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OzZET
Friedreich ataksisi tanisi alan 12 hasta, klinik,
elektrokardiyografik ve ekokardiyografik olarak

incelenerek bu hastaliktaki kalp tutulumunun tipi ve sikligi
arastirildi.  Hastalarimizin ortalama yasi 10.8 yil olup, 2
hastada cgarpinti, 1 hastada gégiis agrisi, 3 hastada apikal
sistolik dftirim saptandi. Klinik olarak kardiak belirti ve
bulgularin  nadir  olmasina karsin, ekokardiyografik
bozukluklar 7 (%58) hastada  saptand.. Ekokardi-
yogramda anormal bulgulari olan hastalarin  tiimiinde

elektrokardiyografik ~ bozukluklar da  vard. Friedreich
ataksili hastalarda en sk gbrilen kalp tutulumunun
konsentrik  sol  ventrlkil duvar kalinlasmasi  seklinde

goriilen hipertrofik ~ kardiyomiyopati  oldugu, dilate
kardiyomiyopatinin daha nadir goriildigli ve kéti prognoz
belirtisi oldugu saptandi. Nérolojik hastaligin  baslangi¢
yasi ile kardiak tutulum sikligi arasinda iliski yoktu.
Kardiak belirti ve bulgularin, nérolojik hastalik basladiktan
sonra ortaya ¢iktigi goérdlddi.
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Friedreich ataksisi, otozomal resesif olarak gecen,
spinoserebellar ataksi, derin tendon reflekslerinin kaybi,
iskelet deformiteleri ile karekterize noéromuskiler bir
hastaliktir (1). Friedreich ataksisi ile kalp hastaliklari
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SUMMARY

Twelve patients with Friedreich's ataxia were asses-
sed clinically, electrocardiographically and echocardio-
graphically for evidence of cardiac involvement. Mean
age was 10.8 years and 2 patients had palpitations, 1
had chest pain and apical systolic murmur was heard in 3
patients. Although cardiac symptoms were relatively rare,
evidence of heart muscle disease was found in 7 (58%)
of patients with Friedreich's ataxia. All patients with echo-
cardiographic  abnormalities had also electrocardiogra-
phic findings. Consentric left ventricular thickening was
the most common echocardiography finding. ECG ab-
normalities were correlated with the cardiac involvement
in these patients. Dilated cardiomyopathy which implies
poor prognosis, was found in 2 patients. One of them had
died because of refractory heart failure. This study revea-
led a high incidence of cardiac involvement especially
hypertrophic cardiomyopathy in patients with Friedreich's
ataxia, which can be detected by electrocardiography
and echocardiography. There was no relation between
the age of onset of neurologic disease and frequency of
cardiac involvement and signs and symptoms of cardiac
involvement had occured after the onset of neurologic
disorders.

Key Words: Hypertrophic cardiomyopathy, Friedreich's ataxia,
Echocardiography
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arasindaki iligki ilk kez, hastalia adini veren Friedreich
tarafindan 1863 yilinda bildirilmistir. Friedreich, hastala-
rinin gogunda c¢arpinti ve dispne bulundugunu, élimlerin
onemli bir nedeninin kalp yetersizligi oldugunu sapta-
mistir (2). Hastahidin ilk tanimlandigi zamandan beri bir-
¢ok arastirmaci Friedreich ataksisinde kalp hastaliginin
sik gorilduginu destekler galismalar yapmislardir (3,4).

Bu calismamizin amaci, hastanemizde Friedreich
ataksisi tanisi alan hastalarin klinik, elektrokardiyografik
ve ekokardiyografik olarak incelenmesi ile bu hastalikta
gorilen kalp tutulumunun tipini ve sikligini saptamaktir.
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Sekil 1. interventrikiiler septumda kalinlagma saptanan bir
hastamizin Doppler ve iki boyutlu eko goriintiisii.

GEREC VE YONTEM

Friedreich ataksisi tanisi alan 12 hasta calismaya
alindi. Hastalar, tani yoninden Quebec Cooperative
Study kriterleri ile uyumlu idi. Bu tani kriterleri: 20
yastan 6nce baslangig, ataksi, derin tendon refleksleri-
nin yoklugu, pozisyon ve vibrasyon duyu kaybi ve nor-
mal motor sinir iletim hizidir (5).

