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HEREDODEJENERATIF HASTALIKLARDA

GIRIS
Tan1 agamasinda en birincil hedef 6zgiil tedavi
secenekleri olan heredodejeneratif hastalikla-

rin tanisinin hizlica diglanmasi ve tanida ge-
cikmenin 6niine gegilmesi olmalidir'

Tedavi edilebilir edinsel beyaz cevher has-
taliklar1 hizlica ekarte edilmelidir (Orn. yiiksek
doz kortikosteroid tedavisinden fayda goéren
ADEM ve vitamin tedavisi ile geri donebilen
vitamin B12 eksikligine bagli beyaz cevher lez-
yonlari gibi).

Giiniimizde tedavi edilebilir 1okodistrofiler
icinde yer alan genetik hastaliklar ve tan1 yon-
temleri Tablo 1’de siralanmistur.

Tedavi, hastanin hayat kalitesini arttirmaya
ve gelisen semptomlara miidahaleye yonelik
genel tedavi yaklasimlar: ve spesifik hastaliga
0zgii uygulanan tedaviler olmak {izere iki ana
basliga ayrilmaktadir.

GENEL TEDAVi YAKLASIMLARI

Tum lokodistrofiler santral sinir sisteminde
beyaz cevheri tuttugundan hastalikla iligkili
ortaya ¢ikan semptomlar benzerlik gostermek-
te ve destek tedavisi olarak ortak yaklasimlar
kullanilmaktadir. Giiniimiizde halen pek ¢ok

1

TEDAVI SECENEKLERI

Gulten OZTURK!
Olcay UNVER?

lokodistrofide kiir saglayacak tedavi segenegi
bulunmamaktadir; bu nedenle temel tedavi
yaklagimi semptomlara yonelik olup, hastala-
rin hayat kalitesini arttirmak amaglanmakta-
dir.?

Beslenme ve Yutma Rehabilitasyonu

Lokodistrofilerin pek ¢ogunda hastaligin iler-
leyen dénemlerinde beslenme sorunlar1 ge-
lismekte olup, beslenme siiresinin uzamasi
bakim verenlerin isini zorlastirmaktadir. Bu
durum hastanin kalori aliminin kisitlanmasi-
na neden olmakta; erken donemde fark edil-
meyen yutma disfonksiyonu hastada aspiras-
yon riskini arttirarak aspirasyon pnémonisi
nedenli yogun bakim yatiglarina sebep olarak
morbiditeyi arttirmaktadir. Tan1 anindan itiba-
ren hastalarin yutma ve konusma terapisti ve
gocuk gastroenteroloji uzmanlarmin takibine
girmesi yutma fonksiyonlarinin daha uzun
stireli korunabilmesine olanak saglamakta ve
hastalarin beslenme tiipii ihtiyacinin dogru za-
manda belirlenerek etkin miidahalenin gecik-
mesini 6nleyebilmektedir?

Siyalore ve asir1 salya akmasi sik eslik eden
sikayetler olup ciltte maserasyon ve daha ile-
ri sathalarda sekonder solunum problemleri-
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terli veri yoktur. Ozellikle birinci basamak te-
davi olarak kullanildiginda ¢ocuk hastalarda
D-penisilamine gore norolojik semptomlarda
iyilesme yaratmadigi gosterilmistir. 20 mg/kg/
giin 2-3 dozda baslanir. Presemptomatik hasta-
larda veya selasyon tedavisinden sonra idame
tedavide ¢inko tuzlar1 siklikla tercih edilmek-
tedir, ancak semptomatik hastalarda hastalig:
kontrol etmede ¢inko tuzlar1 yetersiz kalabilir
veya diger ajanlar gibi norolojik semptomlarda
kotiillesme goriilebilir. Onerilen doz 5 yas alt1
¢ocuklarda giinde 2 kez 25mg elementer ¢in-
ko; 5 yas Ustii hastalarda 75mg/giin 3 dozda;
>50kg 150mg/giin 3 dozda olacak sekildedir ve
yemekle birlikte alinmamalidir. Tedavi yakla-
sim1 hastaya gore bireysel olup, bazi hastalar-
da kombinasyon tedavilerinden faydalanilir.
Karaciger transplantasyonu endikasyonu, te-
daviye ragmen ciddi karaciger yetmezligi veya
norolojik tutulumu olan hastalarda tedavinin
seyrinde nadir olarak (<%]1) konmakta ve
olumlu sonuglar bildirilmektedir. Transplan-
tasyon sonras1 Ozellikle psikiyatrik bulgular
olmak tizere norolojik tutulumda gerileme bil-
dirilmekle birlikte ciddi noéropsikiyatrik tutu-
lumlu hastalar i¢in tedavi segenegi olarak dii-
stiniilemez *°.

Pantotenat Kinaz iliskili
Norodejenerasyon (Hallervorden-
Spatz)

Son yillardaki hizli gelismelere ragmen bu has-
talikta hentiz hastaligin progresyonunu durdu-
racak bir tedavi bulunamamaistir. Semptomatik
tedavi temel yaklagimi olusturmakta olup has-
talarda distoni icin baklofen, triheksifenidil,
klonazepam, tizanidin, botulinum toksin ve
derin beyin stimulasyonu (DBS) kullanilirken
deferipron (demir selasyon tedavisi- 30mg/kg/
giin 2 dozda) ve panthetine (vitamin B5- 60mg/
kg/giin) ile ilgili farkli galismalarda hastala-
rin semptomlarinda iyilesme ve progresyonu
azaltma yoniinde olumlu etkiler bildirilmistir.
Hastaligin olusum mekanizmasi hedeflenerek
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bireysel tedavileri amaglayan devam eden de-
neysel ¢aligmalar mevcuttur®.
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