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Erken Cocukluk Doneminde Goriilen
Nadir Bir Herediter Spastik Parapleji
Olgusu ve Rehabilitasyonu

A Rare Case of Hereditary Spastic Paraplegia
Seen in Early Childhood and Its Rehabilitation

OZET Herediter spastik parapleji, traktus kortikospinalis ve arka kordon disfonksiyonuna bagl iler-
leyen spastisite, giigsiizliik, yiirime bozuklugu ile karakterize nérodejeneratif bir hastaliktir. Ge-
netik ve klinik olarak oldukca heterojendir. En sik otozomal dominant gegis gosterir. Semptomlar
genellikle 30 yas sonrasi baglasa da nadir olarak ¢ocukluk ¢aginda da goriilebilir. Burada, iki yagin-
dayken herediter spastik parapleji tanis1 konan dort yasinda bir kiz ¢ocugu ve rehabilitasyon prog-
rami sunuldu. Hastanin her iki hamstring, gastroknemius ve addiiktor kaslarina botulinum toksin
A enjeksiyonu yapildi. Tedavi 6ncesi kaba motor fonksiyon siniflandirma sistemi 5 iken, iki aylik
konvansiyonel rehabilitasyon programini ve botulinum toksin-A enjeksiyonunu iceren tedavi son-
ras1 4 olarak degerlendirildi. Herediter spastik paraplejide rehabilitasyonun 6nemi vurgulandi. He-
rediter spastik parapleji ve spastik serebral palsi ayiric1 tanis: tartigild.

Anahtar Kelimeler: Spastik parapleji, kalitsal; rehabilitasyon; botulinum toksinler, A tipi;
serebral palsi

ABSTRACT Hereditary spastic paraplegia is a neurodegenerative disease characterized by progres-
sive spasticity, gait disorder, weakness secondary to pyramidal tract and dorsal column dysfunc-
tion. It is genetically and clinically quite heterogeneous. Mostly, hereditary spastic paraplegia is
inheritted in an authosomal dominant manner. Clinically, symptoms are most commonly seen after
the age of 30 years however it is rarely seen in childhood. Herein, a 4-year-old girl with a previous
diagnosis of hereditary spastic paraplegia when she was two years old and her rehabilitation pro-
gram were reported. Botulinum toxin A was injected to the bilateral hamstrings, adductor and gas-
trocnemius muscles. Gross motor function classification system was changed 5 to 4 after the
treatment including two months of conventional rehabilitation program and botox injection. Dif-
ferential diagnosis of hereditary spastic paraplegia and spastic cerebral palsy was discussed.

Key Words: Spastic paraplegia, hereditary; rehabilitation; botulinum toxins, type A;
cerebral palsy
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erediter spastik parapleji (HSP), traktus kortikospinalis ve spinal
kord arka kordunun retrograd aksonal dejenerasyonuna bagl iler-
leyen spastisite, kas giicii kaybi, yiirtime bozuklugu, artmis tendon
refleksleri ve ekstansor taban deri refleksi ile karakterize nérodejeneratif
bir bozukluktur. Genetik ve klinik olarak oldukca heterojen gortiniimlii-
dir.'® Ayiricr tanida 6zellikle spastik tip serebral palsi (SP) ile karigabil-
mektedir.* Klinik baslangi¢ genellikle 30 yasindan sonra olmaktadur.
Yiirtime bozuklugu ve mobilite azalmas: bir¢ok vakada klinik bulgular bas-
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ladiktan yaklagik iki dekat sonra olmaktadir.? Erken
cocukluk ¢aginda baglangi¢ nadir de olsa bildiril-
mistir.>®

Makalemizde, iki yasinda HSP tanisi alan
nadir bir olgu ve uygulanan rehabilitasyon prog-
rami sunuldu, erken ¢ocukluk déneminde HSP ile
SP ayiric1 tanisi tartigildi.