Hastalarin dosyalari incelenerek kardiyovaskiler
ve norolojik bulgulari gézden gegirildi. Her hastanin fi-
zik muayene, telekardiyogram, EKG incelemeleri ve M-
mode, 2 boyutlu ve Doppler ekokardlyografik tetkikleri
yapildi. Ekokardiyografik ¢calismalarda Toshiba SSH-60
Sonolayer cihazi ve 5, 3.75, 25 MHz transdiserler
kullanildi.

BULGULAR

Hastalarimizin 4'G (%33) kiz, 8'i (%67) erkek olup,
yaslari 4-16 (ortalama 10.8) yil arasinda degisiyordu.

Norolojik belirtilerin baslangig yasi 3-11 yil arasin-
da ortalama 6.3 yil olup, tim hastalarda ilerleyici ataksi
ve alt ekstremitelerde refleks kaybi, 7 hastada dizarti
mevcuttu. Birinci derecede akraba evliligi 9 hastamizin
ailesinde saptandi. 12 hastanin 5'inde aile dykusi ol-
dugu gorulda.

Yedi (%58) hastada kalp hastaliginin belirti ve bul-
gularin oldugu ve bunlarin nérolojik hastaligin baslangi-
cindan sonra ortaya giktigi saptandi. iki hastada garpin-
ti, 3 hastada apikal sistolik Gftirim, 1 hastada gogis
agrisi olup, bir hastamiz, dilate kardiyomiyopatinin ne-
den oldugu kalp yetersizligi nedeniyle kaybedildi. Bes
(%42) hastada kardiak patoloji yoninden herhangi bir
belirti ve bulgu yoktu.

Go6gus radyogramlarinin incelenmesinde 4 hastada
skolyoz, 3 hastada kardiyomegali saptandi.
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Sekil 2.  Konsentrik hipertrofi gorillen hastamizin iki boyutlu ve
M-mod eko goriintiisii.

12 hastanin 7'sinde (%58) ekokardiyografik olarak
anormal bulgular saptandi. Konsentrik sol ventrikil du-
var kalinlagmasi en sik gorilen eko bulgusu olup, 3
hastada goézlendi. Sol ventrikil arka duvar ve interven-
trikliler septumun diffiz olarak kalinlagmasi, konsentrik
sol ventrikll hipertrofisi olarak yorumlandi (Sekil 1-2).
iki hastada dilate kardiyomiyopati, 2 hastada ise vent-
rikiler septumda hafif kalinlasma goérildi ve septum
ile sol ventriktil arka duvar kalinliklari orani 1,3'den faz-
la bulundu. Sol ventrikiilin hipokinetik, dilate olusu ve
sistolik fonksiyon bozuklugu dilate kardiyomipati olarak
tanimlandi. Dilate kardiyomiyopatisi olan 2 hastamiz
disinda diger hastalarin sol ventrikll sistolik ve diastolik
fonksiyon normaldi. Ekokardiyografik olarak anormal
bulgulari olan bu hastalarimizin higbirinde Doppler eko-
kardiyografi ile subaortik darlik ve atrioventrikller ka-
pak yetersizligi saptanmadi.

Ekokardiyografik olarak anormal bulgulari olan
hastalarin timinde elektrokardiyografik bulgular da
mevcuttu (Tablo 1). Bu bulgular 2 hastanin ekstremite
derivasyonlarinda ST segment ¢okmesi, 2 hastada sol
aks sapmasi, 2 hastada sol ventrikil hipertrofi bulgula-
ri, 1 hastada Wolf-Parkinson-White sendromu, 1 hasta-
da ise erken atrial atimlar seklinde idi (Tablo 1). Eko-
kardiyografik olarak normal olan 1 hastamizin elektro-
kardiyografisinde VVolf-Parkinson-VVhite sendromu sap-
tandi.

Norolojik hastaligin baslangi¢ yasi ile kardiak tutu-
lum goérilme sikligi arasinda bir iliski saptanmadi. Dilate
kardiyomiyopatisi olan hastamiza digoksin ve dilretik
tedavi verildi. Hipertrofik kardiyomiyopati saptanan has-
talara ise herhangi bir tedavi uygulanmadi.

