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OZET

Amac: Tipik klinik bulgular1 olan ve ndrodejeneratif hastahklardan biri olan ataksi-telenji _]1-
ektaziye eslik eden okiiler motor apraksili bir olgunun sunumu

Materyal ve Metod: Ataksi- telenjicktazi tanisi ile takip edilmekte olan 25 yaginda erkek
hasta, horizontal yondeki istemli bakiglarin yapilamamas: ve anormal bag hareketleri nedeni ile
klinigimizde degerlendirildi.

Bulgular: Her iki gbzde gorme keskinlikleri tamdi. On segment muayenesinde, bilateral

“bulber konjonktivalarda telenjicktazi saptandi. Arka segment muayenesinde, sol fundusta optik
diskte tilt mevcut iken, sag fundus dogaldi. Kranial MR'inda hafif serebellar atrofi saptandi.
Okiiler motilite muayenesinde, hastanin horizontal yondeki bir fiksasyon objesine bakmasi is-
tendiginde yapamadig: gézlendi. Fiksasyon objesinin oldufu yonde sigrayici ve ani bir bag ce-
virme hareketi meydana gelirken, bu esnada gézlerin bag hareketinin aksi y6niinde deviye ol-
duklan saptand. Vertikal yondeki okiiler motilite ise dogal bulundu.

Sonug: Okiiler motor apraksi, horizontal sakkadik g6z harecketlerinin yapilamamast ve be-
raberinde karakteristik ani bas ¢evirme hareketinin izlendigi ¢ok nadir gériilen klinik bir durum-
dur. Idiopatik olabilecegi gibi sinir sistemi yapisal anomalilerine ve norodejeneratif hastaliklari-
na da eglik edebilir. Bizim olgumuz ise ataksi-telenjiektaziye eslik etmekteydi. Nadir goriilen
klinik bir tablo olmasma ragmen tipik bulgular taninmah ve eslik edebilecek sistemik ve noro-
lojik anormallikler agisindan aragtirlmalidir.

Anzahtar Kelimeler: Okiiler motor apraksi, ataksi- telenjiektazi, horizontal sakkadik goz
hareketleri.

SUMMARY
A Case Of Ocular Motor Apraxia

Purpose: Presentation of a-case of ocular motor apraxia accompanied with ataxia - telangi-
ectasia which is a neurodegenerative disease with typical clinical signs.

Material and Method: A 25-year-old male patient with a diagnosis of ataxia-telangiecta-
sia, was evaluated in our clinic for the inability of making voluntary horizontal gaze and abnor-
mal head movement.

Findings: There was 20/20 visual acuity in both eyes. In the examination of anterior seg-
ment, telangiectasia existed in bilateral conjonctiva. In the examination of posterior segment,
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right fundus was normal while there was tilt in left optic disc. Slight cerebellar atrophy was ob-
served in cranial MR. In the examination of ocular :potility, the patient could not fixate at the
target object when he was asked to. While sudden and thrust head movement was occuring n
the direction of the fixation object, the eyes were observed to be deviated in the opposite direc-
tion of head movement, Ocular motility in the vertical direction was normal.

Conclucion: Ocular motor apraxia is a rarely seen clinical condition where there is an ina-
bility of horizontal saccadic eye movements together with characteristic sudden head turns. 1t
can accompany structural abnormalities and neurodegenerative diseases in nervous system besi-
des being idiopathic. This case accompanied ataxia-telangiectasia. Although it is a rarely seen
clinical condition, typical signs should be known and it must be examined in terms of accom-

panying systemic and neurological abnormalities.
Key Words: Ocular motor apraxia, ataxia-telangiectasia, horizontal saccadic eye move-

ments.

GIRIS

Okiiler motor apraksi (OMA), ilk olarak Cogan ta-
rafindan 1953 yilinda 4 hastada tanimlanmugtir (1), Ho-
rizontal sakkadik géz hareketlerinin yapilamamasi ve
ani bag ¢evirme hareketi ile karakterize olan, oldukga
ender rastlanan klinik bir durumdur (2).

OMA'l hastalarda horizontal yonde istemli olarak
sakkadik gtz hareketlerinin yapilamamasina kargin, ras-
gele goz hareketlerinin korundugu gorillmektedir, Pur-
suit gdz hareketleri bazi olgularda korunurken, bazila-
rinda etkilenmistir. Hastalarda optokinetik veya kalorik
stimulasyonia nistagmusun hizhi fazi olugturulamaz.
Vertikal yonde istemli ve refleks hareketler tamamen
normaldir (2).

