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B Amyotrofik lateral sklerozis

B Spinal muskiler atrofiler

B Herediter spastik paraplejiler

B Tanimlar

B Amyotrophic Lateral Sclerosis

B Sclérose latérale amyotrophique (SLA)

B Lou Gehrig’s Disease (beyzbol oyuncu)

B Motor Neuron Disease (MND)

B Maladie de Charcot

B Motor néronlarin ve aksonlarinin primer hastaligidir. Alt beyin sapi ve spinal kord 6n

boynuzunda motor néronlarin atrofisi, dejenerasyonu ve kaybi en dnemli patolojik
bulgulardir.

B  Tanim ve fizyopatoloji

B ALS: MSS ve PSS tutan, ilerleyici ve fatal bir motor noron hastaligidir.

B ilk olarak spinal korddaki 6n boynuz hiicreleri ve kranial sinir ¢cekirdekleri, ardindan tiim

motor Unite dejenere olur,gli¢siizliik ve fasikulasyonlara ek olarak spinal kord dejenerasyonu

sonucu spastisite gelisir.

B Etyoloji

B Bilinmemektedir. Cesitli hipotezler vardir:

Eksitotoksisite:Glutamat eksitatuar noro transmitterdir, asiri diizeyleri noronal 6lim
Viral enf

Apoptoz (programlanmis hiicre 6limu)

Otoimmunite

Serbest radikaller:Noronlarin yikict molekilleri temizleme kapasitesinde azalma

B Etyoloji-2

B  Genetik yatkinlik: %5-10 hasta ailevi ALS’dir.



B SOD mutasyonu saptanabilmektedir.
Genellikle yasamin 5-6. dekadlarinda goérlir, bazen daha erken.
Insidans ve Prevelans
A.B.D.’de yaklasik 30,000 ALS hastasi var. %90-95’i sporadik
Hastaligin irk, sosyekonomik durum ve etnik kdkenle iliskisi yok.

ALS hastalarinda yasam beklentisi tanidan sonra ortalama yaklasik 3-5 yil. %8-22 oraninda en
az 10 yil yasam.

Genelde erkekleri daha fazla tutar.

ALS Semptom ve Bulgular-1

Sendrom tedrici gligslizlik ile baslar ve zaman iginde tiim ekstremiteleri tutar.
Kas fasikulasyonlari siktir, ancak normalde ilk bulgu degildir.

Hastalik ilerledikge st (spastisite, reflekslerde artis gibi) ve alt (kas atrofisi gibi) motor noron
bulgularinin kombinasyonu belirgin hale gelir.

Semptom ve Bulgular-2

Bulber tutulum (6rn: dizartri, disfaji, dil atrofisi) oldugunda dilde fasikilasyonlar ortaya
¢ikabilir

Duyu sistemi tutulmaz.

Okuler hareketler hastaligin ge¢ donemine kadar korunurlar.

Otonomik sistemler korunmustur (6rn:mesane,barsak ve seksiiel fonk gibi)
Semptom ve Bulgular-3

Konusma problemleri; ses volumunda azalma, kelimeleri geveleyerek gikarmak..

Hastalik kotulestikce, hastalar kas kramplarindan ve sonunda eklem komplikasyonlari gelisir.

Primer lateral sklerozda list motor noron etkilenmesi, progresif miiskiiler atrofide ise
hastalik alt motor néronlara sinirlidir. Bu tanilar igin bulgular 2 yil siire ile belirtilen yapiya
sinirh kalmahdir.

Ailesel ALS ve demansta frontal lob demans bulgulari eslik eder.
Guam ALS-demans-parkinson kompleksinde supraniikleer bakis bozukluklari ortaya ¢ikabilir.

Semptom ve Bulgular-4



Altekstremite baslangi¢h hastalarda; sendeleme, tokezleme , kosarken ve ziplarken
hareketlerde beceriksizlik ve kabalik sikayetleri olabilir..

Ust ekstremite baslangich hastalarda; Digme iliklemekte, kiiciik objeleri tutmakta ve anahtar
cevirmekte zorluk sikayetleri olur.

Ayirici Tani-1

Benign fasikulasyonlar

Myelopati ve radikulopati ile seyreden dejeneratif spinal kord hastaliklari
MS

Poliomyelit

Multifokal motor noropati

Inkluzyon cisimcigi myopatisi

Ayirici Tani-2

Arnold-chiari malformasyonu

Sirengomyeli

Hex A eksikligi

HIV/HTLV myelopatisi

X-gegisli spinoserebellar muskuler distrofiler

CMT

Tani-1

Spesifik bir test yok. Tani diger olasi sebeblerin dislanmasi ile konur.
Klinik ve EMG bulgulari 6nem tasir.

Sinir iletim Calismalari veEMG’de denervasyon aktivitesi,fasikiilasyonlar, nérojenik motor
Unit aktivitesi gozlenir. Multifokal fasikilasyonlarin gézlenmesi karakteristik bulgudur.

ALS hastalarinda SOD mutasyonu bakilmasi icin genetik test mevcuttur.
Tani-2

Kranial ve Spinal MR yapilmali (servikal spondiloz dislanmal).

