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GİRİŞ
Ataksi, serebellum ve bağlantılarından, omurilik tutulumundan veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve koordinasyon kaybı 
olarak tanımlanır. Ataksiler konjenital, herediter, non-herediter ve semptomatik olarak sınıflanabilir (1). Herediter ataksiler, mendelian kalıtıma 
göre otozomal dominant, otozomal resesif ve X’e bağlı olarak kalıtılabilir (2).

Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksiler (SCA), genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif hastalık 
grubu olup belli coğrafik bölgelerde yapılan çalışmalarda SCA prevalansı 100.000’de 3 olarak belirlenmiştir (3,4). SCA alt tiplerinin klinik bul-
guları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü ve her bir SCA alt tipi içinde dahi değişik klinik tablolar gözlenebildiği için sadece klinik özelliklere 
dayanılarak SCA tanısına varmak zordur (3). Bu nedenle SCA’ların genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve 
sınıflandırılması açısından önemlidir (2). Bu güne kadar İnsan Genom Adlandırma Komitesi SCA1’den SCA37’ye kadar 31 kromozomal lokus ve 
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Introduction: This study aimed to analyze the genotypic characteristics 
of Friedreich’s ataxia (FA) and autosomal dominant ataxias [such as 
spinocerebellar ataxia (SCA) types 1, 2, 3, and 6] using molecular and 
biological methods in hereditary cerebellar ataxia considering both 
clinical and electrophysiological findings. 

Methods: The study included 129 indexed cases, who applied to the 
neurology department and were diagnosed with hereditary cerebellar 
ataxia through clinical, laboratory, and electrophysiological findings, 
and 15 sibling patients who were diagnosed through family scanning 
(144 cases in total); their genetic analyses were also performed. 
Detailed physical and neurological examinations, pedigree analyses, 
electroneurography, evoked potentials, cerebral–spinal magnetic 
resonance imaging, and echocardiographic analyses were performed for 
all cases. Blood samples were collected from patients, and the genotypic 

characteristics of autosomal dominant SCA types 1, 2, 3, and 6 were 
investigated. Statistical analyses were performed with the Statistical 
Package for the Social Sciences (SPSS Inc; Chicago, IL, USA) 17.0.

Results: Almost 50% of patients were defined as FA. Moreover, two 
SCA1 cases and one SCA6 case were detected. 

Conclusion: In our study, 47.2% of patients with FA had developed 
hereditary cerebellar ataxia. Ground and autosomal dominant-linked 
SCA1 and SCA6 were each detected in one family. These data suggest 
that patients with cerebellar ataxia of hereditary origin should be 
primarily examined for FA.

Keywords: Hereditary, Friedreich’s ataxia, autosomal recessive ataxia, 
spinocerebellar ataxia

ABSTRACT

Amaç: Bu çalışmada klinik, elektrofizyolojik bulgular ışığında herediter 
ataksi olarak değerlendirilen olguların moleküler genetik incelemeleri de 
dikkate alınarak Freidreich Ataksisi (FA) ve otozomal dominant Spino 
Serebellar Ataksi (SCA) 1, 2, 3 ve 6 açısından genotipik ve fenotipik yön-
den irdelenmesi amaçlanmıştır. 

Yöntem: Çalışmaya Nöroloji kliniğine başvuran, klinik, laboratuar ve 
elektrofizyolojik bulgular eşliğinde herediter serebellar ataksi olarak ta-
nınan 129 indeks olgu yanı sıra aile taraması sonucu 15 kardeş hasta 
(toplam144 olgu)  alınmış ve genetik analizleri yapılmıştır. Olguların ayrın-
tılı fizik ve nörolojik muayene, pedigri analizi, elektronörografi, uyarılmış 
potansiyel çalışmaları, serebral-spinal manyetik rezonans görüntüleme 
(MR) ve ekokardiyografik incelemeleri yapılmıştır. Hastalardan kan ör-
neği alınarak Freidreich ataksisi yanı sıra SCA 1, 2, 3 ve 6 açısından mo-
leküler genetik çalışmalar yapılmış, verilerin istatistiksel analizinde SPSS 

(Statistical Package for the Social Sciences Inc; Chicago, IL, ABD) 17,0 
paket programı kullanılmıştır.

