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ri ed re ich atak si si (FA) pri mer nö ro nal de je ne ra tif has ta lık lar ara sın da
en sık gö rü le ni olup, oto zo mal re se sif ka lı tım gös te rir. Has ta lı ğın pre-
va lan sı 100.000’de 4.7 olup, baş lan gıç ya şı ve kli nik bul gu lar de ğiş -

ken lik gös te re bi lir.1 Mo le kü ler ge ne tik ça lış ma lar Fri ed re ich atak si li
ol gu lar da 9ql3-q21 kro mo zo mu nun, X25 ge ni bi rin ci in tro nun da anor mal
sa yı da GA A trip let tek ra rı ol du ğu nu or ta ya çı kar mış tır. X25 ge ni, fonk si -
yo nu tam ola rak bi li ne me yen fra tak si ni kod la mak ta dir. GA A trip let ar tı şı bu
mi to kon dri yal pro te i nin ya pı mı nı bas kı la mak ta ve fra tak sin ek sik li ği bu
has ta lı ğa ne den ol mak ta dır.1,2

Fri ed re ich atak si li ol gu lar da glu koz me ta bo liz ma sıy la il gi li bo zuk luk -
la ra sık rast la nır.3 Bu ma ka le de on ya şın da Fri ed re ich atak si si ta nı sı alıp, bu
ta nıy la iz le nir ken, di ya be tik ke toz tab lo suy la kli ni ği mi ze ge ti ri len 15 ya -
şın da bir er kek ol gu su nul mak ta dır.

Diyabetik Ketoz Geliştiren Friedreich
Ataksili Bir Olgu 

ÖZET Friedreich ataksisi otozomal resessif kalıtsal geçişli, progressif nörodejeneratif bir hastalıktır.
İlerleyici ataksi, derin tendon reflekslerinde kayıp, pozisyon duyusunun kaybı, disartri ve
hipertrofik kardiyomyopati ile karakterizedir. Glukoz metabolizmasıyla ilgili bozukluklar Friedreich
ataksili olgularda sıklıkla gözlenir. Klinik olarak belirgin diyabet ve bozulmuş glukoz toleransı
sırasıyla %10 ve %30 sıklıkta görülür. Bu makalede Friedreich ataksisi tanısıyla takipteyken
diyabetik ketoz tablosuyla başvuran 15 yaşında bir erkek olgu sunulmaktadır. 
Anahtar Kelimeler: Friedreich ataksi; Tip 1 diabetes mellitus

ABSTRACT Friedreich’s ataxia is an autosomal recessive progressive neurodegenerative disease. It
is characterized by progressive ataxia, loss of deep tendon reflexes, and loss of position sense,
dysarthria, and hypertrophic cardiomyopathy. Glucose metabolism associated disturbances are fre-
quently observed in Friedreich’s ataxia cases. Clinically apparent diabetes and  impaired glucose
tolerance are observed in frequency of 10% and 30%, respectively. In this article, a case of 15-year-
old male child, who was admitted with diabetic ketosis during his follow-up for diagnosis of Friedre-
ich’s ataxia, is presented.
Key Words: Friedreich’s ataxia; diabetes mellitus, Type 1

Tur ki ye Kli nik le ri J Pediatr 2008, 17:51-54

Dr. Enver ŞĐMŞEK,a
Dr. Şenay SAVAŞ ERDEVE,a
Dr. Yıldız DALLARa

aÇocuk Sağlığı ve Hastalıkları Kliniği,
Ankara Eğitim ve Araştırma Hastanesi,
ANKARA
Geliş Tarihi/Received: 27.09.2006
Kabul Tarihi/Accepted: 23.11.2006
Yazışma Adresi/Correspondence:
Dr. Şenay SAVAŞ ERDEVE
Ankara Eğitim ve Araştırma Hastanesi
Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları Kliniği,
ANKARA
senaysavas@yahoo.com

