan gerekli goriilebilir,
bagkalarinda ise siirekli koruma saglamak amaciyla durmadan
antibiyotik almalar, bazilarina da igneyle imunoglobiilin
(viicudun  enfeksiyonla miicadelede kullandigi proteinler)
verilmesi  gerekecektir. Digerlerinin  bu tiir sorunlan
olmayabilir. Genel goriise gore viriislerden ziyade bakterilerin
neden oldugu enfeksiyonlar daha biiyiik sorun yaratmaktadir.



7. Ince Yap:

Bazen agini olgiide gorillen ince bir yapt A-T’nin bir
ozelligidir. Bunun bir kismi igtahsizliktan, bir kismi
istemeden  yapilan  harcketlerle enerji  kullanmaktan
kaynaklanmakta, bir kismi da herhalde dogrudan bu
bozuklugun neden oldugu bir olgudur.

Baz hastalarda A-T agir olmayip bozuklugun belirtileri hem
daha geg yaglarda goriilmekte, hem de 6zelliklerin hepsi daha
az etki gostermektedir.

A-T’li baz kimselerde, kizlarda da oglanlarda da, ergenlik
daha geg baglar. Bu durum daha zayif olanlarda veya daha gok
enfeksiyon kapanlarda daha sik goriilmektedir.

ILACLAR

A-T’li kimselerin hepsine yardima olan tek bir ilag veya
tedavi yoktur. Sinir sistemini etkileyen ilaglarin gogu A-T ile
alindiginda sorun yaratir. Bazi hastalar Benzhexol'u faydal
bulmuglardir, ama bagkalar1 bu ilaca tepki gostermiglerdir.
flagh tedavi igin uzman doktorlara damgmaniz gerekecektir.

LABORATUVAR BULGULARI VE TESHIS

Bu bozuklugun teghisinde yararh olan dért test Tablo 1'de
gosterilmektedir. En faydal test, bir kiginin akyuvarlarin
rontgen veya gama igmlarma tutup hiicrelerin tepkisini
dlgmektir. Bu deney ancak 6zel donamiml merkezlerden
birinde yapilabilmektedir ve diger testlerden daha uzun
siirmektedir. A-T kliniksel olarak teghis edilir. Laboratuvar
bulgulan faydahdir, ama ilgili hastanin semptomlan ve
belirtileri kadar nemli degildir. Olgu tam gelismeden 6nce
cocuk sadece “biraz sendeliyor” gibiyse, kesin teshis koymak

gig olabilir.

KALITIM VE OLASILIK

A-T genellikle kalitimsal olup aym ailelerde goriiliir. Ailede
tagiyicilan etkilemez (otosomal resesiftir), ve anne babanin
ikisi de tagtyict oldugunda her bir gocugun hasta olmasi
olasihg 4'te ’dir. Cogu ailede dogum &ncesinde ebeveyn
teshisi yapmak miimkiindiir, ama bu karmagik bir islem olup
dollenmeden evvel yaptiriimig olmasi gerekir. Bu konuda
daha genis bilgi A-T Dernegimizden veya Milli A-T
Kliniginden elde edilebilir.

Beyazirkta A-T oram takriben bir milyonda iig olup pek
enderdir, ve intgiltere’de etkilenenlerin  sayist  200’iin
altindadir.

KANSER

A-T’li kimselerde tiimor olusumu ve bilhassa lenfoma ve kan
kanseri tehlikesi daha yiiksektir (tahminen yilda %1 tehlike).
Bu tiimorlerin tedavisi yitksek dozajlarda iyonlagtirict
radyasyon gerektirebilir. Bu da tehlikeli olabileceginden ilgili
doktorlarla konuyu dikkatle gériigmeniz gerekecektir.

A-T’li gocuklarin annelerinde de meme kanseri olasihgimn
biraz daha yiiksek oldugu bildirilmigtir. Bu bulgu su anda

bircok tartismaya yol agmus olup halen arastirma konusudur.
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Mamafih ailede daha 6nce meme kanserinin goriilmiig
olmamasi halinde 50 yagindan evvel mamografi yapilmasi
tavsiye edilmemektedir.

RADYASYON
Radyasyona kargt olan duyarlihf diger olgularin 1giginda

gormek gerekir. A-T'li kimselerin iyonlagtirici radyasyona
(rontgen ve gama iginlarina) karsi daha hassas olmalarina
ragmen diger radyasyon tiirleri ile normal bir gekilde bag
edebiliyorlar, or. iltraviyole 151k altinda bronzlagabiliyorlar.
Ayrica A-T’de goriilen tiimérlerin olugmalarinin nedeninin
radyasyon olmadigi diigiiniilmektedir. Son olarak da kol ve
gbgiis rontgenleri ile gerekebilecek dig rontgenlerinin zararl
olacak  miktarlarda  radyasyon  kullanmadiklarmi  da
vurgulayalim.

TEDAVi

A-T igin halen herhangi bir tedavi bulunmamaktadir, ama bu
olgusu olanlara yardimer olmak iizere yapilabilecek ¢ok sey
vardir. Bunlarin bazilar1 Tablo 2’de verilmigtir. A-T Dernegi
bu konudaki en giincel bilgilere sahip olup adresimiz bu

brosiiriin arka sayfasindadir.

