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Depresyon ve McLeod Sendromlu bir Noroakantositoz
Olgusu

Noroakantositoz sendromlari periferik yaymada akantositlerle karakterize baglangic yasi
degisken vicutta birgok sistemi etkileyebilmekle birlikte santral sinir sisteminde 6zellikle bazal
ganglionlarda dejenerasyonla giden ilerleyici bir grup hastaliga verilen addir. Mc Leod sendromu
da genetik néroakantositoz sendromlarindan biri olup hastalarda gesitli néropsikiyatrik belirtilere
yol agabilmektedir. Bu vaka sunumunda hastanemiz noéroloji kliniginde agizda istemsiz i1sirmalari
olup bunlarin psikojenik oldugu dusinilerek tarafimiza konsilte edilen; 1 yil énce dudadinda
muhtemel bu 1sirmalara bagli displazi gelisip opere edilen ve devam eden isirmalari 6nlemek igin
agzina bez pargasl, ¢cok sayida sakiz gibi maddeler koyan, klinik takipte depresif belirtileri geligsen
aripiprazol 10 mg tedavisi ile yanagini isirmasinin ve depresif belirtilerinin kismen azaldigi bir
vaka Uzerinden ndroakantositoz sendromlari, bu sendromlarda gorulebilecek néropsikiyatrik
belirtiler ve tedavi stratejilerinin tartisiimasi amaglanmistir.

Anahtar Kelimeler: Depresyon, Mc leod sendromu, néroakantositoz.

A Neuroacanthocytosis Case with Mcleod Syndrome and Depression

Neuroacanthocytosis syndromes are characterized by detection of acanthocytes in peripheral
blood smear with variable age of onset, and multisystemic effects especially on the central
nervous system and particularly progressive degeneration of the basal ganglia. McLeod is one of
the genetic based neuroacanthocytosis syndrome that can lead to a variety of neuropsychiatric
symptoms in patients. In this case we report a patient presenting involuntary biting of his cheek
admitted to our hospital neurology inpatient clinic, was consulted by us because of the possible
psychogenic cause of the symptom and was operated because of developed dysplasia due to
probable biting of the lips 1 year ago and putting many substances such as piece of cloth,
chewing gum in her mouth to prevent bites. In her clinical follow-up development of depressive
symptoms was observed and partially successful treatment of depressive symptoms and
involuntary cheek biting was performed with aripiprazole 10 mg/day. We aimed to discuss the
neuropsychiatric symptoms and treatment strategies of the symptoms that can be seen in
acanthocytosis syndromes.

Key Words: Depression, Mcleod syndrome, neuroacanthocytosis.

Girig

Akantosit eritrositlerde dikensi gériiniim igin kullanilan bir terim olup; periferik
yaymada %3'ten fazla akantosit gorilmesi akantositoz olarak kabul edilir (1, 2).
Noroakantositoz sendromlari periferik yaymada akantositlerle iligkili ndrolojik
anormalliklerle iligkili néropsikiyatrik belirtilerin oldugu koreakantositoz, McLeod
sendromu, Huntington hastaligi benzeri, pantotenat kinazla iligkili nérodejenerasyon,
abetalipoproteinemi, ailesel hipobetalipoproteinemi, Anderson hastaligi, atipik Wolman
hastaligi gibi nadir goriilen (1-5/1000000) genellikle 30 yaslarinda baglamakla birlikte
cocukluk veya yaglilikta da baglayabilen bazal ganglionlarda dejenerasyonla giden
ilerleyici tipte bir grup hastaliga verilen addir (1, 3, 4). Genetik olarak heterojen olan bu
hastalik grubunda otozomal dominant, otozomal resesif, X' e baglh resesif ve sporadik
vakalar bildirilmistir (5, 6). Hastaligin kliniginde agiz ve yizde istemsiz hareketler,
genellikle ekstremite uglarinda koreiform hareketler, dizartri, disfaji, epilepsi, hastaligin
ilerleyen dénemlerinde parkinsonizm ve demans, kaslarda distalde belirgin atrofi ve
glc kaybi, derin tendon reflekslerinde azalma gibi nérolojik bulgular goérulebilmektedir
(2, 7, 8). Ayrica hastaligin baslangi¢ déneminde veya hastaligin seyri sirasinda gesitli
doénemlerde farkli psikiyatrik belirtilerin gorulebildigi de bilinmektedir (3, 5, 8).
Akantositlerin ytzdesi hastaligin klinik siddetini yansitmamaktadir (9). Yapilan
laboratuar tetkiklerinde kreatin kinaz yuksekligi (1), elektrofizyolojik incelemede
elektromyografide aksonal dejenerasyon, beyin tomografi ve manyetik rezonans
gorintilemede kortikal atrofi, kaudat nukleus atrofisi, kaudat nukleus ve putamende
yogunluk artigi saptanabilir (1, 2, 7).