Bu sendromun en garpic bulgusu, okitler refiksas-
yonla birlikte ortaya ¢ikan sigrayict bir bag ¢evirme ha-
reketidir. Bag ¢evirme hareketi, erken infant doneminde
bag kontrolii saglanamadid: icin goriilmeyebilir, ancak
yagamun 4-8 aylan arasinda bag kontroliiniin geligmesi
ile birlikte goriillmeye baglar (2-4).

Karakteristik bas ¢evirme hareketi objeye dogru fik-
sasyon degisikliini saglama cabasi strasinda ortaya ¢1-
kar, bu srada giizler aktif vestibulo-okiiler refleksin et-
kisiyle bag hareketinin aksi y6niinde kayarlar. Bag hare-
keti, bakmak istenen objeyi agacak kadar siddetlidir. De-
viye olan gozler, objeyi fikse etmek igin tekrar orta hatta
gelirken hastamin bagi da geriye dogru yavas bir rotas-
yon hareketi yaparak primer pozisyona ddner. Vestibu-
fo-okiiler refleksin aktif ¢aligmasimin nedeni, normal
sakkadik hareketin suurlayici etkisinden kurtulmasidir

(2).

Apraksi terimi, Cogan tarafindan "istenen dogrultu-
da viicudun bir béliimiiniin hareket ettirilmesinde yeter-
sizlik" durumunu tanmmlamada kullanilmistir. Bazi ya-
zarlar, bu terimin sadece istemli sakkadlarin yapilama-
mast durumunda gecerli olacagni, oysa bu hastalarin

refleks sakkadlari ve nistagmusun hizli fazi da etkilendi-
ginden yanhsg olarak adlandirildifun vurgulamiglardir.
Hastaligin "konjenital sakkad felei” veya "intermittan

horizontal sakkad yetmezligi" terimleri ile daha iyi ta-
nimlanacagint belirtmiglerdir (2,5).

Cogan, kongenital OMA'nin sporadik oldugunu bil-
dirmistir. Ancak sonraki yillarda yapilan bircek galrgma-
da X’e bagh resesif veya dominant, pseudodominant,
otosomal resesif veya dominant kalitim ile gegis olabile-
cegi gosterilmistir. Bununla birlikte patogenez hakkinda
yeterli bilgi edinilememigtir (6-8).

Kongenital OMA'li hastalarin, genellikle agir hare-
ketli, beceriksiz, ataksik ve dengesiz ytirilyiiglii olabile-
cekleri belirtilmistir. Motor gelismede ve konugmada
gecikme, hipotoni, tremor, sasilik gibi problemler de
hastalifa eslik edebilir (5).

Bugiine dek yapilan birgok calismada, hastahiga eg-
lik ettigi veya patogenezde rol aldig: diigiiniilen birgok
klinik durum veya hastalik bildirilmistir. Bunlar, gestas-
yonal ve perinatal problemler, santral sinir sisteminin
ozellikle korpus kallosum, 4. ventrikiil ve serebellumu
ilgilendiren yapisal anomalileri, ndrodejeneratif hasta-
liklar, gesitli metabolik hastaliklardir (5).

Ataksi-telenjiektazi (AT), ilk olarak 1941'de Louis-
Barr tarafindan tammlanmistir, Otosomal resesif gegis
gosteren bu hastalikta, kromozom 11q 22-23'de lokalize
olan genin delesyonu sorumlu tutulmustur, Erken gocuk-
luk déneminde baglayan serebellar ataksi ve daha sonra
eklenen OMA, okiilokutanéz telenjicktazi, koreatetoz,
immun disfonksiyon, T ve B hiicrelerinin sayilarinda ve-
ya fonksiyonlarinda azalma, DNA onarim defektleri, sik
tekrarlayan pulmoner enfeksiyonlar, yitksek malignite
riski, serum alfa-fetoprotein diizeyinde yiikseklik ile
seyreden klinik bir tablodur (9).

OMA ile AT'nin birlikte gériildiigli durumiar "akkiz
OMA”" olarak adlandirilmig ve bu olgularda okiiler moti-



384 Necla Kadiyoran, Yasemin Cetinkaya, Ulkii Akdag, Feyza Onder

lite problemlerinin baglangic yagi ve seyri agisindan
farkhlik gosterebilecegi bildirilmisgtir.

OLGU SUNUMU

Ataksi-telenjiektazi tanis: ile takip edilmekte olan
25 yagpinda erkek hasta, horizontal yonde istemli bakigla-
rin yapilamamasi ve anormal bag hareketlerinin olmasi
yakinmasiyla klinigimizde degerlendirildi.