Bulgular: Olguların %50’ye yakını Freidreich ataksisi olarak tanınırken iki 
olgu SCA 1, iki olgu ise SCA 6 olarak tanınmıştır. 

Sonuç: Serimizde herediter zeminde gelişen serebellar ataksili olguların 
%47,2’sini FA’lı hastalar oluşturmuş olup otozomal dominant kalıtılan spi-
noserebellar ataksilerden SCA1 ve SCA6 birer ailede saptanmıştır. Bu 
veriler herediter zeminde geliştiğini düşündüğümüz serebellar ataksili bir 
hasta ile karşı karşıya kaldığımızda olgunun öncelikli olarak FA yönünden 
değerlendirmemiz gerektiğini göstermektedir.   

Anahtar kelimeler: Herediter, ataksi, otozomal resesif, Freidreich, spi-
noserebellar
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gen tanımlamıştır (5,6,7,8,9,10). SCA’lar arasında dünyada en yaygın görü-
len tipler SCA 1, 2, 3, 6 ve 7’dir (11,12). En sık görülen bu alt tiplerde CAG 
(sitozin-adenin-guanin) trinükleotid tekrarları görülmektedir. İlgili genlerin 
kodlayan bölgelerindeki CAG trinükleotid tekrarlarının artması sonucu 
hücre içinde poliglutamin ürünleri birikmekte bu da nöronların hasarlan-
masına sebep olmaktadır. Poliglutamin artışı içeren bu dejenere nöronlar 
en sık serebellum, beyin sapı ve medulla spinaliste bulunmuştur (13). 

Otozomal resesif (OR) kalıtılan ataksilerde birçok ailede yalnızca aile fert-
lerinden biri hasta olup tipik olarak ebeveynler heterozigot oldukları için 
semptom göstermezler (14). Her bir çocukta hastalık gelişme riski %25’tir 
(1). En sık görülen OR geçişli ataksi tipi olan Freidreich’s ataksisine (FA) 
ise 9q21.1 pozisyonundaki FRDA geninin birinci intronundaki GAA (gua-
nin-adenin-adenin) üçlü nükleotid tekrarlarının sebep olmaktadır (15). Yir-
mibeş yaşından önce başlayan ataksilerin %75’ini oluşturur (16,17,18,19). 
GAA tekrar artışı Frataksin proteininin sentezinde bozukluğa yol açarak 
mitokondriyal solunum aktivitesini düşürmekte bu da hücre içinde serbest 
radikal birikmesine yol açmaktadır (1,14). Freidreich’s ataksisi prevelansı 
1/20.000-125.000 arasında değişmektedir (20). GAA tekrarları ile hastalı-
ğın başlangıç yaşı ters orantılıdır (21,22). 

Bu çalışmada öykü, nörolojik muayene bulguları, elektrofizyolojik çalışmalar 
ışığında herediter ataksi olarak tanınan olgular Freidreich ataksisi ve Spino-
serebellar Ataksi Tip 1, 2, 3 ve 6 açısından irdelenmiştir. 

YÖNTEM
Çalışmaya Çukurova Üniversitesi Tıp Fakültesi Etik Kurulu onayı akabinde 
klinik, laboratuar ve elektrofizyolojik bulgular eşliğinde herediter serebellar 
ataksi olarak tanınan 129 indeks ve aile taraması sonucu 15 hasta kardeş 
toplam 144 olgu alınmıştır. Tüm olgularda ayrıntılı anamnez, pedigri analizi, 
fizik ve nörolojik muayene akabinde yapılan sinir ileti çalışmaları Medelec 
Synergy elektromyografi cihazı kullanılarak yapılmıştır. Görsel (VEP), duyu-
sal (SEP) ve beyin sapı uyarılmış potansiyel (BAEP) çalışmaları yapılmıştır. 
Ayrıca serebral – spinal MRG ve EKOkardiyografik incelemeler yapılmış-
tır. EKOkardiyografide sol ventrikül end-diyastolik ve end–sistolik volüm 
hesaplaması, ejeksiyon fraksiyonu, interventriküler septum ve posterior 
duvar kalınlıkları ölçülmüştür.

