Benign Familya Tremorlu Bir Olgu Sunumu
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OZET

Eriskin dénemde sik gériilen tremor tipinden biri olan
benign familya! tremora g¢ocuklarda nadiren rastlanir.
Otozomal dominant gegisli olup, tremor siklikla ellerdedir
ve hastada ciddi fiziksel ve psikososyal problemlere
neden olur. On yasinda klinik bulgu veren benign familya!
tremorlu bir olgu sunulmus ve tartisiimigtir.
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Benign familyal tremor ilk kez 180010 yillarin
baslarinda tanimlanmistir (1). Cocukluk ¢agdinda nadir
goérulen tremor tipidir. Sporadik olgular esansiyel, ai-
levi olgular benign familyal tremor olarak adlandirilir
(2). Otozomal dominant gegisli genetik bir hastaliktir
ve etyolojisi bilinmemektedir (1-4). Hastalik her yasta
gorulebilir, sikhgr ve siddeti yas ile artar ve iyi seyir-
lidir (4,5). Tremor siklikla jetlerdedir, daha sonra sira-
siyla bas ve seste, daha az olarak da bacaklar, a-
yaklar ve govdede gorilir (5). Hastaligin 6nemli né-
rolojik bozukluklarin bir belirtisi olduguna dair bir
yayin yoktur (1-5).

Cocukluk gaginda baslayan hastalik genellikle ikin-
ci dekatta bulgu verir, ancak iki yasinda baslayan ol-
gularda bildirilmistir (2).

Bu nedenle 10 yasinda bulgu veren bir benign
familyal tremor olgusunu yayinlamayr uygun gor-
dik.
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SUMMARY

Benign familial tremor which is seen frequently
among adults is rarely encountered among children. It is
an autosomal dominant inherited disease. The tremor is
most common in the hands and causes serious physical
and physicosocial problems. In this article a ten year old
patient with benign familial tremor was reported and
discussed.
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OLGU SUNUMU

12 yasinda kiz hasta ellerinde titreme yakinmasi
ile basvurdu. Oykiisiinden bu yakinmanin iki yil énce
basladigi, heyecanlaninca, istirahatte ve uykuda devam
ettigi 6grenildi.

Ozgecgmisinde bir 6zelligi olmayan hastanin soy-
gecmisinde anne 48, baba 53 yasinda ve saglikh, ara-
larinda birinci dereceden akrabalik olup, kardes cocuk-
lartydilar. Tremor hastanin anneannesinde 25, babaan-
nesinde 50, dayisinda 40, annesinde 30 ve babasinda
15 yasinda ortaya g¢ikmisti. Dort gocuklu ailenin 4.go-
cugu olan hastanin diger kardesleri saglhkh idi. Hastanin
aile agaci Sekil Tde gosterilmistir.

Fizik incelemede: ates 36.4°C, nabiz 92/dk, KB:
110/70 mm/Hg agirhk 50 kg (75p), boy 152 cm (50p),
genel durumu iyi, suuru acgik, koopere ve oriante idi.
Sistem incelemeleri normal olan hastanin ndérolojik
muayenesinde; pupiller izokorik, 1sik refleksi bilateral
aliniyordu, g6z hareketleri serbest ve nistagmusu yok-
tu. Derin tendon refleksleri normoaktifti, patolojik reflek-
si yoktu, Serebellar testleri de normal olan hastanin
her iki elinde de aksiyon tremoru vardi.

Laborafuvar bulgularinda: EEG degerlendirilme-
sinde; sol hemisfer posteriorunda belirgin HPV ile or-
taya ¢ikan yavaslamalar vardi. BBT normal deger-
lendirildi.
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TARTISMA

Benign familyal tremor otozomal dominant gegisli
bir hastaliktir. Hastalarin %62.5'unda en az birinci de-
receden akrabalik bildiriimektedir.

Benign familyal tremorun baslama yasi siklikla 30-
50 yas arasindadir. Gérulme sikhgr 40 yasin Uzerindeki
1000 kiside 0.5-1,7'dlr. ileri yaslarda goériulme siklig
artmaktadir. Bildirilen siklik tani kriterlerinin ve veri top-
lama yontemlerinin farkliigi nedeniyle degisebilmektedir
(3). Hastamizin buyikannelerinde, annesinde ve baba-
sinda tremor vardi ve yakinmalari 10 yasinda basla-
migti.

Benign familyal tremorun tanisi tremorun Kklinik
Ozelliklerine ve siniflandirmasina gére yapilmaktadir.
Marshall (1) ve Fahn'in (4) kriterlerine gére hastaligin
g 6zelligi vardir: 1) Oykide ekstremitelerde ve/veya
kafada tekrarlayan veya devamli tremor olmasi, 2)
Fizik incelemede postural veya hareket tremorunun
olmasi, 3) Tremora neden olabilecek sistemik veya
noérolojik bir hastaligin bulunmamasi. Bunlara ek ola-
rak hastanin tremora neden olan bir ilag kullanmiyor
olmasi ve aile dykisinin bulunmasi gerekmektedir
(1,4). Hastamizda pozitif aile o6ykisu ve ak-
siyon tremoru vardi. Tremora neden olabilecek néro-
lojik bir hastaligi saptanmadi ve ila¢g kullanma o&ykusu
yoktu.

