
1503

 Uzm. Dr., Kayseri Şehir Eğitim Araştırma Hastanesi, Tıbbi Genetik Kliniği, aslihankiraz@yahoo.com

Aslıhan KİRAZ 1

BÖLÜM 99

HEREDODEJENERATIF HASTALIKLARA 
GENETIK YAKLAŞIM

GİRİŞ

Genetik olarak aktarılan nörolojik hastalıkla-
rın bir kısmı metabolik bozukluklarla, özel-
likle enzimatik eksikliklerle ilişkilendirilirken 
önemli bir kısmında kanıtlanmış böyle bir 
bağlantı bulunmamaktadır. Santral sinir sis-
teminin erken ve ilerleyici dejenerasyonu ile 
karakterize, kazanılan bazı yeteneklerin kaybı 
ile giden durumları bazen periferik sinir siste-
mi lokalizasyonlarında da görülebilmektedir. 
Çoğunlukla beynin ve bazı durumlarda pe-
riferik sinir sisteminin yalnızca ‘dejeneratif ’ 
lezyonları ile giden bu grup hastalıklar ‘’he-
redodejeneratif hastalıklar ‘’ olarak tanımlan-
mıştır. Büyük bir kısmının tanımlanması ve 
etiyolojik nedenlerinin ortaya konması yakın 
tarihlerde gerçekleşmesine rağmen bazıları 
hala tanımlanmamıştır. Kalıtsal dejeneratif 
hastalıkları olarak da bilinen heredodejenera-
tif hastalıklar oldukça heterojen bir gruptur. 
Birçoğunun spesifik biyolojik bozukluğu bilin-
mediğinden tanıda başlangıç yaşı, klinik öykü, 
aile incelemesi, nörolojik muayene, radyolojik, 
nörofizyolojik, oftalmolojik ve biyokimyasal 
incelemeler önemlidir.1 Günümüzde gelişen 
moleküler genetik yöntemler güvenilir tanıyı 
mümkün kılar. Bu çalışmalar kısa zamanda 

hastalığın teşhis ve ilerde tedavisinde oldukça 
önemli yol gösterici parametrelerdir.

Heredodejeneratif hastalıklarda sınıflama 
sıklıkla lezyonların lokalizasyonuna göredir. 
Hastalarda izlenen bulgular da buna göre de-
ğişikenlik gösterebilmektedir. Genetik hasta-
lıkları kapsamında yer alan sinir sisteminin 
heredodejeneratif hastalıkları;
 • Lökodistrofiler,

Demiyelinizan/Dismiyelinizan Lökodistro-
filer
Hipomiyelinizan Lökodistrofiler
Nükleotid Eksizyon-DNA Onarım Send-
romları

 • Santral sinir sisteminin yaygın heredodeje-
neratif hastalıkları, Nöro-Aksonal Distrofi 
(Seitelberger Hastalığı)

 • Ağırlıklı olarak gri cevher tutulumu ile gi-
den heredodejeneratif hastalıklar,
Poliodistrofiler
Seroid Lipofusinozlar (Nöronal Seroid Li-
pofusinozlar; Batten Hastalığı)
NCL’lerin Belirsiz Formları

 • Serebellum ve beyin sapının heredodejene-
ratif hastalıkları olarak incelenebilir. Tablo 
1’de heredodejeneratif hastalıklara örnekler 
verilmiştir.2
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