Hastalardan periferik kan örneği alınarak Miller ve ark. (23) geliştirdiği 
salting out (tuzla çöktürme) yöntemi modifiye edilerek DNA izolasyonu 
yapılmıştır. Olgular Friedreich’s ataksisi için Frataksin, SCA Tip 1, 2, 3, 6 
için ise sırasıyla Ataksin1, Ataksin2, Ataksin3, voltaj bağımlı kalsiyum kanal 
P/Q tipi alfa 1a subüniti (CACNA1A) gen mutasyonlarının varlığı açısından 
incelenmiştir. Yaş ve cins uyumlu 42 sağlıklı gönüllü kontrol grubu olarak 
alınmıştır. 

İstatistiksel Analiz
Verilerin istatistiksel analizinde SPSS (Statistical Package for the Social 
Sciences Inc; Chicago, IL, ABD) 17,0 paket programı, kategorik ölçümle-
rin gruplar arasında karşılaştırılmasında Ki-kare test istatistiği kullanılmıştır. 
Normal dağılım göstermeyen ölçümleri iki grup arasında karşılaştırmada 
Mann-Whitney U testi kullanıldı ve tüm testlerde istatistiksel önem düzeyi 
0,05 olarak alınmıştır.

BULGULAR
Anamnez, pedigri verileri ışığında 83 olguda hastalık OR, 61 olguda ise 
OD kalıtım paterni göstermiştir. Hastalığın OR kalıtım paterni gösterdiği 
olgulardan 68’inde moleküler çalışma sonucu frataksin proteinini kodlayan 
gende GAA tekrarları saptandı. Hastalığın OD kalıtım paterni gösterdiği 
olgulardan ikisinde Ataksin1, ikisinde ise CACNA1A gen mutasyonu po-
zitif bulundu. 

Freidreich Ataksisi tanısına varılan 68 olgunun 37’sini (%54,4) kadın, 31’ini 
(%45,5) erkek hastalar oluşturdu. Erkeklerin yaş ortalaması 20,1±8,1 yaş, 
kadınların 19,06±6,5 yaş olup olguların genel yaş ortalaması 19,8±7,2 
(2-34) yaş idi. FA grubunda, hastalar arasında yaş ve cinsiyet göz önüne 
alındığında istatistiksel olarak anlamlı fark bulunmadı (sırasıyla p=0,761 ve 
0,299). FA grubunda ortalama GAA triplet artışı 677,7 olarak belirlendi. 
Kadın olguların %54,4’ü, erkek olguların ise %45,5’i homozigot olarak de-
ğerlendirildi.

Tüm gruplarda ilk yakınmanın dengesizlik olduğu belirlendi. Nörolojik 
muayenede olguların tamamında serebellar sendrom bulguları mevcuttu. 
Medical Research Council (MRC) skalasına göre yapılan manuel motor 
güç muayenesinde FA’lı olguların %52,9’unda alt ekstremite distallerinde 
belirgin güçsüzlük saptanırken SCA1 ve SCA6 olarak tanınan olgularda 
güçsüzlük saptanmadı. 

Mental retardasyon ve optik atrofi mevcudiyeti FA’lı olguları SCA1 ve 
SCA6’dan ayırt ettiren diğer nörolojik muayene özellikleri idi ve bu bulgu-
lar sırasıyla FA’lı olguların %14,7 ve %16,1’inde saptandı. 

Skeletal deformiteler her üç grupta olmasına karşın FA’lı olgularda pes ka-
vus, çekiç parmak, skolyoz, kubbe damak gibi birden fazla çeşitlilikte olması 
dikkat çekici bulgulardan biriydi. 

Uyarılmış potansiyel çalışmalarında latans ve/veya amplitüdler baz alınarak 
yapılan değerlendirmede FA’lı hastaların 37’sinde SEP, 12’sinde VEP, 6’sında 
ise BAEP kayıtlama örneklerinde anormal kayıtlama örnekleri elde edilir-
ken diğer iki grupta normal elektrofizyolojik bulgular saptandı. 