Benign familyal tremor gocuklukta en sik gérllen
tremordur, ancak erigkinlere goére daha nadir gorullr.
lyi seyirli olarak kabul edilen hastalik fonksiyonel yete-
neklerde bozulmaya neden olur. Hastaligin seyri ya-
vastir, sikhgr ve siddeti yas ile artar (5). Hastalarin ¢ok
ktguk bir kismi tedaviye gereksinim duyar. Tremor bazi
hastalarda minimaldir fakat ciddi fiziksel, sosyal ve psi-
kososyal problemlere neden olur. Yazinin bozulmasi,
sivi ve kati gidalarin aliminda ve Ince hareketlerde be-
ceriksizlik kisinin is hayatini etkiler. Sosyal konumun
getirdigi emosyonel duygulanma siklikla tremoru; art-
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masina neden olur (1,4,6). Ozellikle adélesan dénemde
okuldaki basarisizlik hastay! rahatsiz eder (2).

Tremor hastalarinin %89.7'sinde ellerdedir ve
bunlarin yaklasik yarisinda da izoledir. Siklik sirasina
gore kafada, konusmada, alt ekstremitelerde, yuzde,
govdede ve dilde géralir (1-5,7,8). Tremor sadece
ekstremitelerin kullanilmasi sirasinda (aksiyon tremor)
olusur. Bas yiz ve boyun bazen olaya katilir. Tre-
morun sikhgr tipik olarak 4-8 Hz arasindadir (2,4,5,7).
Hastamizda klinik bulgular 10 yasinda iken ellerinde
tremorla baslamisti ve emosyonel stres, tremoru dur-
durmak i¢in ¢aba sarfetme ile artma gdsteriyordu.

Benign familyal tremor siklikla bir diger aksiyon
tremor nedeni olan serebellar disfonksiyon ile karisir.
Ancak ikisinin ayirimi kolaydir. Benign familyal tremor
ritmiktir ve dismetrik degildir. Tremor, hedef noktaya
ulagsirken artmaz ve hastada serebellar disfonk-
siyonun diger bulgulari yoktur. Hastamizin tremoru rit-
mikti ve norolojik muayenesinde serebellar testleri
normaldi. Hedef noktaya ulasirken tremorda artis
yoktu.

Benign familyal tremor ile fizyolojik tremoru ayir-
mak daha gugtlr. Fizyolojik tremor hemen daima ikin-
cildir (yorgunluk, heyecan, stres sonucu ortaya cikar).
Fakat benign familyal tremor hasta istirahat halinde ve
yalnizken de devam eder.

Erigkinlerde benign familyal tremor ile Parkinson
hastaligi arasinda birliktelik oldugu disundlmektedir. Bir
¢alismada hastalarin %20'sinde daha sonra Parkinson
hastali§i gelistigi bildirilmistir. [ki hastalik arasindaki
iliski henlz c¢oézulememistir, ancak benign familyal tre-
morlu hastalarin bir kisminin Parkinson hastaligina aday
oldugu bildirilmektedir (3,4,8). Bu durum bizim olgulari-
mizda yoktu.

Bitin hastalar tedaviye gereksinim duymazlar.
Tedavi hastanin fonksiyonlari bozuldugu zaman yapil-
malidir. Tedavi duzenlenirken beklenmeyen cevaplar
da dusinilmelidir. Hastalara tedavi ile hastaligin du-
zelebilecegi fakat derecesinin tahmin edilemiyecegi
sdylenmelidir (4,5). Benign familyal tremor, etil alkol
alimi ile diuzelmektedir. Hastalarin %14.8'i gtinde dort
bardaktan fazla alkol almaktadir. Ancak asiri alkol
alinmasi hastalarin alkol bagimlisi olmasina neden
olabilmektedir (1). Propranolol (1-2 mg/kg/giin) ve pi-
rimidon (2-10 mg/kg/gin) hastalarin yaklasik
%70'inde tremorun kontrol altina alinmasini saglar.
Propranolol yan etkilerinin daha az olmasi nedeniyle
ilk secilecek ilactir (2-4,7). Hastamiza propranolol (2
mg/kg/giin) lle tedaviye baslandi. Tremorda belirgin
azalma saptanan hasta kontrollarla izlenmektedir.

Biz de g¢ocukluk ¢aginin nadir gérilen, ancak ¢o-
cukluktaki tr*m- Harin en sik nedeni olan benign famil-
yal tremorlu on ,agsndal- bir olgumuzu sunmay! uygun
bulduk.
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