I OLGU SUNUMU

Dért yasinda kiz ¢ocugu, her iki alt ekstremitede
kasilma ve ylirtime giigliigii sikayetleri ile klinigi-
mize getirildi. Oykiisiinde SP i¢in prenatal, natal
ve postnatal risk faktorleri yoktu. On yedi yasin-
daki anne ile 26 yasindaki babanin ilk ¢ocugu ola-
rak sezaryen ile miadinda 3200 g agirliginda
dogmus. Anne ve babasinin birinci derece akraba
oldugu; motor gelisimi incelendiginde, oturma
dengesinin sekizinci ayda, emeklemesinin 10.
ayda, basit kelimelerle konusmanin ve destekli
ylriimenin 12. ayda basladigi; bir yasindan sonra
ise her iki alt ekstremitesinde spastisite, gii¢siiz-
sinde benzer sikdyeti olan yoktu. Hastanin ge¢mis
tibbi dosyas: incelendiginde; kraniyal, servikal,
torakal ve lomber spinal manyetik rezonans go-
riintiileme ile spinal kord ve beynin yapisal lez-
yonlarinin ekarte edildigi (tiimor, arteriovendz
malformasyon, vaskiiler ve demiyelizan lezyon);
inflamatuar, enfeksiy6z ve metabolik bozuklukla-
rin ekarte edildigi, genetik analizinde mutasyon
saptanmadig: ve iki yasindayken Amerikan N§-
roloji Akademisi 6nerileri’ne gore HSP tanisi al-
di1g1 6grenildi.® Alt ekstremite eklem hareket
acikliginda kisitliligr yoktu. Bilateral addiiktor,
gastroknemius ve hamstring kaslarinda Asch-
worth 2 diizeyinde spastisite, derin tendon ref-
lekslerinde artma, pozitif babinski ve hoffman
bulgusu saptandi. Kraniyal sinir ve serebellum
muayenesi normaldi. Mental retardasyonu, eks-
trapiramidal bulgulari, kutanéz lezyonlar: yoktu.
Inkontinans sikayeti vardi. Mesanede rezidiiel
idrar saptanmadi. Abdomen ultrasonografisinde
renal kaliksiyal dilatasyon saptanmadi. Laboratu-
var degerleri normaldi. Spastisitesi i¢in oral bak-
lofen 0,5 mg/kg/giin, her iki alt ekstremiteye
parafin banyosu ve takibinde statik germe egzer-
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sizi uygulandi. Diz iistii denge ve postiir egitimi
verilen hasta, paralel barda bir ¢ift plastik istirahat
moldu ile vertikalize edildi. Bel kemeri destegi ol-
madan vertikalize olabilen hasta, paralel barda yii-
riime egitimine gecti. Giinlitk yasaminda ayakta
durmasi, alt bakimini zorlastirmas: ve istemsiz ag-
rili kasilmalar: nedeniyle her iki gastroknemius ve
addiiktor kas gruplarina 200 IU botulinum toksin-
A enjeksiyonu yapildi. Rehabilitasyon 6ncesi kaba
motor fonksiyon siniflandirma sistemi 5 iken, iki
aylik rehabilitasyon ve botulinum toksin-A en-
jeksiyonu sonrasi 4 olarak degerlendirildi.

I TARTISMA

HSP, Striimpell-Lorrain sendromu olarak da bilin-
mektedir ve prevalansi 4,3-9,6/100 000’dir.” En sik
genetik gecis otozomal dominant (OD) (%70-80)
iken, otozomal resesif (OR) ve X’e bagh gecis de
goriilebilmektedir."* HSP i¢in 40’tan fazla lokus ve
yaklasik 20 gen bildirilmistir. OD gegisli HSP’de en
sik mutasyon; 10 yas iistiinde SPAST geninde SPG4
lokusunda, 10 yas altinda ise ATL1 geninde SPG3A
lokusunda tanimlanmistir.> OR formda en sik
15q13-q15 kromozomuna lokalize SPG11 gen mu-
tasyonu tanimlanmis, korpus kallozumda incelme
ve komplike form ile iligkili bulunmustur.® Nadi-
ren sporadik olarak da goriilebilir.® Klinik ve gene-
tik olarak oldukca heterojen 6zellik gosterdiginden
genetik tan1 koymak her zaman mimkiin degil-
dir.!? Bizim olgumuz aile dykiisiiniin olmamasi,
ebeveynlerin birinci derece akraba olmasi nede-
niyle heniiz tanimlanamayan OR gecis gosteren
veya sporadik tip HSP olabilir. HSP klinik olarak
saf (%35) ve komplike tip (%65) seklinde siniflan-
dirilabilir. Saf tipte alt ekstremite gii¢siizligline
sadece sfinkter kusurlari, bozulmus vibrasyon du-
yusu gibi duyusal kusurlar eslik eder. Komplike
tipe ise klinik olarak ataksi, mental retardasyon,
demans, ekstrapiramidal bulgular, gérme bozuk-
luklari, epilepsi, periferik noropati ve radyolojik
goriintiilemede serebellar atrofi, beyaz cevher
anormallikleri ve ince korpus kallozum eslik ede-
bilir.® Olgumuz, komplike tip HSP klinik ve rad-
yolojik bulgular1 olmamasi nedeniyle saf tip HSP
ile uyumluydu. Uriner semptomlar HSP’de %77
siklikta goriilmektedir. En sik inkontinans (%69)
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olmakla birlikte hesitensi (%59), sik idrara ¢ikma
(9%55) ve acil iseme hissi (%51) goriilebilir. Yeter-
siz mesane bosaltim1 %14 siklikta goriliir ve art-
mus vezikotireteral refli riski vardir.’ Olgumuzda
inkontinans sikayeti vardi. Ultrasonografik 6l¢iim
ile yetersiz mesane bosaltmasi saptanmad.