Serebral MRG incelemede serebellar atrofi saptanması açısından gruplar 
arasında anlamlı farklılık görüldü. Spinal MRG’de FA’lı olgularda kord atrofisi 
görülürken diğer iki grupta kord atrofisi saptanmadı. 

Ekokardiyografide FA’lı olguların 4’ünde anormal bulgular saptandı. Bu dört 
olgudan ikisinde mitral valv prolapsusu, birinde 2° mitral yetmezlik, bir ol-
guda ise diyastolik fonksiyon bozukluğu mevcuttu. Ayrıca kardiyak doppler 
incelemede septum ve posterior duvar kalınlığı, sol atrium, sol ventrikül, 
end-sistolik ve end diyastolik volümler, ejeksiyon fraksiyon parametreleri 
çalışılmıştır. FA’lı olgularda septum kalın olarak bulunurken diğer paramet-
reler açısından her üç grup arasında farklılık olmadığı belirlenmiştir. 

Her üç grupta da oral glikoz tolerans testleri, biyokimya paneli ve hormon 
profilleri normal bulunmuştur. 

Tablo 1’de her üç gruba ait klinik ve laboratuar verileri karşılaştırılmalı ola-
rak özetlenmiştir. 

TARTIŞMA
Herediter ataksiler, OR, OD ve X’e bağlı olarak kalıtılabilen yavaş ilerleyen 
hastalıklardır. Herediter ataksilerde kesin tanı moleküler çalışmalara daya-
nır. Anamnez, klinik muayene, laboratuvar ve nörogörüntüleme çalışmaları 
tanıya yardımcıdır.
 
Çalışmamızda genetik zeminde geliştiği düşünülen ataksili olgularda mole-
küler çalışmalardan elde edilecek veriler doğrultusunda FA, SCA1, 2, 3 ve 
6 sıklığına bakılarak, bu formların hem sıklığı hem de fenotipik özellikleri 
ortaya konulmaya çalışılmıştır. 

Freidreich ataksisi ilk olarak 1863 yılında Alman doktor Nicholaus Freid-
reich tarafından tanımlanmış olup OR kalıtılan ataksilerin en sık görülen 
formudur. Çok geniş serilerde, herediter ataksilerin en az %50’sini FA’ların 116
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oluşturduğu belirlenmiştir. Bizim serimizin de %47,2’sini FA’lı olgular oluş-
turmuştur. Hastalık 9. kromozomun q13-q21.1. bölgesinde bulunan FRDA 
(X25) gen mutasyonuna bağlı olarak ortaya çıkar (24). Olguların %96’sın-
da X25 geninin 1. intronunda lokalize GAA trinükleotid tekrar dizisindeki 
artışa bağlı olarak, mitokondride demir miktarını kontrol eden Frataksin 
protein miktarında azalma ortaya çıkmaktadır (24). Triplet artışı ne ka-
dar fazla ise hastalık o kadar erken yaşta başlar ve klinik tablo bir o kadar 
ağırdır. Patolojik tekrar sayısı 66-1700 arasında değişir. Olgularımızın GAA 
triplet sayısı ortalama 677,7 (100-1300) bulunmakla birlikte trinükleotid 
tekrar sayısı ile hastalık başlangıç yaşı ve hastalığın şiddeti arasında korelas-
yon bulunmamıştır (p=0,278).

Hastalığın insidansı 1/30.000-50.000, taşıyıcı frekansı 1/60-110’dur (25,26). 
Klinik bulgular genellikle 5-15 yaşlarında başlar ve 20 yaşından önce başla-
ması hastalığın önemli özelliklerinden biridir (27). Serimizde hastalık baş-
langıç yaşı 12,03±3,9 yaş olup literatürle uyumlu bulunmuştur.