Bu vaka sunumunda agiz kenarinda istemsiz isirmalari olan hastada mevcut
durumun psikojenik olabilecegi dislnilerek tarafimiza konsllte edilen bir hasta
Uzerinden néroakantoz sendromlarindan Mc Leod sendromu tanisi konulan bir hasta
sunulacaktir.
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34 vyasinda evli erkek hasta. Alinan 0ykude
dodumundan 3 yil 6éncesine kadar psikososyal geligimi,
egitim, askerlik ve is, aile yasantisinda herhangi bir
anormal durum olmayan hasta gegen yila kadar insaat
isciligi ve hayvancilikla ugrasiyor, islerini rahatlikla
yapabiliyormus. Ug yil dénce farkinda olmadan alt
dudagini 1sirma sikayeti baslamis bu sikayeti giderek
artmig. Alt dudagindaki lezyonda prekanserdz lezyon
saptanmasi neticesinde ilgili bdlge c¢ikarilarak agiz
icinden fleple kapatilmis. Sonrasinda hasta agzinin
degisik taraflarini 1sirmaya baslamis, buna engel
olamadigi igin yeme ve icme ihtiyaci duydugu zamanlar
haricinde sakiz ¢igneme, agzinin igine kumas, pamuk
gibi yumusak seyler koyarak i¢ yanagini isirmayi
engellemeye calismig, bunlardan kismen fayda gérse de
sikayeti artarak devam etmis. Bir yil 6nce yirimede hafif
dengesizligi baglayan hasta dahiliye bolimine tetkik icin

yatinlmis.  Psikiyatrik hastalik ac¢isindan danisilan
hastanin muayenesinde bilinci acgik, oryante ve
koopereydi. Dikkat-bellek muayenesi normal.

Duygulanim ve duygudurumu dogaldi. Dislince akisi,
sureci ve igerigi normal olan hastada herhangi bir algi
bozuklugu saptanmadi. Hasta agdzinin igini istemsiz
olarak 1isirdidini belirtiyor ve bu durumun Kkendisine
1zdirap verdiginden yakiniyordu. Hastanin abisinde de
benzer sikayetler oldugu 6grenildi. Hastanin fiziksel
muayenesinde ayaklarinda pes cavus, ndrolojik
muayenede serebellar testlerde beceriksizlik saptanmasi
Uzerine noroakantoz slphesi nedeniyle norolojiye
konstulte edilmesi 6nerildi. Noroloji bolimiince yatirilan
hastada laboratuvar tahlillerinde periferik yaymada
akantositoz gozlenmesi Uzerine hastada noéroakantoz
sendromlarindan biri oldugu dusunuldid. Manyetik
Rezonans Gorintilemede putamende T2 agirhkl
gorintilerde heterojen hiperintens gorinim (Sekil 1),
difizyon agirhkh  goruntllerde  dufiizyonda  artisi
goézlenmistir (Sekil 2). Elektroensefalografi ve kardiyoloji
boélimince vyapilan ekokardiyografide herhangi bir
patoloji bulunmadi. Elektromiyografide hafif siddette
miyopati ve aksonal ndropatiyi digsundiren veriler
g6zlendi. Diger néroakantoz sendromlarini digslamak igin
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yapilan rutin laboratuar tetkikleri, karaciger-bdbrek ve
tiroid fonksiyon testleri, timdr markerlari, lipoprotein
dizeyleri normal olarak saptandi. Mevcut bulgularla
hastada néroakantoz sendromlarindan biri olan McLeod
Sendromu tanisi ddsundldi. Agiz igini I1sirmasini
engellemek icin agiz i¢i aparat Onerildi, ancak hasta
kullanamadi, sonrasinda biperiden tedavisi baslanan
hasta kismen fayda gérdii. izleyen siiregte konusmasi
giderek bozulan, uyku sorunu ve depresif belirtileri
(Hamilton Depresyon Derecelendirme Skoru puani 21,
orta siddette depresyonla uyumlu) olan hastaya hem
istemsiz hareketlerine hem de depresif belirtilerine iyi
gelebilecegi dustncesiyle Ketiapin 300 mg baslandi
ancak hasta bu tedaviden fayda gdrmedi. Sonrasinda
kullanmakta oldugu Ketiapin kesilerek Aripiprazol 10 mg
tedavisi baglandi. Bir ay sonraki klinik kontrolinde
hastanin depresif belirtilerinin énemli dlgiide (Hamilton
Depresyon Derecelendirme Skoru puani 9 hafif siddette
depresyonla uyumlu), istemsiz agiz isirmalarinin ise
kismen azaldi§i godzlenen hasta halen noroloji ve
psikiyatri kliniklerince takip edilmektedir.