Copyright © 2008 by Türkiye Klinikleri

OLGU SUNUMU   



Enver ŞİMŞEK ve ark. DİYABETİK KETOZ GELİŞTİREN FRIEDREICH ATAKSİLİ BİR OLGU

Turkiye Klinikleri J Pediatr 2008, 1752

OL GU SU NU MU
On beş ya şın da er kek has ta hal siz lik ve iş tah sız lık
ne de niy le acil ser vi se mü ra ca at et ti. Has ta nın mü-
ra ca a tın dan bir ay ön ce çok su iç me ve çok id ra ra
çık ma şika ye ti nin ol du ğu, son bir ay içe ri sin de iki
ki lo kay bet ti ği ve ile ri de re ce de hal siz li ği nin ol du -
ğu ifa de edil di. Öz geç mi şin den 5 yıl dır baş ka bir
mer kez de FA ta nı sı ile iz len di ği, hi per tro fik kar di -
yo mi yo pa ti si için kal si yum ka nal blo ke ri kul lan dı -
ğı, has ta ne mi ze mü ra ca a tın dan ön ce yü rü ye bil di ği,
soy geç mi şin de ise an ne ba ba ara sın da bi rin ci de re -
ce den ak ra ba lık ol du ğu, ai le nin bi rin ci ço cu ğu ol-
du ğu, kar de şi nin sağ ve sağ lık lı ol du ğu, ai le de ve
ya kın ak ra ba la rın da ben zer has ta lık öy kü sü nün bu-
lun ma dı ğı öğ re nil di. Fi zik mu a ye ne sin de; vü cut
ağır lı ğı: 35 kg (<3per sen til), boy: 155 cm (3-10 per-
sen til), hal siz ve uy ku ya eği lim li, tur gor ha fif azal -
mış, or ta de re ce den de hid ra tas yon bul gu la rı,  pes
ka vus ve ki fos kol yoz bul gu la rı var dı. Nö ro lo jik mu -
a ye ne sin de de rin ten don ref leks le ri alı na ma dı. Po-
zis yon ve vib ras yon du yu kay bı, atak sik yü rü yüş ve
di zar tri bul gu la rı var dı. La bo ra tu var in ce le me sin de;
he mog lo bin 15.5 g/dl, lö ko sit 7100 /mm3, trom bo -
sit 208 000/mm3 idi. Bi yo kim ya sın da kan glu ko zu
669 mg/dl, BUN 14 mg/dl, kre a ti nin 1 mg/dl, sod-
yum 129 mmol/l, po tas yum 4.5 mmol/l, klor 94
mmol/l, kal si yum 9.6 mg/dl, AST 21 IU/l, ALT 35
IU/l idi. Tam id rar in ce le me sin de dan si te 1020, pH
5, glu koz (+++), ke ton (++++) idi. Kan ga zın da pH:
7.30, HCO3:15.7 mmol/l, pO2: 66.5 mmHg, pCO2:
27.5mmHg idi. İnsü lin; 1.7 mU/ml (14-160), C pep-
tid; 0.15 pmol/ml (1.1-3.3), HbA1c: %10 idi. Ada -
cık an ti ko ru: ne ga tif, an tig lu ta mik asit
de kar bok si laz:1,1 U/ml (0-2) ve in sü lin an ti ko ru:
%7 (4-10) sap tan dı.

Has ta bu bul gu la rı ile di ya be tik ke toz ola rak
ka bul edil di. Sı vı ve in tra ve nöz kris ta li ze in sü lin
in füz yo nu (0.1 Ü/kg/sa at) ile me ta bo lik ve he mo -
di na mik tab lo su dü zel til di. Ta ki bin de hız lı et ki li
in sü lin ana lo ğu ile kan glu ko zu nun nor mal sı nır -
lar da ol ma sı sağ lan dı. Di ya bet eği ti mi ve ri le rek ve
fi zik te da vi re ha bi li tas yon des te ği öne ri le rek ta-
ki be alın dı. Ai le üye le rin de ve bi rin ci de re ce ak-
ra ba la rın da aç lık in sü lin ve kan glu ko zu
de ğer le ri ne ba kı la rak in sü lin di ren ci ol ma dı ğı ve

C-pep tid dü zey le ri nin de nor mal ol du ğu gös te ril -
di.

TAR TIŞ MA
Fri ed re ich atak si si en sık gö rü len oto zo mal re se sif
ka lıt sal ge çiş li atak si dir. Ten don ref leks le rin de ka -
yıp, po zis yon du yu su nun kay bı, di sar tri ve hi per -
tro fik kar di yom yo pa ti ile ka rak te ri ze dir.
Baş lan gı cı 4 ila 20 yaş lar ara sın da, ge nel de 10 ya -
şın dan ön ce dir. Atak si ya vaş iler ler ve alt eks tre -
mi te de üst eks tre mi te ye gö re da ha be lir gin dir.4,5

Has ta mız da atak si 10 ya şın da baş la mış ve prog res-
sif se yir gös ter miş ti. Baş vu ru anın da yar dım sız yü-
rü ye mi yor, de rin ten don ref leks le ri alı na mı yor,
pat la yı cı va sıf ta ko nu şu yor du. Vib ras yon ve po-
zis yon du yu sun da ka yıp be lir gin di. Ze ka nor mal -
di. 

