k-
Y
%
%

& SRR
pe

KONJENITAL DEMIYELIiNiZAN

BOLUM 14 HASTALIKLAR

Esen CiCEKLI®
Saadet SAYAN?

GIRIS
Demiyelinizan hastaliklar, santral ve periferik sinir sisteminde aksonlar1 saran

miyelin kilifin, konjenital veya akkiz nedenlerle yikima ugramasi sonucu geli-
sen, genis bir klinik spektruma sahip hastaliklar toplamidir.

Demiyelinizan hastaliklar; otoimmun, enfeksiy6z, toksik/metabolik, vaskiiler
ve myelin metabolizmasinin herediter hastaliklar: seklinde siniflandirilabilir (1).

Konjenital demiyelinizan hastaliklarda genellikle olusmus miyelin kilifin ha-
sarlanmasindan ziyade, miyelin kilifin yapim agamasinda genetik bir defekt s6z
konusudur. Klinigin ortaya ¢ikmasi genelde hastaligin erken evrelerinde gorii-
liir. Burada herediter miyelin hastaliklar alt baghiklar halinde incelenecektir.

ADRENOLOKODISTROFi (ALD)

Uzun zincirli yag asidi metabolizmasinda defekt ile iligkili tablo, en yaygin ka-
litsal peroksizomal hastaliktir. Progresif seyirde; santral sinir sisteminde beyaz
cevher lezyonlar1 ve adrenal gland disfonksiyonu bulgular: eslik eder.

Santral sinir sisteminde genellikle korpus kallosum ve oksipitoparyatel bol-

geyi i¢ine alan kranyal, nadiren de spinal kordda simetrik beyaz cevher lezyon-
lar1 gozlenir. Inflamatuvar siire¢ 6ncelikle miyelin kilif ve oligodendrosit hasa-
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Ayrica hastaligin medikal tedavisinde fenilalanin diizeyinin diistirtilmesi-
ne yarayan sapropterin, uygun diyet tedavisine ek olarak kullanilabilmektedir.
Ne yazik ki tiim hastalarda uygun tedavi yaniti vermemektedir. 2018de FDA
tarafindan onaylanan enjekte edilebilir bir pegile fenilalanin amonyak liyaz olan
ve halen oldukga yeni olan terapétik pegvaliaz, hastaligin tedavisi i¢in yeni bir
umut olusturmaktadir (75).

SONUG

Herediter demiyelinizan hastaliklar, genellikle miyelinin yapim asamasinda bir
defektle karakterize, gogunlukla enzim eksikligine sekonder gelisen hastaliklar-
dir. Tutulum yerine ve etkilenim siddetine gore degisik klinik bulgu verebilir-
ler. Tedavileri ¢ok yiiz giildiiriicii olmasa da genetik danigmanlik, erken tani ve
uygun destek tedavileri ile hastalik yonetimi miimkiin olmakta, tani ve tedavi
yontemlerine dair giincel ¢calismalar devam etmektedir.
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