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ATAKSI TELENJIEKTAZI VE İLIŞKILI 
BOZUKLUKLAR

ATAKSİ-TELENJİEKTAZİ

Giriş
Ataksi telenjiektazi (AT), otozomal resessif ola-
rak kalıtılan DNA tamir mekanizması bozuk-
luğu olan hastalık grunundandır. AT’si olan 
olgular, ilerleyici serebellar ataksi, anormal göz 
hareketleri, okülokütanöz telenjiektazi ve im-
mun yetmezlik ile kendini gösterir. Hasarlı gen, 
11q22.3’de kodlanmış olup ATM geni olarak 
adlandırılır. ATM kinaz, DNA hasarını kontrol 
eder ve hücre siklusundaki progresyonu dur-
durur. DNA hasarını tespit eder. DNA hasarı-
nın varlığında, ATM kinaz, tümör supresyon 
proteinini P53’ü fosforile eder. Fosforile olan 
P53, hücre siklüsünde durmaya veya apopitoza 
neden olur. ATM kinazın yokluğunda, P53 fos-
forile olamaz. Hücre siklusu bir sonraki aşama-
ya geçerek, tümöral fonksiyonlara neden olur.

AT’de, gerek santral sinir sistemi gerek ise 
periferik sinir sistemi tutulur. Santral sinir 
sistemi anormallikleri daha ciddidir. Purkin-
je hücrelerinde kayba neden olarak serebellar 
atrofiye neden olur. Timus dokusu ise, hipop-
lastikdir. Hassall corpuscle yoktur ve lenfosit 
sayısı azalmıştır. Bu da, hastalığın immun yet-
mezlik ile birlikteliğini açıklamaktadır.

AT’nin prevalansı 1/20 000-1/100 000 
olarak geçmektedir.1,2 Homozigot mutasyon 
taşıyan bireyler, ilerleyici serebellar ataksi, 
anormal göz hareketleri, okülokütanöz telan-
jiektaziler, immun yetmezlikler ve nörolojik 
anormallikler ile kendini gösterir. Malignite-
ye eğilim bulunmaktadır. Büyüme geriliği eş-
lik edebilir. İnsulin direnci nedeni ile diabetes 
mellitus olabilir.

En erken klinik bulgu ataksidir. İlk beş yıl-
da genellikle sağlıklıdırlar. Fakat sonrasında 
dengesizlik gelişir. Bir kısım çocukta ise, daha 
infant döneminde iken ataksi bulgusu belirir. 
Diğer, ataksik olgulardan farkı, çocukların dar 
kaideli de yürümeyi başarabilmesidir. Kaba 
motor gelişiminde, anormallikler görülür. An-
cak okula başlama yaşına kadar kısmen, ‘‘stable’’ 
olarak kaldığından dolayı hastalık sıklıkla se-
rebral palsi ile karıştırılır. Fakat zamanla disart-
ri ve kompleks hareket bozuklukları gelişmeye 
başlar. Yaşamın ikinci dekadında birçok çocuk 
artık tekerlekli sandalyeye bağlanmıştır.3,4

En erken göz bulgularından biri de okü-
lomotor apraksidir. Yani, hızlı bakış değişimi 
esnasında baş ve göz hareketlerindeki koordi-
nasyondaki bozulmanın oluşturduğu bulgu-
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rinde, albümin düzeyi düşük olabilir. Koleste-
rol düzeyi yüksek olabilir. 3,30-32

Ataksi Okülomotor Apraksi Tip 2

İlerleyici serebellar ataksi, okülomotor apraksi, 
distal amiyotrofi ve nöropati ile karekterizedir. 
Elektromiyelografide, duyusal ve motor akso-
nal nöropati beklenmektedir. Genellikle 15 yaş 
civarında bulgu vermeye başlar. Nöropati sık 
görülür. Kanda, alfa-feto protein düzeyi yük-
selmiştir. Bazen, kreatin fosfokinaz (CPK) da 
yüksek olabilir. Albumin normaldir. Ancak, 
kolesterol, tip1’de olduğu gibi yüksek olabilir. 
4,5,11,34,35

AOA Tip 4

Dört yaş civarında başlar. Distoni eşlik edebilir. 
Hatta ilk bulgusu distoni olabilir. Nöropati ve 
kaslardaki güçsüzlük sık görülür.

Yaşamın ilk 10 yılında genellikle başlar. 
Ciddi ve şiddetli okülomotor apraksi beklenir. 
Alfa feto protein 1.5-4 kat kadar olacak şekil-
de yükselir. Bazı olgularda, kolesterol yüksek 
olabilir, albümin düşük olabilir. Kreatin kinaz, 
yine bazı olgularda yüksek olabilir. 6,7,36

Özetle

AT, kromozom 11q22.3’de kodlanan ATM ge-
nindeki homozigot mutasyon sonucunda olu-
şan bir hastalıktır. Sözkonusu genin ürünü, 
hücre siklüsünde rol oynadığı için DNA hasa-
rının korunmasında önemlidir. Santral ve peri-
ferik sinir sistemini etkiler, ancak santral sinir 
sistemi üzerindeki yıkımları daha ciddi boyut-
lardadır. İlerleyici, serebellar ataksi, anormal 
göz hareketleri, okülokütanöz telenjiektaziler, 
immun yetmezlik ile karekterize bir hastalık-
tır. Pulmoner hastalık, malignite, radyasyona 
hassasiyet, insülin direnci ile beraber diabetes 
mellitus olabilir. Immunglobulin A’daki yaşa 
göre en az 2SD düşüklüğün olması ve serum 
alfa feto proteinin en az 2SD üzerinde bir de-
ğerde saptanması tanısal önemi bulunmak-
taktadır. AT’yi diğer kronik ataksik sendrom-

lardan ayırt etmek zordur. Zihinsel gelişimin 
de ilk başlangıçta pek fazla etkilenmeyişi ile 
ataksik serebral palsi ile karıştırılabilir. Eğer, 
geç başlangıçta, klinik bulgular vermeye başlar 
ise, bu kez de Friedreich ataksisi ile karıştırıla-
bilir. Ayırıcı tanıda, AOA tip 1, AOA tip 2, AT 
benzeri hastalık yer alır. Multisistem tutulumu 
olduğu için prognozu kötü olup, ilerleyici pul-
moner hastalık veya kanserler nedeniyle olgu-
lar, genellikle kaybedilir. Küratif bir tedavisi 
bugün için olmayıp, eşlik eden komorbidite-
lerin ayrı ayrı tedavi edilmesi gerekmektedir. 
Ataksi-okülomotor apraksilerin ise en yaygın 
tipi tip1 ve 2’dir. Tip1’den APTX mutasyo-
nu, tip 2’den, SETX mutasyonu sorumludur. 
Ataksi yanı sıra, okülomotor apraksi, nöropati 
ve serebellar atrofi beklenir. Tip1’de albümin 
düzeyi düşük olabilir. Tip 2’de albümin düzeyi 
normaldir, ancak alfa feto protein düzeyi nor-
malden yüksektir. 37
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