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“Friedreich ataksi”si nadir izlenen otozomal resesif nöropatolojik bir hastal›k-
t›r. Genellikle ataksik yürüyüflle kendini gösteren vakalarda, iflitme kayb›, kas
güçsüzlü¤ü ve hipertrofik kardiyomyopati izlenebilmektedir. ‹leri dönemle-
rinde vakalarda adale güçsüzlü¤ü gittikçe artmakta, hastada yürüyememe ve
kas güçsüzlükleri ile farkl› yak›nmalar ön plana ç›kmaktad›r. Uzun süredir
“Friedreich ataksi” nedeni ile izlenen 25 yafl›nda erkek olguda, son zamanlar-
da ayakta duramama ve yürüyememe artm›flt›r. Hastada son zamanlarda ök-
sürük, reflü ve yutma güçlü¤ü (disfaji) yak›nmalar› ortaya ç›km›flt›r. Olguda-
ki bu yak›nmalar; dilate kardiyomyopatinin orta özofagusa bas›s›, kaskat mi-
de ve muhtemel motilite bozuklu¤una ba¤l› olarak ortaya ç›km›flt›r.

Anahtar Kelimeler: Friedreich ataksisi, disfaji

Friedreich’s ataxia is a rare autosomal recessive hereditary disorder characte-
rized by neuropathological disabilities such as ataxia, sensory loss, muscle
weakness, and hypertrophic cardiomyopathy. A 25-year-old male patient
with diagnosis of Friedreich’s ataxia admitted with dysphagia and reflux
symptoms. Further evaluation demonstrated that external compression of the
mid esophagus by dilated cardiac chambers  was a contributing factor to the
reflux development, together with gastric cascade and motility disorder.
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G‹R‹fi

“Friedreich Ataksi” (FA) seyrek görülen, otosomal resesif ka-
l›t›m gösteren nörolojik bir hastal›kt›r. Motor ve duyu sinirle-
rin iletifliminde ilerleyici bozukluk vard›r (1). Bu olgularda
özellikle s›v› g›dalara karfl› olan disfaji tan›mlanm›fl olmakla
birlikte reflü semptomlar› s›k de¤ildir (2). Burada reflü semp-
tomlar› ile baflvuran “Friedreich ataksi” tan›l› olgunun semp-
tomlar› ve nedenleri tart›fl›lm›flt›r.

OLGU

Uzun süreden beri FA nedeniyle izlenen 25 yafl›ndaki erkek
hastada son zamanlarda ayakta duramama ve yürüyememe
ilerlemifltir. Hastada k›sa bir süre önce öksürük, yutma güç-
lü¤ü (disfaji) ve reflü yak›nmalar› ortaya ç›km›flt›r. 

Öksürük ve reflü yak›nmalar› nedeni ile hekime baflvuran
hastada gastroözofageal reflü düflünülerek proton pompas›
inhibitörü (PPI) ve metoklopramid tedavisi önerilmifltir. Has-
ta metoklopramidi yan etkileri nedeniyle kullanamam›flt›r.
PPI ile mide yak›nmalar› k›smen azalmakla birlikte gastroözo-
fageal reflü yak›nmalar› devam etmifltir. 

Hastan›n sorgulanmas›nda; zaman zaman içilen s›v› g›dalar›n, ba-
zen de mide ve yemek borusundan reflü olan s›v›n›n solunum
yollar›na aspirasyonu nedeni ile öksürük yak›nmalar›n›n artt›¤›
saptand›. Hasta endoskopik incelemeyi tolere edemedi¤i için özo-
fagus-mide-duodenum (ÖMD) grafisi çekilerek de¤erlendirildi. 

Yemek borusunun tetkikinde; özofagus orta k›sm›na d›fltan
bas› saptand› (Resim 1). Bu alanda afl›r› genifllemifl kalbin

özofagusa bas› yapt›¤› (k›rm›z› oklar), bu bas›n›n üstünde ka-
lan özofagusta ise dilatasyonun geliflti¤i (sar› oklar) görülmüfl-
tür. Bu genifllemenin kardiyak bas›ya sekonder olabilece¤i,
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Resim 1. Friedreich ataksili olgunun ÖMD grafisi görüntüleri: A. Proksi-
mal özofagus: Sar› oklar özofagus dilate segmentini, B. Distal özofagus: K›r-
m›z› oklar orta segmentteki darl›¤› göstermektedir.
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özofagus motilitesinde olas› bozulmalar›n da reflüye yard›m-
c› oldu¤u düflünülmüfltür. Olguda bulunan yak›nmalar›n
(yutma zorlu¤u, reflü, aspirasyon ve öksürü¤ün) bunlara ba¤-
l› oldu¤u düflünüldü. 

Mide duodenum tetkikinde; fundusta kaskat mide görünümü
saptand› (Resim 2). Kaskat mide varl›¤› muhtemelen reflü ya-
k›nmalar›n› art›ran bir di¤er faktördür. Duodenumda bulbus
ve duodenum 2. – 3. k›sm›n›n normalden daha genifl oldu¤u
saptanm›flt›r (Resim 3). 

TARTIfiMA

“Friedreich Ataksi” genellikle erken dönemde ataksik yürüyüfl-
le kendini gösterir, buna skolyoz ve ayak deformiteleri gibi or-
topedik deformiteler efllik eder (3). Primer kardiyomiyopati
hastalar›n›n yar›s›ndan fazlas›nda görülür. Bu olgular›n eko-
kardiografik incelemesinde ventriküllerde konsentrik hiper-
trofi ve asimetrik septal hipertrofi izlenmektedir (4). Ancak bi-
zim olgumuzda oldu¤u gibi ileri vakalarda kalpte afl›r› dilastas-
yon ve kalp yetmezli¤i söz konusu olabilir (5). Bu olguda FA
olgular›nda kardiak genifllemenin özofagusa yapt›¤› bas›, mo-
tilite bozuklu¤u, kaskat mide nedeni ile reflü benzeri flikayet-
lerin geliflebilece¤i izlenmifltir. ‹leri vakalarda g›dalar›n modifi-
kasyonu hatta enteral beslenme deste¤ine ihtiyaç duyulabilir.

‹LTER ve ark.
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Resim 2. Midede; mide fundusu (k›rm›z› oklar) kendi üzerine katlanarak bir kaskad mide oluflturmufl (Reflü nedenlerinden biri).

Resim 3. Bulbus ve duodenum ans›nda önemli bir patoloji yok ancak
lümen ola¤andan daha genifl görülüyor.
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