TARTISMA

Oniki hastanin 4'0 (%33) kiz, 8'i (%67) erkekti.
Her iki cins arasindaki bu belirgin farkin, calisma gru-
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bunun kiigiik olusundan kaynaklanan rastlantisal bir
bulgu olabilecegi diisiiniildii. Nitekim daha genis seri-
lerle yapilan birgcok arastirmada Friedreich ataksisinde
(FA) cinsler arasinda fark gosterilememistir (6,7). Has-
taligin baslangi¢c yasi 18 ay-25 yas arasinda degisme-
kle birlikte, genellikle 8-15 yaslar arasindadir. Hastalari-
mizin ortalama yasi 10.8 yil, norolojik hastaligin baslan-
gic yasl ise ortalama 6.3 yil olarak bulunmustur. Has-
talik, erken cocukluk yillarinda en sik goriilen belirti
olan yiirime dengesizligi ile dikkati ceker. Diger belirti
ve bulgular konusma bozuklugu, alt ekstremitelerde de-
rin tendon reflekslerinin, vibrasyon ve pozisyon duyula-
rinin kaybi, Babinski ve Romberg belirtileri, nistagmus,
skolyoz, pes kavus ve equinovarus gibi iskelet deformi-
teleridir. Elektrofizyolojik olarak aksonal duyu noropati-
sine ait bulgular saptanir (1,8).

Hastalarimizin tiimiinde ilerleyici ataksi, 7 hastada
dizartri, 6 hastada ise pes kavus ve skolyoz deformi-
teleri saptadik.

Hastalarimizin 9'unun (%75) ailesinde yakin akra-
ba evliligi ve 5inde aile oykiisii olmasi, FA gibi otozo-
mal resesif gecisli hastaliklarda beklenen bir bulgudur.
Romeo ve arkadaslarinin yaptigi bir arastirmada, FA'li
cocuklarin ailelerinde, normal popiilasyona gore 9 kat
fazla akraba evliligi saptanmigtir (9).

Calismamizda, klinik semptomlar, EKG ve eko bo-
zukluklarina gore daha diisiik oranda bulunmustur, iki
hastada carpinti, 1 hastada ise gogiis agrisi mevcut
olup, bu hastalarda ayni zamanda EKG ve eko bulgu-
lani da saptandigindan, klinik belirtiler hastahgin kalp tu-
tulumu ile aciklanabilir. Anjinal agrinin nadir bir belirti
olmasi, diger arastirma sonuglarn ile de uyumludur (10-
12).

U¢ hastamizda, sternumun sol kenarinda hafif sid-
dette sistolik Ufiirlim saptanmistir. Kalp kasi tutulumu-
nun sikhigi dikkate alindiginda, iifiiriim bulunma sikhginin
az oldugu gorilmektedir. Bu sonug, bu konudaki diger
bircok arastirma sonucu ile de uyumludur (13-15). Ge-
nellikle mid-sistolik olup, siddeti 3. dereceyi ge¢meyen
ufirimlerin nedeni tam olarak bilinmemekle birlikte,
ventrikiiler hipertrofi, infundibuler stenoz veya muskiiler
subaortik stenoza, dilate kardiyomiyopatide ise atrio-
ventrikiiler kapak annulusunun genigslemesi sonucu ka-
pak yetersizligine bagl olabilecegi ileri siirilmektedir
(2,15). Bizim gcalismamizda ise, uUfuriim saptadigimiz
hastalarimizin 2'sinde konsentrik sol ventrikiil hipertrofi-
si, 1'inde dilate kardiyomiyopati bulunmustur. FA'deki
kalp bulgulan iginde valviiler lezyonlara bizim vakalari-
mizda da oldugu gibi hemen hemen hi¢ rastlan-
mamaktadir.