Hastamin dykiisiinden, 10 yasina dek hig¢ bir sikayeti
yok iken, bu yastan sonra ylrilylistinde dengesizlikleri-
nin bagladig1, daha sonra anormal bag hareketlerinin or-
taya ¢ikti ve 13 yagmdan sonra yardimsiz yiiriiyemez
hale geldigi Ggrenildi. Ailenin hastahk stirecindeki ta-
kiplerinde, anormal bag hareketlerinde ve klinik tabloda
herhangi bir diizelme olmadif bildirildi. Gebelik déne-
mi ve perinatal déneme ait hastalik, ilag kullanimi ve
travma gibi bir durum bildirilmedi. Anne-baba arasinda
akraba evliligi yoktu. Ailenin dier bireylerinde, benzer
bir problemin olmadi3: dgrenildi.

Hastanin muayenesinde; her iki gézde gérme kes-
kinlikleri tamdi. Biyomikroskop ile én segment muaye-
nesinde, her iki gizde bulber konjonktivada telenjiektazi
saptandi. Oftalmoskop ile arka segment muayenesinde,
sol gozde optik diskte tilt, sag gdzde ise normal fundus
bulgular: saptandi. Okiiler motilite muayenesinde, hasta-
nin primer pozisyonda iken horizontal y6nde bir fiksas-
yon objesine bakmasi istendiginde yapamadig1 gzlendi.
Fiksasyon objesinin oldugu yonde sigrayici ve ani bir
bag ¢evirme hareketi meydana gelirken bu esnada ghzle-
rin bag hareketinin aksi yoniinde deviye olduklari sap-
tandi. Bu gekilde fiksasyon saglandiktan sonra, basin
tekrar orta hatta déndiigii gézlemlendi. Sigrayict bag ce-
virme hareketi ve bu sirada gozlerde ortaya cikan ters
yone deviasyon, iki tarafli ve simetrik idi. Hastarmn ver-
tikal yonde gz hareketleri ve kapak hareketleri normal-
di. Konfrantasyon ydntemi ile yapilan gérme alant mua-
yeneleri de normal bulundu.

Hastanin norolojik muayenesinde, kooperasyon ve
oryantasyon iyi diizeyde, kas giicit tam, derin tendon
refleksleri tiim odaklarda hipoaktif idi. Serebellar sistem
muayenesinde dismetri, disdiadokokinezi ve her iki yo-
ne ataksi mevcuttu. Hastamn konugmas: dizartrik, séyle-
nenleri anlamas: ve tekrarlamasi: normaldi.

Kan testlerinde, o.-FP'nin ytiksek olugu diginda tiim
parametreler normal bulundu, Kranial MR'da hafif sere-
bellar atrofi saptandi. Kalorik testle ve OKN uyarimlan
ile nistagmus olugturulamad:. Hastanin Néroloji klini-
ginde yattif1 sirada ¢ekilmis olan VEP tetkiki normal s1-
mirlarda idi.

TARTISMA

Okiiler motor apraksi, horizontal sakkadik g6z hare-
ketlerinin yapilamamasi, ani bag gevirme hareketi varhg
ve optokinetik veya vestibiiler nistagmus hizli fazinin
olugturulamamas: ile karakterize olan klinik bir durom-
dur. Oldukc¢a ender rastlanan bir hastaliktir. Ancak tipik
klinik bulgularinin taninmasi ile tan1 konulabilir,

Yapilan birgok ¢aligma hastalifin altinda yatan ne-
deni gosterememistir. Idiopatik olabilecedi gibi, ¢ok sa-
yida hastalik grubuna eslik edebilecegi de bilinmektedir.
Bazi olgularda gelisimsel, nérolojik ve metabolik hasta-
ik veya anormallikler saptanmmgtir {7).

Orrison ve arkadaglan, 8 olguya yapilan néroradyo-
lojik incelemeler sonucunda 2'sinde Korpus kallozum
agenezisi saptanglardir. Istemli horizontal gz hareket-
lerinin égrenilen bir fenomen oldugunu ve interhemisfe-
rik yolla gorsel bilgi aktarimu sirasinda olugan bir defek-
tin hastalifin patogenezinden sorumlu tutulabilecegini
bildirmiglerdir (10).