Serum CK diizeyi hafif ylksek olabilir.

Kas biopsi yapilabilir.Grup lif atrofisi goralir.



LAB: Kan sayimi, ASH, ANA, RF, tiroid fonk testleri, Vit B12 ve serum immun fiksasyon
elektroferezi.

Klinik olarak Ust ve alt motor néron bulgularinin birlikte ortaya ¢ikmasi ve bunu agiklayacak
bir klinik durumun olmamasi dnemlidir.

BOS normaldir veya hafif artmis protein gorilebilir.
Tanida El Escorial kriterleri kullanilmaktadir.
El-Escorial kriterleri

Kesin ALS

B Bulber ve en az 2 spinal bolgede st ve alt MN bulgulari veya 3 spinal bolgede
st ve alt MN bulgulari

Probabl ALS (Olasi ALS)
B Enaz 2 bolgede st ve alt motor néron bulgulari (Gist MN bulgular tstte)
Possible ALS (Mimkiin ALS)

B Bir bolgede alt ve Gist MN bulgulari, veya 2 bolgede bulgular (alt MN bulgulari
Ustte)

Suspected ALS (slipheli ALS)
B Enaziki bolgede sadece alt MN bulgulari
TEDAViI
Tedavisi yoktur.
Riluzol ABD’de ALS igin kabul edilmis tek ilagtir.
B Etkisi sinirh, hast. ilerlemesini birkag ay geciktirir.
B Hepatotoksiktir. Kc fonk. kontrol edilmeli.

B Voltajla agilan Na kanallarini bloke eder ve glutamat eksitotoksisitesi tizerinden etki
gosterdigi diistinilmektedir.

Semptomlarin ted. Ve konfor saglanmasi ted.nin temelini olusturur (6r:kas
gevseticiler,antispastik ajanlar, pulmoner, tuvalet)

Tedavi-2

Kaspaz inhibitorlerinin deneysel ¢alismalarda etkisi gosterilmistir.

Baklofen, kinin ve fenitoin agrili spazmlari engelleyebilir.



Antidepresanlar pseudobulber semptomlara yonelik olarak kullanilabilirler.

Fizik tedavi ve rehabilitasyon yararl.

ileri dénemlerde beslenme ve solunum destegi saglanmasi.

TEDAVI-3

ileri evrelerde gastrostomi besleme tipleri ve noninvaziv solunum destekleri énerilir.

B Solunum destegi maliyetinin yliksek olusu ve hastanin yasam kalitesini diisiik tutmasi
nedeniyle Amerika’da tartismal.

B Terminal dénem hastalara palyatif yaklasimlar icin uygun imkanlarda izlenmelidir.
Pulmoner olaylar(6r:pnomoni,pulmoner emboli, solunum yetm) terminal dénemde siktir.
TEDAVI-4

Myotrophin heniiz deneysel asamada bir ilag olup hastaligin semptomlarin ilerlemesini
yavaslattig goérilmus..

Mytrophin alan hastalarda diger ilaglara gore hastaligin ilerlemesinde 26 % yavaslama olmus.
Spinal Miskiler Atrofiler

Alt beyinsapi ve spinal kordda motor noéronlarin hasari ile giden bir hastaliktir.

Genellikle otozomal resesif, bazen de otozomal dominant veya X’e bagli kalitim gozlenir.

Daha ¢ok infantil ve gocukluk doneminde, bazen de geng eriskin doneminde hastalik ortaya
cikar.

Patogenezde 5. kromozomda mutasyon ve delesyonlarin roli vardir. Bunun sonucu olarak
ortaya ¢itkan hasarli protein gosterilememistir. Patogenez kesin olarak bilinmemektedir.

Tip | 10-25 binde 1 olarak gérilmektedir.

En 6nemli bulgular gligsiizllik, hipotoni ve kraniyal sinir felgleridir. Proksimal kaslar daha ¢ok
etkilenir.

Fazio-Londe sendromunda (gocuklugun progresif bulber paralizisi) beyin sapi motor
nukleuslarinda etkilenme belirgindir.

Tanida klinik ve elektrofizyolojik bulgulardan yararlanilir.
Kesin tedavisi yoktur.
Herediter spastik paraplejiler

Alt ekstremitelerde spastisite ve gli¢ kaybi ile giden heterojen heredite ve klinik 6zellikler
tasiyan hastaliklardir.



Kortikospinal traktin daha ¢ok, arka kordon ve spinoserebellar traktlarin da hafif 6l¢lide
hasara ugradigi gosterilmistir.

Kesin nedeni bilinmemektedir.

Alt ekstremitelerde spastisite ve gli¢ kaybi ile birlikte hafif derin duyu bozuklugu ve
paresteziler gorilir.

Bazi formlarinda optik ndropati, retinopati, ekstrapiramidal bulgular, demans, ataksi, mental
retardasyon ve sagirlik ortaya gikan diger nérolojik bulgular olabilir.

Tani klinik bulgular ile.
Molekiler tanisi gok sinirhdir.
Gorintiileme yontemleri, plazma ¢ok uzun zincirli yag asidleri diizeyi analiz edilmelidir.

Spesifik tedavisi yoktur.



