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HEREDODEJENERATIF HASTALIKLARDA 
TEDAVI SEÇENEKLERI

Gülten ÖZTÜRK 1 

Olcay ÜNVER 2

GİRİŞ

Tanı aşamasında en birincil hedef özgül tedavi 
seçenekleri olan heredodejeneratif hastalıkla-
rın tanısının hızlıca dışlanması ve tanıda ge-
cikmenin önüne geçilmesi olmalıdır1

Tedavi edilebilir edinsel beyaz cevher has-
talıkları hızlıca ekarte edilmelidir (Örn. yüksek 
doz kortikosteroid tedavisinden fayda gören 
ADEM ve vitamin tedavisi ile geri dönebilen 
vitamin B12 eksikliğine bağlı beyaz cevher lez-
yonları gibi).

Günümüzde tedavi edilebilir lökodistrofiler 
içinde yer alan genetik hastalıklar ve tanı yön-
temleri Tablo 1’de sıralanmıştır.

Tedavi, hastanın hayat kalitesini arttırmaya 
ve gelişen semptomlara müdahaleye yönelik 
genel tedavi yaklaşımları ve spesifik hastalığa 
özgü uygulanan tedaviler olmak üzere iki ana 
başlığa ayrılmaktadır.

GENEL TEDAVİ YAKLAŞIMLARI

Tüm lökodistrofiler santral sinir sisteminde 
beyaz cevheri tuttuğundan hastalıkla ilişkili 
ortaya çıkan semptomlar benzerlik göstermek-
te ve destek tedavisi olarak ortak yaklaşımlar 
kullanılmaktadır. Günümüzde halen pek çok 

lökodistrofide kür sağlayacak tedavi seçeneği 
bulunmamaktadır; bu nedenle temel tedavi 
yaklaşımı semptomlara yönelik olup, hastala-
rın hayat kalitesini arttırmak amaçlanmakta-
dır.2

Beslenme ve Yutma Rehabilitasyonu
Lökodistrofilerin pek çoğunda hastalığın iler-
leyen dönemlerinde beslenme sorunları ge-
lişmekte olup, beslenme süresinin uzaması 
bakım verenlerin işini zorlaştırmaktadır. Bu 
durum hastanın kalori alımının kısıtlanması-
na neden olmakta; erken dönemde fark edil-
meyen yutma disfonksiyonu hastada aspiras-
yon riskini arttırarak aspirasyon pnömonisi 
nedenli yoğun bakım yatışlarına sebep olarak 
morbiditeyi arttırmaktadır. Tanı anından itiba-
ren hastaların yutma ve konuşma terapisti ve 
çocuk gastroenteroloji uzmanlarının takibine 
girmesi yutma fonksiyonlarının daha uzun 
süreli korunabilmesine olanak sağlamakta ve 
hastaların beslenme tüpü ihtiyacının doğru za-
manda belirlenerek etkin müdahalenin gecik-
mesini önleyebilmektedir2

Siyalore ve aşırı salya akması sık eşlik eden 
şikayetler olup ciltte maserasyon ve daha ile-
ri safhalarda sekonder solunum problemleri-
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terli veri yoktur. Özellikle birinci basamak te-
davi olarak kullanıldığında çocuk hastalarda 
D-penisilamine göre nörolojik semptomlarda 
iyileşme yaratmadığı gösterilmiştir. 20 mg/kg/
gün 2-3 dozda başlanır. Presemptomatik hasta-
larda veya şelasyon tedavisinden sonra idame 
tedavide çinko tuzları sıklıkla tercih edilmek-
tedir, ancak semptomatik hastalarda hastalığı 
kontrol etmede çinko tuzları yetersiz kalabilir 
veya diğer ajanlar gibi nörolojik semptomlarda 
kötüleşme görülebilir. Önerilen doz 5 yaş altı 
çocuklarda günde 2 kez 25mg elementer çin-
ko; 5 yaş üstü hastalarda 75mg/gün 3 dozda; 
>50kg 150mg/gün 3 dozda olacak şekildedir ve 
yemekle birlikte alınmamalıdır. Tedavi yakla-
şımı hastaya göre bireysel olup, bazı hastalar-
da kombinasyon tedavilerinden faydalanılır. 
Karaciğer transplantasyonu endikasyonu, te-
daviye rağmen ciddi karaciğer yetmezliği veya 
nörolojik tutulumu olan hastalarda tedavinin 
seyrinde nadir olarak (<%1) konmakta ve 
olumlu sonuçlar bildirilmektedir. Transplan-
tasyon sonrası özellikle psikiyatrik bulgular 
olmak üzere nörolojik tutulumda gerileme bil-
dirilmekle birlikte ciddi nöropsikiyatrik tutu-
lumlu hastalar için tedavi seçeneği olarak dü-
şünülemez 19.

Pantotenat Kinaz İlişkili 
Nörodejenerasyon (Hallervorden-
Spatz)
Son yıllardaki hızlı gelişmelere rağmen bu has-
talıkta henüz hastalığın progresyonunu durdu-
racak bir tedavi bulunamamıştır. Semptomatik 
tedavi temel yaklaşımı oluşturmakta olup has-
talarda distoni için baklofen, triheksifenidil, 
klonazepam, tizanidin, botulinum toksin ve 
derin beyin stimulasyonu (DBS) kullanılırken 
deferipron (demir şelasyon tedavisi- 30mg/kg/
gün 2 dozda) ve panthetine (vitamin B5- 60mg/
kg/gün) ile ilgili farklı çalışmalarda hastala-
rın semptomlarında iyileşme ve progresyonu 
azaltma yönünde olumlu etkiler bildirilmiştir. 
Hastalığın oluşum mekanizması hedeflenerek 

bireysel tedavileri amaçlayan devam eden de-
neysel çalışmalar mevcuttur20.
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