Harris ve arkadaglari 74 olgudan olusan serisinde
hastalarint

1-Idiopatik,

2-Santral sinir sisterni yapisal bozukluklan (Fora-
men monro hamartomu, makrosefali, posterior fossa kis-
tik lezyonu, hidrosefali,ensefalosel),

3-Ntrodejeneratif hastaliklar (Gaucher hastahigi,
Cookayne sendromu, ataksi-telenjiektazi, spinoserebel-
lar dejenerasyon, posterior fossa tiimérleri),

4-Perinatal déneme ait sorunlar (CO zehirlenmesi,
kizamik, kizamikgik, prematiirite),

53-Smuflandirilamayan nedenler, olmak iizere 5
grupta incelemiglerdir.

Idiopatik olgularin genelde sporadik oldugu diigii-
niilmiigtiir, ancak baba ve kizinda veya iki kardeste bil-
diritmesi (2, 11), aynica X'e bagli gecen kas atrofileri ve
konjenital kontraktiirlerin eslik ettigi olgularin da bildi-
ritmesi (11) sonucunda en azindan bazi olgularda gene-
tik gecisfen soz edilebilecegi kamtlanmagtir.

‘Santral sinir sistémi anormallikleri olan hastalarin
ngroradyoclojik yént_emlcrlc'dcgerlendirilmesi sonucunda
korpus katlozum basta olmak tizere, 4.ventrikiil ve sere-
bellumu tutan anomaliler saptanmagtir. Ayrica ventrikiil
dilatasyonuyI;a giden foramen monro hamartomu, mak-
rosefali, putamen'in immatiir geligimi, gri madde hetero-
topisi, porensefalik kist;-posterior fossa kistik lezyonuy-
la hidrosefali; kondrodistrofik ciicelik, ensefalosel gibi
anormalliklerin de OMA'ye eslik edebilecegi bildiril-
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migtir (8,12). Gestasyonal ve perinatal déneme ait so-
runlar nadir degildir. Bunlar; karbon monoksit zehirlen-
mesi, kizamuk, kizamikeik, prematiirelik, uzamis dogum
gibi sorunlardir (3),

OMA ile birlikte goriilen ve simflandirilamayan du-
rumlar, ndrofibromatesis tipl, Alagille sendromu, Lowe
sendromu, Juvenil nefronofitizis, Wilson hastalif, oral-
fasial-digital sendrom, X-linked kas atrofisi, konjenital
kontraktiirler, Huntington hastalifl ve immunizasyon
sonrasi goriilen ensefalopatidir (5,12).

Sadece vertikal yonde hareketlerin etkilenmesi du-
rumunda gériilen OMA, orta beyin-talamus lezyonlarin-
da ortaya ¢ikar. Nadiren, beyin timdorleri bu durumu
taklit edebilir (13).

OMA, infantil gaucher tip 2 ve tip 3 gibi nérodeje-
neratif hastaligr olan gocuklarda ve Cookayne sendro-
munda bildirilmigtir. Erken gelisim bu ¢ocuklarda nor-
mal olabilir ve béylece OMA'nin akkiz oldugu diigiinii-
lir (14). Akkiz OMA (a-OMA), muhtemelen AT'nin de-
gismez bir bulgusudur, spinoserebellar dejenerasyonla
birlikteligi de siktir. Nadiren, OMA posterior fossa kitle-
lerine sekonder olabilir (14).

Barbot ve arkadaglari, OMA ile birlikte herediter
ataksinin goriildiigii durumlar, ataksi-telenjiektazi, spi-
noserebellar dejenerasyon ve resesif ataksi ile birlikte
goriilen OMA seklinde 3 gruba aywrmiglardir (15). Ai-
cardi ve arkadaglart ise AT'nin OMA, ataksi ve koreate-
toz gibi norolojik bulgularinin oldugu, ancak bulber ve
kutandz telenjiektazi, immun yetmezlik, sik tekrarlayan
sinopulmoner enfeksiyonlar, serum o-FP diizeyinde
yitkselmeyi iceren ekstrandrolojik bulgulanin goriilmedi-
&1 14 olgudan clusan bir seriyi yaywnlanuglar, bu duru-
mun muhtemelen AT'yi taklit eden genetik bir sendrom
olabilecegini bildirmislerdir (16).

OMA ile AT'nin birlikte goriildiigii durumlar "akkiz
OMA" olarak adlandirilmig ve bu olgularda okiiler moti-
lite problemlerinin basglangic yas: ve seyri agisindan
farklilik gosterebilecegi bildirilmigtir. Bizim olgumuzun
okiiler motilite problemleri, ataksinin baglangicindan
sonraki donemde ortaya cikmig ve yagin ilerlemesi ile
klinik tabloda herhangi bir diizelme gbzlemlenmemistir.
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