Sekil 1. Manyetik Rezonans Gorintilemede putamende T2
agirlikli - goéruntilerde  heterojen  hiperintens  gériinim

Sekil 2. Difizyon agirlikli géruntulerde dufiizyonda artisi
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Mc Leod sendromu, XK geninde (Xp21) Kell eritrosit
antijenlerinde dusiuk ekspresyona yol acgan farkli
mutasyonlar nedeniyle olustugu distnilen genellikle 30-
40 vyaslarinda baslayan néroakantozlardan biridir.
Hematolojik, hepatolojik, néromuskuler ve santral sinir
sistemini tutan farkh bulgular olan Mc Leod sendromu
genellikle yasam boyu semptomatik tedavi gerektiren bir
durumdur  (10).  Norolojik  belirtilerle  seyreden
néroakantozlarda birgok hastada ¢ok iyi tanimlanmamig
kisilik ve davranis degisiklikleri, obsesif kompulsif
belirtiler, durti kontrol sorunlari, depresyon, anksiyete,
emosyonel labilite, psikoz, biligsel bozukluklar gibi birgok
psikiyatrik belirtinin gorulebilecegi literatlrde
bildiriimektedir (3, 8, 11-18).

Ulkemizde yapilmis olan 3 vakadan olusan bir
bildirimde (19) 45 yasinda agiz, kol ve bacaklarinda
istemsiz hareketler, uykusuzluk yakinmalari ile bagvuran
kadin hastanin éykustnde olan dénem dénem kulagina
ses gelmesi, baskalarinin kendisine kétilik yapacagdi
dislinceleri, giderek konusma igeriginde fakirlesme
sikayetleri sonrasi antipsikotik ilag kullanimi (ketiapin 200
mg ve olanzapin 5 mg) olup psikiyatrik belirtilerin kismen
dizeldigi; sonrasinda agizda gigneme hareketleri, kol ve
bacaklarda titreme, sigrama hareketleri ardindan eklenen
burun ¢cekme seklinde davranislari olup yapilan nérolojik
muayenede oromandibuler diskinezileri ve tim
ekstremitelerde koreatetoid hareketler izlenmis.

Diger hasta 63 yasinda kontrol edemedigi dil
hareketleri, yizde kasiima, kol ve bacaklarda gugsuzlik
sikayeti ile klinige yatinlmis ruhsal muayenede uzun
suredir olan cesitli bedensel yakinmalar, dengesizlik,
cenede kasiima ve sikinti hissi gikayetleri nedeniyle
konversiyon bozuklugu tanisiyla antidepresan tedavi
aldigi (essitalopram 10 mg/glin, mirtazapin 30 mg/giin)
ancak fayda gormedidi tariflenen hastanin ndrolojik
muayenesinde yukari bakis kisithhgi,
oromandibulolingual diskinezi, servikal distoni, solda
tortikolis, bilateral eldiven ¢orap tarzi duyu kusuru, sag
elde ydrime ile belirginlesen distoni ve derin tendon
reflekslerinde bilateral azalma oldugu izlenmis. Ugiincii
hasta 23 yasinda kadin, insanlarin kendisine baktigini
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