Freidreich’s Ataksisi’nde klinik bulgular progresif ekstremite ve yürüme 
ataksisi ile prezente olur. Nörolojik muayenede serebellar bulgular yanı 

sıra güçsüzlük, derin duyu bozukluğu, Babinski pozitifliği ve erken dö-
nemde alt ekstremitelerde derin tendon refleksleri (DTR) yitikliği has-
talığın belli başlı özelliklerindendir. Fizik muayenede iskelet deformiteleri 
saptanır. Olgularımızda bulgular dengesizlik ve sık düşme yakınmaları ile 
başlamış olup %52,9 güçsüzlük (%38,2’inde paraparezi, %14,7 quadripa-
rezi) saptanmıştır. Olguların tamamında derin tendon refleksleri yitik ve/
veya hipoaktif olarak değerlendirilmiştir. Hemen hepsinde Babinski po-
zitifliği ve/veya ilgisizliği yanı sıra derin duyu (vibrasyon duyusu ağırlıklı) 
etkilenmesi saptanmıştır. 

Freidreich’s Ataksisi’nde sensörinöral işitme kaybı (%8-13), optik atrofi, 
ciddi görsel etkilenme görülebilir (17). Olgularımızda sensorinöral işitme 
kaybı saptanmaz iken %16,1’inde optik atrofi görülmüştür. 

Kardiyak bulgular (mitral valv prolapsusu, hipertrofik kardiyomiyopati, 
sistolik üfürüm, anjina, aritmi, kojestif kalp yetmezliği, konsantrik vent-
riküler hipertrofi, palpitasyon, hipokinetik dilate sol ventrikül, müsküler 
subaortik stenoz) FA’da yukarıdaki bulgulara eşlik edebilen diğer özel-
liklerdir. Kardiyak semptomları olmayan FA’lı olgularda yapılan EKOkar-
diyografik incelemelerde, intraventriküler septum ve sol ventrikül pos-
terior duvar kalınlığında artma, sol atriumda dilatasyon tespit edilmiştir 
(28,29). Yapılan çalışmalarda GAA tekrarı ile sol ventrikül hipertrofisi 
arasında bir ilişki olduğu gösterilmiştir (30). Serimizde 4 olguda sıklık 
sırasına göre mitral valv prolapsusu, 20 mitral yetmezlik ve diyastolik 
fonksiyon bozukluğu ile karakterize EKOkardiyografik bulgular saptan-
mıştır. Ayrıca doku doppler incelemede septum kalınlığının FA lehine 
arttığı belirlenmiştir (p<0,05). 

İskelet deformiteleri (çekiç parmak, kifoskolyoz, kubbe damak, pes kavus, 
pes planus ve ekinovarus) oldukça sıktır. Milbrandt ve ark. (31) 77 hastalık 
bir seride %63 oranında skolyoz , %24,5 oranında hiperkifoz saptamışlardır. 
Çalışmalar ayak deformitesi görülme sıklığının %55-90 arasında olduğunu 
göstermektedir (32,33,34,35). Hastalarımızın tamamında pes kavus, kifos-
kolyoz, kubbe damak gibi deformitelerin bir veya bir kaçından oluşan iske-
let deformitelerinin olduğu dikkati çekmiştir.

Nöropati ve buna bağlı olarak ortaya çıkabilen yakınmalar FA’da sıkça görül-
mektedir. Elektrofizyolojik incelemelerde duysal sinir aksiyon potansiyellerin-
de küçülme saptanır veya duysal aksiyon potansiyelleri elde edilemez. Olgula-
rımızın %91,1’inde duysal ağırlıklı mikst tip polinöropati bulguları saptanmıştır. 
Ayrıca olgularda santral iletim zamanı ölçülmemiş olmakla beraber periferik 
ya da santral etkilenmeden ötürü hastalarımızın %54,4’ünde SEP, %17,6’sında 
VEP, %8,8’inde ise BAEP anormallikleri kaydedilmiştir. 

Vedolin ve ark. (36) FA’lı hastaların MRG’lerinde serebellar atrofi; beyin 
sapı, serebellum ve T1 ve T2 ağırlıklı görüntülerde sinyal değişiklikleri sap-
tamışlardır. Ayrıca Akhlaghi ve ark. (37) superior serebellar pedinkül atrofi-
sinin hastalığın başlangıç yaşı, süresi ve klinik bulguların ağırlığıyla ilişkili oldu-
ğunu göstermişlerdir. Nörogörüntülemede FA’lı olgularımızın %33,8’ünde 
serebellar atrofi, %11,7’sinde ise spinal atrofi saptanırken SCA 6’lı olguların 
ikisinde de serebellar atrofi saptanırken spinal atrofi gözlenmemiştir. 

