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Bölüm 20

FRİEDREİCH ATAKSİSİ (FRDA, FA)

Keziban BAĞCI1

GİRİŞ

Alman Tıp Profesörü olan Nicholeus Friedreich, ilk olarak 1863’te klinik ola-
rak ataksi ve patolojik olarak da “omuriliğin arka kolonlarının dejeneratif atrofisi” 
ile karakterize bir hastalığı tanımladı. Friedreich ataksisi (FRDA) olarak bilinen 
bu hastalık, kalıtsal otozomal resesifbir spinoserebellar ataksidir. Kalıtsal ataksile-
rin en yaygın olanıdır.Friedreich ataksisi, dünya çapında yaklaşık 50.000 kişiden 
1’ini etkiler, beyaz ırkta en yaygındır. Çoğu FA taşıyıcıları ve etkilenen FA hastala-
rının, 10.000 yıl önce yaşayan ortak bir Avrupalı atadan geldiğine inanılmaktadır. 
Dolayısı ile Afrika kökenli Afrikalılar ve Asya popülasyonları arasında, Frataksin 
(FXN) geni genişlemesi (ekspansiyon) neredeyse yoktur .Hastalıkta 9. Kromo-
zomda bulunan ‘Frataksin’ (FXN) geninin mutasyonu söz konusudur. Semptom 
başlangıcı tipik olarak ergenlik döneminde ortayaçıkar ve yaşam beklentisi 40-
50 yıldır.İlk yakınmalar sık sık düşme,dengesizlik,yürüme güçlüğü olarak sıra-
lanabilir Eksremite ve gövde ataksisi gibi serebellar bulgular hastaların hepsinde 
mevcuttur.Bilindiği gibi ataksi denge güçlüğü, dengesizlik ve hareketlerdeki sa-
karlıkları tanımlamak için kullanılan bir terimdir. FRDA ilerleyici nörolojik de-
jenerasyona ek olarak, kardiomiyopati ve diabetes mellitus (DM) riskine neden 
olur. Yine kifoskolyoz ve pes kavus gibi iskelet anomalileri de yaygın olarak gö-
rülmektedir. FRDA için henüz hiçbir tedavi onaylanmamış olsa da; genetik teme-
linin keşfedilmesinden bu yana bu bozukluğun patogenezinin anlaşılmasındaki 
ilerlemeler, yakın gelecekte onaylanmış hastalık modifiye edici tedavilerle sonuç-
lanacağı konusunda büyük bir iyimserlik vardır.

FRİEDREİCH ATAKSİ NEDENİ

Hastalık 9. Kromozomda bulunan Frataksin (FXN) geninin mutasyonu sonu-
cu meydana gelir (1). Hastalıktan sorumlu olan gen 9.kromozomun q13-q21,1 
bölgesine yerleşim gösterir ve X25(FRDA) olarak ifade edilir (2. 12). FA hastaları-
nın çoğunda( % 96’sında) hastalığın X25 (FRDA) geninin 1.intronunda bulunan 
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Firiedreich ataksisi, FXN geninin ilk intronundaki GAA tekrar genişlemesinin 
neden olduğu karmaşık bir çoklu sistem bozukluğudur. Belirtiler ergenlik döne-
minde farkedilir. Ortalama olarak 10-15 yıllık bir hastalıktan sonra ilerleyici yü-
rüyüş ve ekstremite ataksisinden nedeni ile tekerlekli sandalye ve günlük yaşamın 
tüm aktivitelerinde yardıma ihtiyaç duyulması ile sonuçlanır. Bu ilerleyici ataksi-
ye bazı hastalarda çok şiddetli kardiomiyopatibuna bağlı olarakta kalp yetmezliği 
ve aritmi nedeniyle erken ölümlere neden olur. Diyabete bağlı komplikasyonların 
ortaya çıkması hastalığın yükünü artırarak engelliliğe katkıda bulunur.Friedreich 
ataksisi için henüz hiçbir tedavi onaylanmamış olsadayakın gelecekte onaylanmış 
hastalık modifiye edici tedavilerle sonuçlanacağı konusunda büyük bir iyimserlik 
bulunmaktadır. Protein ve gen replasman tedavileri, antioksidanlar, demir şela-
törleri ve inflamasyon modülatörleri tedavinin ana ilkelerini oluşturmaktadır.
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