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Anatomik olarak bazal gangliyonlar derin gri 
cevherde yer alan ve kaudat çekirdek, putamen, 
globus pallidus, subtalamus ve substansiya nig-
ranın oluşturduğu simetrik yapılardır.1 (Resim 
1). Çocuklarda bazal gangliyonları etkileyen 
hastalıkların hareket ve kas tonusu bozukluk-
larına neden olduğu bilinmekle birlikte yakın 
dönemde bu hastalıkların bilişsel ve davranış-
sal işlevler, konuşma ve duygu durumu bozuk-
luklarına da yol açtığı keşfedilmiştir.2

Resim 1. Bazal gangliyonlar

Santral sinir sisteminin genetik geçişli deje-
neratif hastalıklarının belirli bir kısmı özellikle 
bilinen enzim eksiklikleri ile giden kanıtlanmış 

metabolik hastalıklar ile henüz ilişkilendirile-
memiş ve bu heterojen grup genel olarak kli-
nik korelasyonu iyi yansıtan patolojik ölçütlere 
göre sınıflandırılmıştır.3

Bu bölümde bazal gangliyonları etkileyen 
dejeneratif hastalıklar, madde birikimi ile gi-
den, atrofi ile giden dejeneratif hastalıklar ile 
çocukluk çağı genetik distonileri olarak ele 
alınmıştır.

BAZAL GANGLİYONLARDA MADDE 
BİRİKİMİ İLE GİDEN DEJENERATİF 
HASTALIKLAR

Hepatolentiküler Dejenerasyon 
(Wilson Hastalığı)
Wilson hastalığının muhtemel ilk olgusu 1861 
yılında Frerichs tarafından bildirilen, otopsi-
sinde karaciğer sirozunun görüldüğü, konuş-
ma ve hareket bozukluğu olan 9 yaşındaki bir 
erkek hastadır. Daha sonra 1902’de Kayser, 
1903’te Fleischer korneada kahverengi yeşil 
halkayı tariflemiş ve Wilson da 1911’de hastalı-
ğı ailesel ilerleyici hepatolentiküler dejeneras-
yon olarak tanımlamıştır.4



Temel Pediatrik Nöroloji: Tanı ve Tedavi

H
E

R
E

D
O

D
E

JE
N

E
R

ATİF H
A

STA
LIK

LA
R

K
IS

IM
 1

4

1500

Klinik

Özellikle boyun, gövde ve kollarda ani miyok-
lonik seğirmeler görülürken olguların yarısın-
da da distoninin eşlik ettiği görülür. Distoniler 
tortikollis ya da yazıcı krampı gibi hafif orta 
şiddettedir. Depresyon, anksiyete bozukluğu 
kişilik değişiklikleri, dikkat eksikliği ve hipe-
raktivite gibi psikiyatrik belirtilerin olduğu ai-
leler bildirilmiştir. Alkol ile belirtilerin düzel-
diği görülür ve alkol yanıtlı distoni olarak da 
anılır. Belirtiler kendiliğinden düzelmez ancak 
olgularda normal yaşam süresi beklenir.3,47,48,52

Tedavi

Medikal tedavi zonisamid, valproat ve benzo-
diazepin ile sağlanabilir. DBS ile hem miyok-
loninin hem de distoninin sağaltımı görülür. 
Alkol benzeri etkisi ile gama hidroksibütirat da 
tedavide kullanılabilir.3,47

Hızlı Başlangıçlı Parkinsonizm (DYT12)
Hızlı başlangıçlı parkinsonizm (DYT12) 
kromozomun 19q13 bölgesinde yer alan 
Na,K-ATPaz’ın alfa-3 alt birimini kodlayan 
ATP13 genindeki heterozigot mutasyon sonu-
cunda oluşur. Hastalığın patofizyolojisi henüz 
bilinmemektedir.47

Klinik

Birkaç saat içinde bile görülebilen hızlı başlan-
gıçlı özellikle üst ekstremitede belirgin distoni 
ve bradikineziler görülür. Orofasiyal distoni, 
bulbar belirtilerin uzamış ateş, enfeksiyon gibi 
stres durumlarında alevlenebilir. Başlangıç yaşı 
ergenlik ya da erken erişkin dönemidir. Bulbar 
belirtilerin üst ekstremite distonilerinden ve 
üst ekstremite distonilerinin de alt ekstremite 
distonisinden daha ciddi olmasıyla rostrokau-
dal bir gradiyenti vardır. Levodopa ve DBS te-
davisine yanıt zayıftır.3,46,47

Distoni 16 (DYT16)
Kromozomun 2q31 bölgesindeki PRKRA ge-
ninin otozomal resesif mutasyonu sonucunda 
görülür3. PRKRA geni interferonla indüklene-

bilen çift sarmallı RNA’ya bağımlı protein ki-
naz aktivatörüdür ve otozomal resesif kalıtımlı 
mutasyonu sonucunda Distoni 16 (DYT16) 
görülür.46 Yürüme ve yazmada güçlük oluştu-
ran ekstremite baskın fokal distoninin yanısıra 
alaycı gülüş, dizartri ve disfaji DYT16’nın kli-
nik belirtilerileridir3,46. Antikolinerjiklere ve 
levodopaya yanıtı kötüdür.46

Distoni 24 (DYT24)
Kromozomun 11p14.2 bölgesinde yer alan 
ANO3 geninin otozomal dominant kalıtımı ile 
ortaya çıkar.46

Kalsiyum kapılı klor kanalının kodlayıcısı 
olan ANO3 geni, striatumda yüksek seviyede 
eksprese edilir ve heterozigot mutasyonu so-
nucunda distoni 24 (DYT24) kliniği oluşur. 46 
Boyun, laringeal kasların ve üst ekstremite kas-
larının fokal tutulduğu distoni 24’te yalnızca 
tremoru olan olgular esansiyal tremor sanıla-
bilirler. Ayrıca bacakların distonisinin görül-
düğü olgu bildirimi yoktur.3,46

Distoni 25 (DYT25)
Kromozomun 18p11 bölgesindeki GNAL ge-
ninde heterozigot mutasyon sonucunda disto-
ni 25 (DYT25) görülür. 3,47 Servikal, oromandi-
bular distoni görülür, fokal olarak kalabilir ya 
da jeneralize olabilir. Koku duyusunun kaybol-
ması ilk belirti olarak görülebilir.3,47

Distoni 27 (DYT27)
COL6A3 genindeki otozomal resesif kalıtımlı 
mutasyonu distoni 27 (DYT27) kliniğini orta-
ya çıkarır.3 İzole segmental distoni çoğunlukla 
baş, boyun ve üst ekstremitededir.3
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