Mental retardasyon FA’lı olgularda ender olarak rapor edilmesine karşın 
olgularımızın %14,7’sinde mental retardasyon saptanmıştır (38). Bu oranın 
ortaya çıkmasında bizim serimizde sık görülen akraba evliliğinin (%35,2) de 
katkısı olabilir. Ayrıca iki (%2,9) hastamızda parsiyel tipte epileptik nöbetler 
gözlenmiştir. Bu bulgular mitokondriyal sitopatiler içerisinde değerlendiri-
len FA’nın bu yönünü doğrular niteliktedir.

Yukarıda anlatılan FA yanı sıra laboratuvar gün koşulları dikkate alınarak ça-
lıştığımız SCA1, SCA2, SCA3 ve SCA6’ya baktığımızda yapılan çalışmalarda 
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Tablo 1. FA, SCA 1 ve SCA 6’lı hastaların klinik ve laboratuar bulguları

		  FA 	 SCA1	 SCA6 
		  (n=68)	 (n=2)	 (n=2)

Başlangıç yaşı	 11,9±4,1	 38	 10

İlk yakınma	 Dengesizlik	 Dengesizlik	 Dengesizlik

Mental retardasyon	 10 (14,7)*	 -	 -

Bakış parezisi	 -	 1 (50)*	 -

Nistagmus	 68 (100)*	 1 (50)*	 1 (50)

Optik atrofi	 11 (16,1)*	 -	 -

Güçsüzlük	 36 (52,9)*	 -	 -

Piramidal (spastisite)	 27 (39,7)*	 1 (50)*	 -

DTR 

   Arefleksi	 43 (63,23)*	

   Hiporefleksi	 25 (36,77)*	
2 (100)*	 2 (100)

Patolojik refleks	 68 (100)*	 1 (50)*	 2 (100)

Derin duyu etkilenmesi	 68 (100)*	 2 (100)*	 2 (100)

Ekstrapiramidal	 -	 -	 1 (50)
				    (distoni,  
				    tortikollis)

Polinöropati	 62 (91,1)*	 2 (100)*	 -

İskelet deformitesi 	 68 (100)*	 1 (50)*	 2 (100) 
(pes kavus, çekiç  
parmak, kifoskolyoz)	

Serebral atrofi	 -	 -	 -

Serebellar atrofi	 23 (33,8)*	 -	 2 (100)

Spinal atrofi	 8 (11,7)*	 -	 -

Kardiyak bulgular	 4 (5,88)*	 -	 -

VEP etkilenmesi	 12 (17,6)*	 N	 N

SEP etkilenmesi	 37 (54,4)*	 N	 N

BAEP etkilenmesi	 6 (8,8)*	 N	 N

Diyabetes Mellitus	 -	 -	 -

DTR: derin tendon reflekslerini; FA: Freidreich Ataksisi’ni; SCA1: Spinoserebellar 
Ataksi Tip 1’I; SCA6: Spinoserebellar Ataksi Tip 6’yı; VEP: vizüel evok potansiyeli; 
SEP: somatosensöriyel evok potansiyeli; BAEP: beyin sapı işitsel uyarılmış potansiyeli; 
N: normal. *% ve n (hasta sayısını) ifade etmektedir.



istisnai örnekleri olmakla birlikte dünyada en sık görülen SCA tipinin SCA3 
olduğu belirlenmiştir (39,40,41). 

Otozomal resesif kalıtılan 68 FA’lı olgu dışında kalan ve OD olarak kalıtıldı-
ğını düşündüğümüz 61 olgudan ikisinde ataksin 1 (ATXN 1) (SCA1) gen, 
ikisinde ise CACNA1A (SCA6) gen mutasyonu saptanmıştır.
 