FA’ li ol gu lar da glu koz me ta bo liz ma sıy la il gi li
bo zuk luk la ra sık rast la nır. Kli nik ola rak be lir gin
di ya bet gö rül me sık lı ğı %10 iken, bo zul muş glu-
koz to le ran sı %30 sık lık ta gö rü lür.6-8 Fri ed re ich
atak si li ol gu lar da di a be tes mel li tu sun tip, ge li şim
ve sey ri iyi ka rak te ri ze edi le me miş tir. Bir ça lış ma -
da Fri ed re ich atak si li ol gu lar da di ya be tin  in sü li -
ne ba ğım lı ve ke to zi se eği lim li ol du ğu, or ta la ma
in sü lin ge rek si ni mi nin 1 U/kg ka dar ol du ğu, bu ol-
gu lar da tip 1 di ya be tes mel li tus için ti pik olan im -
mün pa ra met re le rin ve HLA hap lo ti pi nin ne ga tif
ol du ğu ve di ya be tin re mis yon gös ter me di ği vur gu-
lan mış tır. So nuç ola rak Fri ed re ich atak si sin de di-
ya be tin in sü li ne ba ğım lı di ya bet ol du ğu, an cak bu
ol gu la rın HLA ve oto im mü ni te ile iliş ki si nin ol-
ma dı ğı gös te ril miş tir.9 Bu nun ya nın da Fri ed re ich
atak si li has ta lar da aşi kar di ya bet ge li şi mi ön ce si
in sü lin di ren ci var lı ğı da ta nım lan mış, ben zer
şekil de has ta la rın bi rin ci de re ce ak ra ba la rın da in-
sü lin di ren ci bil di ril miş tir.10 Bu bul gu lar in sü lin
di ren ci nin ka lıt sal bir özel lik ol du ğu nu des tek le -
se de, ol gu muz da in sü lin di ren ci göz le me dik.
Gün lük in sü lin do zu 0.75 Ü/kg ile kan glu ko zu
nor mal sı nır lar da iz len di ve iz le min de HbA1c
%6.9 ola rak öl çül dü.

Fri ed re ich atak si olu şu mu na ne den olan fra -
tak si nin mi to kon dri al me ta bo liz ma da ve mi to kon -
dri al DNA sta bi li te sin de önem li rol oy na dı ğı,



ok si da tif fos fo ri las yon da gö rev al dı ğı ve mi to kon -
dri al de mir içe ri ği ni dü zen le di ği bil di ril miş tir.11,12
Fra tak si nin hüc re de ok si da tif ha sa rı azal tan bir an-
ti ok si dan ol du ğu ön gö rül mek te dir. Fra tak sin ek sik-
li ği tek ba şı na di ya bet ge li şi mi ne ne den
ol ma mak ta dır. Çün kü FA’ li has ta la rın bü yük bir
ço ğun lu ğun da di ya bet ge liş me mek te dir.6 En do jen
üre ti len bir an ti ok si dan olan fra tak sin ek sik li ği nin;
mi to kon dri al de mir bi ri ki mi ne, spe si fik mi to kon -
dri al en zim ler de de fek te, ok si da tif stre se du yar lı -
lık ta ar tı şa, ser best ra di kal ara cı lı hüc re ölü mü ne,
li pid pe rok si das yo nun da ar tı şa ve so nuç ta b hüc re
ha sa rı na ne den ola rak di ya bet ge liş me si ne yo laç tı -
ğı dü şü nül mek te dir.13,14 Tip 2 di a be tes  mel li tus ile
kro mo zom 9q13-q21, X25 gen böl ge si ara sın da ki
iliş ki nin di ya bet ge li şi min de ro lü bil di ril miş tir.8
Has ta mız da ise mut lak in sü lin ek sik li ği nin di ya bet
ta nı anın da gös te ril me si, tip 1 di ya be tin kla sik ba-
ş lan gı cı olan di ya be tik ke to zis tab lo sun da ge ti ril -
me si ve in sü lin ile ko lay ca me ta bo lik kon tro lün
sağ lan ma sı ne de niy le tip 2 di ya bet ile iliş ki ku ru la -
ma mış tır.

