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HEREDODEJENERATIF HASTALIKLARA

GIRIS

Genetik olarak aktarilan norolojik hastalikla-
rin bir kismi1 metabolik bozukluklarla, 6zel-
likle enzimatik eksikliklerle iliskilendirilirken
onemli bir kisminda kanitlanmis boyle bir
baglanti bulunmamaktadir. Santral sinir sis-
teminin erken ve ilerleyici dejenerasyonu ile
karakterize, kazanilan bazi yeteneklerin kaybi
ile giden durumlar1 bazen periferik sinir siste-
mi lokalizasyonlarinda da goriilebilmektedir.
Cogunlukla beynin ve bazi durumlarda pe-
riferik sinir sisteminin yalnizca ‘dejeneratif’
lezyonlar: ile giden bu grup hastaliklar “he-
redodejeneratif hastaliklar © olarak tanimlan-
migtir. Bityiik bir kisminin tanimlanmasi ve
etiyolojik nedenlerinin ortaya konmasi yakin
tarihlerde gerceklesmesine ragmen bazilar
hala tanimlanmamustir. Kalitsal dejeneratif
hastaliklar1 olarak da bilinen heredodejenera-
tif hastaliklar olduk¢a heterojen bir gruptur.
Bir¢ogunun spesifik biyolojik bozuklugu bilin-
mediginden tanida baslangi¢ yasi, klinik oyki,
aile incelemesi, norolojik muayene, radyolojik,
norofizyolojik, oftalmolojik ve biyokimyasal
incelemeler o6nemlidir.! Giiniimiizde gelisen
molekiiler genetik yontemler giivenilir taniy:
miumkiin kilar. Bu ¢aligmalar kisa zamanda
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hastaligin teshis ve ilerde tedavisinde oldukg¢a
onemli yol gosterici parametrelerdir.

Heredodejeneratif hastaliklarda siniflama
siklikla lezyonlarin lokalizasyonuna goredir.
Hastalarda izlenen bulgular da buna gore de-
gisikenlik gosterebilmektedir. Genetik hasta-
liklar1 kapsaminda yer alan sinir sisteminin
heredodejeneratif hastaliklars;

Lokodistrofiler,
Demiyelinizan/Dismiyelinizan Lokodistro-
filer

Hipomiyelinizan Lokodistrofiler
Niikleotid Eksizyon-DNA Onarim Send-
romlar1

Santral sinir sisteminin yaygin heredodeje-
neratif hastaliklari, Noro-Aksonal Distrofi
(Seitelberger Hastalig1)

Agirlikli olarak gri cevher tutulumu ile gi-
den heredodejeneratif hastaliklar,
Poliodistrofiler

Seroid Lipofusinozlar (Noronal Seroid Li-
pofusinozlar; Batten Hastalig1)

NCTlerin Belirsiz Formlar1

Serebellum ve beyin sapinin heredodejene-
ratif hastaliklar1 olarak incelenebilir. Tablo
1'de heredodejeneratif hastaliklara 6rnekler
verilmistir.?
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