HSP’nin genetik heterojenite gostermesi ve
analizinin her zaman miimkiin olmamas: nedeniyle
ozellikle spastik tip SP ile karigabilmektedir ve ay1-
ric1 tanisinin yapilmasi gerekmektedir. SP; gelis-
mekte olan beyinde prenatal, natal veya postnatal
nedenlerle meydana gelen hasar (irreversibl olan
ancak progresif olmayan) sonucu postiir ve hareket
bozuklugunun goriildiigi bir gelisimsel bozukluk-
tur. SP’de beyin hasar1 nonprogresiftir; ancak bu
durum SP’li bir olgunun klinik ve fonksiyon olarak
progresif olmayacag: anlami tagimamaktadir. Has-
tanin fonksiyonel durumu ve klinigi mevcut ko-
morbiditelere bagh degisebilmektedir. Eger hastada
santral sinir sistemi bozuklugu zamanla ilerliyorsa
bu durum progresif norolojik siireci (6r; dejenera-
tif) distindiirmelidir. SP tanis1 i¢in Oncelikle
progresif norolojik stirecin olmadig: belirlenmeli;
ardindan gecikmis motor gelisim olup olmadigi,
varsa tipi belirlenmelidir. SP i¢in prenatal, natal ve
postnatal risk faktorleri sorgulanmali varsa belir-
lenmelidir."” Erken yasta SP tanisi konan ¢ocuk-
larin yaklasik yarisinin ilerleyen yaglarda SP
kriterlerini karsilamadig1 goriilmiis ve Avrupa SP
Veri taban1 ve Caligma Grubu (SCPE)’na gore SP
tanisi i¢in optimal yas bes olarak belirlenmistir."
Bu iki tablonun ayrilmasinda yiiriime analizinden
faydanalanabilecegi diistiniilmiistiir. Her iki tablo-
nun yiiriime analizi benzerlik gosterse de basma fa-
zinda uzamis kalca ve diz ekstansiyonu ve ayak
bilegi plantar fleksiyonu, ayrica artmig govde tilt
hiz1 pik degeri HSP i¢in bir gosterge olabilir.* Ek
olarak; yapilan bir 6n ¢alismada, HSP’li olgular alt
ekstremite mekaniginde meydana gelen degisikligi
kompanze edebilmek i¢in omurgay: kullanarak
govde salinimini artirirken; diplejik SP’de olgular
iist ekstremite ve omuz salinimini artirmaktadar.'
Klinik olarak HSP baslangici erken ¢ocukluk ca-
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ginda ve erigkinlikte olabilirken, SP’de erken ¢o-
cuklukta olmaktadir. Hastamiz bir yasinda duvar-
dan tutunarak yiriiyebilirken, yiiriime gicligi bir
yasindan sonra ailesi tarafindan fark edilmis, iki ya-
sinda belirgin hale gelmistir; yani progresif seyir
gostermistir. Ayrica olgumuzda SP i¢in risk faktorii
belirlenmemis olmasi, tanida SP’yi diisiindiirme-
mektedir.

HSP i¢in tedavi sinirhidir, progresyonu dur-
durdugu bilinen spesifik bir tedavisi yoktur. Fizik
tedavi modalitelerinin ve medikal tedavinin etkin-
ligi sinirli bulunmustur. Intratekal baklofen pom-
pasinin spastisiteyi azaltmadaki etkisi gosterilse de,
invaziv bir yontem olmasi ve gelisebilecek kompli-
kasyonlar goz 6niinde bulundurulmalidir. Botuli-
num toksin-A enjeksiyonu ise gastroknemius ve
addiiktor kaslarda, tonusu azaltmada ve motor
fonksiyonu diizeltmede etkili bulunmus; ancak
hastaligin gidisatin1 degistirmede etkisiz bulun-
mustur.” Olgumuzda fizik tedavi modaliteleri ve
medikal tedaviye yeterli yanit alinamamais ve botu-
linum toksin-A enjeksiyonu ile kombine edilerek,
fonksiyonel kazanim saglanmistir.

Spastik parapleji tablosu erken ¢ocukluk c¢a-
ginda sik karsilagilan problemlerdendir ve 6zellikle
klinik tablo stabil ise spastik tip SP ile HSP karisa-
bilir. Taninin dogru konulmasi, uygulanacak re-
habilitasyon programi ve diger tedavi yontemleri
acisindan 6nemlidir. Cocukluk déneminde spastik
parapleji tablosu ile gelen olgularda ayirici tanida
erken donemde dahi olsa HSP de g6z 6niinde bu-
lundurulmali, genetik gecis 6zelligi nedeniyle ak-
raba evliligi, ailede yiiriime gii¢liigi, gligsiizliik ve
spastisite Oykiisti sorgulanmali, gerekirse ileri tetkik
ve tedavi i¢in yonlendirilmelidir. Hastaligin klinigi
kisiye gore degisebileceginden progresyon goz
6ntinde bulundurularak bireye 6zgii rehabilitasyon
programi planlanmalidir. Iyi se¢ilmis hastalarda,
rehabilitasyon uygulamalarinin botulinum toksin
enjeksiyonu gibi ek tedavi yontemleriyle destek-
lenmesi, spastisiteyi azaltmakta ve fonksiyonel ka-
zanimi artirmaktadar.
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