Ge nel po pu las yon da GA A tri nük le o tid tek rar
ar tış la rı nın ‘ex pan si on’ uzun lu ğu de ğiş ken dir. Kı -
sa, or ta ve ya uzun tek rar lar ola bi lir. FA’ li has ta la -
rı nın he men he men hep sin de her iki al lel de çok
uzun tek rar ar tış la rı var dır.6,15 Or ta la ma tek rar
uzun lu ğu 200-1700 ara sın da de ği şir. Nor mal bi-
rey ler de de tri nük le o tid tek ra rı na rast la na bi lir. Bu
iki şekil de ola bi lir: Bi rin ci si; 1-10 tek rar üni ti ile
kı sa uzun luk ta nor mal al lel (al lel fre kan sı: %83);
ikin ci si; 11-36 tek rar üni ti ile ara uzun luk ta nor-
mal al lel (al lel fre kan sı: %17). GA A trip let tek ra -
rı nı he te ro zi got ola rak ta şı yan bi rey ler de FA
ge liş mez, an cak he te ro zi got ta şı yı cı lık in sü lin di-
ren ci ge li şi mi ile iliş ki li dir.16 Ris tow ve ark. yap -
tık la rı bir ça lış ma da hem Al man hem de
Ame ri kan po pu las yo nun da ara uzun luk ta tek rar
ünit li nor mal al lel ta şı yan bi rey ler de tip 2 di ya bet
ge liş me ris ki nin 3-4 kat art tı ğı nı bil dir miş ler dir.3
Hol lan da po pu las yo nun da ya pı lan bir ça lış ma da
ise ara uzun luk ta tek rar ge niş le me le ri olan bi rey -
ler de tip 2 di ya be tin ar tan sık lı ğı gös te ri le me miş -
tir.17 Tip 2 di ya bet ge li şi mi üze ri ne ge ne tik
he te ro je ni te nin de kat kı sı nın ola bi le ce ği dü şü -
nül mek te dir.

Fri ed re ich atak si li has ta la rın kli nik bul gu la rı
çok he te ro jen olup, trip let tek rar uzun lu ğu ile has-
ta lı ğın cid di ye ti ara sın da güç lü bir iliş ki var dır.18

Bu du rum di ya bet ge li şi mi için böy le de ğil dir, çün -
kü kı sa GA A trip let tek ra rı na sa hip FA’ li ol ma yan
bi rey ler de di a be tes mel li tus ge li şe bil di ği bil di ril -
miş tir.3,19 Bir ve ya her iki al lel de in ter me di a te tek-
rar ta şı yı cı lı ğı olan bi rey ler, kı sa tek rar
ta şı yı cı lı ğı na sa hip bi rey ler le kar şı laş tı rıl dı ğın da
or ta la ma bi rin ci faz in sü lin ya nı tı %50 da ha yük-
sek bu lun muş tur. Bu bi rey ler de glu koz yük le me
tes ti sı ra sın da in sü lin sek res yo nun da be lir gin ar tış
ol du ğu ve in sü lin pik de ğe ri ne kı sa sü re de ula şıl dı -
ğı açık lan mış tır.17 Ara uzun luk ta tek rar al lel var lı -
ğı ile in sü lin pi ki ne ula şıl ma sü re si ara sın da ters
bir iliş ki bu lun ma sı, glu ko za de ğiş ken β hüc re ya -
nı tı nı yan sıt mak ta, an cak in sü lin di ren ci nin ne den
ol du ğu in sü lin hi per sek res yo nu nu dış la ma mak ta -
dır.

Fri ed re ich atak si li ol gu lar da pe ri fe rik in sü lin
di ren ci nin de re ce si has ta lık sü re siy le iliş ki li dir.
Mo no sit le re in sü lin bağ lan ma de fek ti nin, in sü lin
di ren ci nin de re ce siy le ve anor mal glu koz to le ran -
sı ile iliş ki si gös te ri le me miş tir.20 Oral glu koz yük le-
nil me si son ra sı mo no sit ler üze rin de ki in sü lin
re sep tör le ri nin afi ni te sin de ar tış ol ma ma sı, in sü lin
re sep tör le ri nin bağ la yı cı fonk si yo nu nu de ğiş ti ren
bir mem bran bo zuk lu ğu nun, di ya bet ge li şi min de -
ki ro lü nü des tek le mek te dir. 

So nuç ola rak, Fri ed re ich atak si li ol gu lar da di-
ya bet pa to fiz yo lo ji sin de et ki li çok sa yı da fak tör ola-
bi le ce ği, di ya be tin ta nı anın da tip 1 di ya be tin
özel lik le ri ni gös ter se de, has ta lı ğın uzun sü re li ta-
ki bin de in sü lin di ren ci nin ge li şe bi le ce ği bek le ne -
bi lir. Ben zer du rum kla sik tip 1 di ya bet te de
gö rül dü ğün den, in sü lin di ren ci Fri ed re ich atak si li
ol gu lar da tip 2 di ya be te yo rum lan mak tan sa, uzun
sü re li dı şa rı dan in sü lin uy gu la ma sı na ko na ğın di-
ren ci ola rak al gı la na bi lir. Fri ed re ich atak si ta nı sı
alan ol gu lar da di ya be tin sık gö rül me si ve kli nik
ola rak semp to ma tik ha le gel me si bir sü reç al dı ğın -
dan, FA’ li ol gu la rın pe ri yo dik kon trol le rin de aç lık
ve tok luk kan glu ko zu öl çü mü ve  yıl da bir oral
glu koz to le rans tes ti ya pıl ma sı nın ya rar lı ola ca ğı nı
dü şün mek te yiz.
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