Bir hastamiz, norolojik belirtilerin baslamasindan
10 yil sonra gelisen ve tedaviye cevap vermeyen kalp
yetersizligi nedeniyle kaybedilmistir. Friedreich ataksi-
sinde kalp yetersizliginin kotii prognoz belirtisi oldugu
bilinmektedir (16).
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FA'li hastalarda degisik EKG anomalilerine (%30-
90) rastlanir (6,17,18). Bu seride 8 (%67) hastada
anormal EKG bulgulan saptanmistir. Repolarizasyon
anomalileri FA'li hastalarda en sik goriilen EKG bulgu-
su olup, goriilme sikhgr %56-100 oraninda bildiriimekte-
dir (19,20). Thoren, FA'li hastalarinin %92'sinin elektro-
kardiyogramlarinda T dalga degisiklikleri, o6zellikle sol
prekordial derivasyonlarda T inversiyonu saptamistir
(17). Child ve arkadaslari, bu orani %79 olarak bildir-
mektedirler (16). Calismamizda 2 hastanin elektrokar-
diyograminda ST ¢okmesi, 2 hastada sol ventrikiil hi-
pertrofisi bulgulari saptanmistir. Ekokardiyografik olarak
septal kalinlasma gosteren bir hastamizda erken atrial
atimlar saptanmistir. FA'de dlsritmilerin olmasi, sol
ventrikiil disfonksiyonunun belirtisi olmakla birlikte atrial
erken atimlar1 seyrek olan hastamizda bu bulgu, yalniz-
ca ventrikiul hipertrofisi ile agiklanamamaktadir. Ekokar-
diyografik olarak normal olan 1 hastamizdaki Wolf-Par-
kinson-VVhite sendromu da rastlantisal bir bulgu olarak
disuniilebilir. Calismamizda QR S aks degisikliklerinin
nadir oldugu gorilmis, 2 hastamizda sol aks sapmasi
saptanmistir. Bu bulgu, miyokardiyal tutuluma, ya da
skolyozun neden oldugu iletim degisikliklerine bagh ola-
bilir.

Friedreich ataksisinde kalp tutulumunun saptan-
masinda elektrokardiyogram hassas, ancak nonspesifik
bir tan1 yontemidir. EKG anomalileri kardiak tutulumda
cok sik goriilmekle birlikte, ekokardiyografik olarak nor-
mal olan hastalarda da hafif EKG bulgular goériilebil-
mektedir. Bu minor anomalilerinin 6nemi bilinmemekte-
dir (18). Bazi arastirmacilar, noérolojik hastaligin belirlen-
mesinden 6nce de EKG bulgularinin mevcut olabildigini,
bu nedenle nedeni bilinmeyen EKG bozukluklari sap-
tandiginda FA tanisinin diisiiniilmesi gerektigini ileri stir-
mektedirler (11).

Noninvaziv bir tani yontemi olan ekokardiyografi
ile, diger kalp hastaliklarinda oldugu gibi FA'li hastalar-
da da kardiak yonden ayrintii degerlendirme yapilabil-
mektedir (19,20). Bu calismada FA'li 12 hastanin
7'sinde (%58) anormal eko bulgulari saptanmistir. En
stk rastlanan bulgu, hipertrofik kardiyomiyopatide de
gorilen konsentrik sol ventrikiil kalinlagsmasidir (21,22).
Calismamizda 3 hastada (%25) konsentrik sol ventrikiil
kalinlagsmasi, 2 hastada (%17) interventrikiller septum-
da hafif kalinlasma saptanmistir.

Dilate kardiyomiyopati 2 hastamizda gorilmiis,
bunlardan biri kalp yetersizligi nedeniyle kaybedil-
mistir. Dilate kardiyomiyopati FA'da nadir goriilmekle
birlikle, klasik noérolojik belirtilerin goriilmesinden once
de saptanabilmektedir (23). Dilate kardiyomiyopati ko-
tii prognoz belirtisi olup, kalp yetersizligi ile hastalik
genellikle bizim bir vakamizdaki gibi fatal seyreder
(24).

Calismamizda akut kardiyomiyopati saptanma-
mistir. Ancak literatiirde nadir de olsa FA'nde, akut,
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Tablo 1. Friedreich ataksili hastalarimizin elektrokardiyografi ve ekokardiyografik bulgularn

EKG Bulgulari Hasta Sayisi Eko Bulgular Hasta Sayisi

ST segment gokmesi 2 Konsentrik sol ventrikiil hipertrofisi 3

Sol aks deviasyonu 2 Hafif septal kalinlagma 2

Sol ventrikiil hipertrofisi 2 Dilate kardiyomiyopati 2
WoH-Parkinson-White sendromu 1

Erken atrial kontraksiyon 1

Toplam 8 7
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