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FRIEDREICH ATAKSISI (FRDA, FA)

Keziban BAGCI!

GIRIS

Alman Tip Profesorii olan Nicholeus Friedreich, ilk olarak 1863’te klinik ola-
rak ataksi ve patolojik olarak da “omuriligin arka kolonlarinin dejeneratif atrofisi”
ile karakterize bir hastalig1 tanimladi. Friedreich ataksisi (FRDA) olarak bilinen
bu hastalik, kalitsal otozomal resesifbir spinoserebellar ataksidir. Kalitsal ataksile-
rin en yaygin olanidir.Friedreich ataksisi, diinya ¢apinda yaklasik 50.000 kisiden
1’ini etkiler, beyaz 1rkta en yaygindir. Cogu FA tasiyicilar1 ve etkilenen FA hastala-
rinin, 10.000 y1l 6nce yasayan ortak bir Avrupali atadan geldigine inanilmaktadir.
Dolayisi ile Afrika kokenli Afrikalilar ve Asya popiilasyonlar: arasinda, Frataksin
(FXN) geni genislemesi (ekspansiyon) neredeyse yoktur .Hastalikta 9. Kromo-
zomda bulunan ‘Frataksin’ (FXN) geninin mutasyonu s6z konusudur. Semptom
baslangici tipik olarak ergenlik déneminde ortayagikar ve yasam beklentisi 40-
50 yildir.ilk yakinmalar sik sik diisme,dengesizlik,yiiriime giigliigii olarak sira-
lanabilir Eksremite ve govde ataksisi gibi serebellar bulgular hastalarin hepsinde
mevcuttur.Bilindigi gibi ataksi denge giigliigii, dengesizlik ve hareketlerdeki sa-
karliklar: tanimlamak igin kullanilan bir terimdir. FRDA ilerleyici nérolojik de-
jenerasyona ek olarak, kardiomiyopati ve diabetes mellitus (DM) riskine neden
olur. Yine kifoskolyoz ve pes kavus gibi iskelet anomalileri de yaygin olarak go-
rilmektedir. FRDA i¢in heniiz hi¢bir tedavi onaylanmamus olsa da; genetik teme-
linin kesfedilmesinden bu yana bu bozuklugun patogenezinin anlagilmasindaki
ilerlemeler, yakin gelecekte onaylanmis hastalik modifiye edici tedavilerle sonug-
lanacag1 konusunda biiyiik bir iyimserlik vardir.

FRIEDREICH ATAKSI NEDENI

Hastalik 9. Kromozomda bulunan Frataksin (FXN) geninin mutasyonu sonu-
cu meydana gelir (1). Hastaliktan sorumlu olan gen 9.kromozomun q13-q21,1
bolgesine yerlesim gosterir ve X25(FRDA) olarak ifade edilir (2. 12). FA hastalar1-
nin ¢ogunda( % 96’sinda) hastaligin X25 (FRDA) geninin l.intronunda bulunan

' Ogr. Gor. Dr. Keziban BAGCI, Nigde Omer Halisdemir Universitesi, kbagci@ohu.edu.tr

-233-



Giincel Néroloji Calismalari

SONUC

Firiedreich ataksisi, FXN geninin ilk intronundaki GAA tekrar genislemesinin
neden oldugu karmasik bir goklu sistem bozuklugudur. Belirtiler ergenlik done-
minde farkedilir. Ortalama olarak 10-15 yillik bir hastaliktan sonra ilerleyici yii-
riiyiis ve ekstremite ataksisinden nedeni ile tekerlekli sandalye ve giinliik yasamin
tiim aktivitelerinde yardima ihtiyag duyulmasi ile sonuglanir. Bu ilerleyici ataksi-
ye baz1 hastalarda gok siddetli kardiomiyopatibuna bagl olarakta kalp yetmezligi
ve aritmi nedeniyle erken 6liimlere neden olur. Diyabete bagli komplikasyonlarin
ortaya ¢ikmasi hastaligin yiikiinii artirarak engellilige katkida bulunur.Friedreich
ataksisi i¢in heniiz hi¢bir tedavi onaylanmamis olsadayakin gelecekte onaylanmis
hastalik modifiye edici tedavilerle sonuglanacag1 konusunda biiyiik bir iyimserlik
bulunmaktadir. Protein ve gen replasman tedavileri, antioksidanlar, demir sela-

torleri ve inflamasyon modiilatorleri tedavinin ana ilkelerini olusturmaktadir.
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