Spinoserebellar ataksi 1, ATXN 1 geni tarafından kodlanan ekspansiyona 
uğramış bir CAG trinükleotid tekrarı içeren ataksin-1 protein eksikliğine 
bağlı olarak ortaya çıkar (42,43,44). Klinik bulgular 4-74 yaş gibi değişik 
dekadlarda (genellikle 4. dekad) ortaya çıkar. Nörolojik muayenede sere-
bellar sendrom bulguları, okülomotor apraksi, sakkadlarda yavaşlama, ves-
tibülooküler refleks azalması ve optokinetik nistagmusta azalma görülür. 
Sinir ileti çalışmasında bulgular duyusal veya duyusal-motor aksonal nöro-
pati ile karakterizedir. Serebral MRG’de pontin ve serebellar atrofi sap-
tanır. Serimizde SCA1 olarak değerlendirdiğimiz ailede klinik bulgular 40 
yaş civarında dengesizlik ve konuşma bozukluğu ile başlamış olup nörolojik 
muayenelerinde serebellar bulgular, sakkadik göz hareketlerinde yavaşla-
ma, vibrasyon duyusunda bozulma saptanmıştır. 

Spinoserebellar ataksi 6, 19p13 kromozomu üzerindeki voltaj bağımlı kalsi-
yum kanal P/Q tipi, alfa 1a subüniti (CACNA1A;CaV2.1) ile ilişkilidir. CAG 
trinükleotid tekrarı 4 ile 18-20 arası normal, 20-33 arası ODSCA-6 olarak 
tanımlanır. Dünya genelinde SCA’lar arasında görülme sıklığı %13-15’tir. 
Almanya, Tayvan, Avustralya, Amerika ve Japonya’da sıktır. Klinik bulgular 
progresif serebellar bulgular ile karakterize olup genellikle 19-71 (43-52) 
yaşları arasında başlar (45,46,47,48). Bu bulgulara vibrasyon ve proprio-
septif duyu kaybı yanı sıra nistagmus (aşağı vuran nistagmus), baş hare-
ketleri ile ortaya çıkan denge bozukluğu, disfaji, bradikinezi, parkinsonizm, 
distoni gibi ekstrapiramidal bulgular eşlik edebilir, tüm yönlere göz harere-
ketleri kısıtlı olabilir (45,46,47,48). 

Serimizde SCA 6 olarak tandığımız 17 yaşındaki erkek index olgunun 
nörolojik muayenesinde serebellar bulgular, optik atrofi, nistagmus, derin 
duyu bozukluğu ve kortikospinal traktus etkilenmesi lehine bulgular yanı 
sıra distoni ve tortikollis gibi ekstrapiramidal bulgular saptanmıştır. 

Sonuç olarak, herediter ataksilerin kesin tanısı moleküler genetik çalışmalar ile 
konulur. Nörolojik muayene bulguları, elektrofizyolojik ve nörogörüntülemeyi 
içeren laboratuvar verileri tanıya ve ataksilerin sınıflandırılmasına yardımcıdır. 
Klinisyene düşen görev elverdiği ölçüde doğru tiplendirme yaparak moleküler 
analiz çalışmalarında harcanan zaman ve maliyeti en aza indirmektir. 

Ailelerden her zaman doğru bilgiler elde etmek ve sağlıklı pedigri çizmek 
mümkün olmayabilir. Günlük pratiğimizde de gördüğümüz gibi hasta veya 
hasta yakınları diğer kuşak(lar)daki heredodejeneratif zeminde gelişen 
nörolojik bulgulara sahip bireylerin bulgularını kendi hastalıkları ile ilişki-
lendirme veya yadsımaya çalışabilir. Ülkemizde akraba evliliklerinin sıklığını 
da göz önüne alarak ataksili bir olguyu değerlendirirken FA fenotipi ve eş-
likçi bulgularını ayrıntılı olarak değerlendirmemiz eğer eşlikçi bulgular ile 
FA tanısı dışlanabiliyorsa otozomal dominant kalıtılan SCA ve diğer ataksi 
nedenlerini düşünmemiz gerekir. 
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