A-T'NiN NEDENLERI VE iLERiSi

A-T’de nérolojik bulgular, olguda birtakim belirli sinir
sistemi hasarlari oldugudur (beyincik hasari, beyin kuyruguna
zarar, alt sinir diigimlerinde hasar, omuriligi hasar).
Laboratuvar bulgularina bakildifinda da bir DNA igleme
bozuklugu (genlerde ve kromozomlarda bozukluk) olup
DNA’ya verilen baz hasarlanin  tamir  edilemedigi
diigtiniilmektedir. Heniiz kimse bu bulgularin nasil bir araya
getirileceklerini  bilemiyor, ama  aragtirmalar  devam
etmektedir.

YENi ARASTIRMALAR

Yapilan yeni aragtirmalarda A-T’ye neden olan ve ATM olarak
adlandinlan gen bulunmugtur. Bu gen 1995 ylinda
kopyalanabilmigtir. Bu gen iizerinde yapilan galigmalar devam
etmektedir ve bu aragtirmalardan elde edilen bulgularin A-T
konusunda bilgimizi arttiracagi, daha ¢ok kimsenin bu
konuda bilinglenmesini ve daha gok kiginin genleri hakkinda
bilgi elde edebilmelerini saglayacagi ve ileride daha etkili

tedaviler saglanabilmesine yol agacag imit edilmektedir.

A-T MILLi KLINiGi

A-T’li bir gocugu olan her aileye (mahalle doktorlari, bir
uzman doktor veya A-T dernegi aracihgiyla) Nottingham’da
bulunan ve A-T’li bir ya da birkag gocugu olan pek gok aileyi
gbrmiis ve uzmanlagmg olan (nérologu ve genetik uzmanlar
ve terapistleri bulunan) A-T klinigine gidebilme imkan:
saglanmalidir. Burada amag alinan yerel giinlik bakim
tamamlayic1 yardimlar saglamak, ve durumunuzla ilgilenecek
deneyimli kadroyla tiim sorunlarimzi gériigebileceginiz bir
kapsamli yer saglamaktir. A-T Dernegi ile gesitli aragtirma
gruplari arasinda da yakin iligkiler bulunmaktadur.
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TABLO 1

Tes t ............................................................. Sonug ................... 7- e§hlsefaydas, .........................................................
Kanda alfa-fetoprotein Yitksek Faydali, ama baska olgularda da yiikselir

imiinoglobin diizeyi Diisiik Her zaman diisiik olmaz, bagka olgularda da diisiik olabilir
(Iga, IgG, IgM)

Kromozom kopuklugu ve degisik diizenlemeleri ~ Yiiksek Yitksekse faydali, ama normalse faydast yok

Iyonlagtirict radyasyona duyarhhk Yiiksek Gok giivenilir bir yontem ama az yerde yapilabiliyor

TABLO 2

yap,,ab,,en,e, ............................................ N eden yap,,d,g, ......................................................................................
Egzersiz ve fiziyoterapi Adele kontroliiniin en iyi bigimde kullanilabilmesini saglar ve zevkli olabiliyor —

adeleleri ve bag liflerini esnetir

Antibiyotik, imunoglobin, Gégiis enfeksiyonlarini tedavi ve kalici gogiis sorunu olugmasini onleyici olarak
agilar ve gogiis fiziyoterapisi

Konugma terapisi Bilhassa ikinci onyilda telaffuz agisindan ¢ok faydali olmaktadir

Ortopedik muayene/degerlendirme Eklemlerde veya durusta, bilhassa bacaklarda veya omurgada problem olursa
diizeltici iglemler faydal olabilir.

Ataksi-Telanjiktasi Dernegi ulusal gapta bir hayirsever kurumdur. Bu hastaligi bulunan gocuklarin ailelerinin olugturdugu bir kendi
kendine yardim grubuyuz. Amacimiz A-T’nin gektirdiklerini ve neden oldugu stresleri azaltmaktir. Bu amacimiza yonelik olarak
yapilan aragtirmalara maddi katkida bulunur, hastalik hakkinda bilgi saglar, ailelere destek oluruz. Caligmalarimiz tamamen géniillii
olarak verilen bagiglara baghdir.

A-T Dernegince Yayimlanan Diger Brogiirlerimiz:

® A-T nedir? (tanitim brosiirii)

®  Ataksi-Telanjiktasi: Ebeveynlere Kilavuz

®  Ataksi-Telanjiktasi: Terapistlere Kilavuz

®  Ataksi-Telanjiktasi: Dogum Oncesi Teshis ve A-T’nin genetik zellikleri Kilavuzu
®  Ataksi-Telanjiktasi: Bagigiklik Kaybi

®  Ataksi-Telanjiktasi: Ogretmenlere Kilavuz

Dernegimizin diizenli arabklarda yayimladig1 bir gazete de vardir. Gazetenin postalandig kimseler listemize
yazilmak veya brogiirlerimizden herhangi birini istemek lizere agagidaki adresimizden bizimle temasa geciniz.

Yayimlayan:

The ATAXIA-TELANGIECTASIA SOCIETY Aragtirmaya yardim
Registered Charity No. 803576 (Hayrsever Kurum No.) Aileye destek
IACR-Rothamsted, Harpenden Herts. AL5 2JQ Toplumu bilinglendirme

Tel: 01582-760733 Faks: 01582-760162
e-posta: AT Charity@aol.com

Temmuz 1998




