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Bu yazida erken ¢ocukluk doneminde baglayip optik at-
rofi ve gesitli noroloji bulgularla seyreden otozom ah resesif
gegisli Behr sendromu goriiniimiindeki 3 vaka sunulmus ve
konuyla ilgili litkeratiir gbzden gegirilmigtir.

BEHR'S SYNDROME
In this article 3 cases of Behr's syndrome with optic at-
rophy and other neurological features are presentked and the
literature about subject is reviewed.

GIRIS

Coakluk ¢agi spinoserebellar dejenerasyonlarinda optik
nadir olmayarak goriilen bir semptomdur(1). ilk kez Behr
1909'da erken ¢ocukluk ¢aginda optik atrofi ile giden spasti-
site, refleks artig1, mental retardasyon, duyu kusuru, idrar in-
kontinasi bulgulari olan 6 vaka yayinlamistir. O giinden
1977'ye kadar literatiirde ikisi Tiirkiye'den olmak iizere 63
vaka yer aldif1 bildirilmigtir. (2-3). Giiniimiizde Behr hastal-
1f1 diye bilinen bu hastalifin karakteristik bulgulari, bilate-
ral optik atrofi, spastiste, mental retardasyon, patolojik ref-
leksler, hafif ataksi, Rombreg isareti, dismetri, nistagmus
ve pes cavus'tur. Ayrica atetozun eslik ettigi aileler, epilep-
sic ve embesilite, hidrosefalus, periferik noropati de bildiri-
len semptomlar arasindadir. (4,5,6). EEG, x-ray anjiografi
normal bulunmugtur. Hastalik otozomal resesif olup her iki
sekste, 1-9 yaglarinda goriiliir. Optik atrofi nadiren progre-
siftir; gorme alaaam genellikle normal, gorme kesrkinligi
0,05-0.3 arasindadir; ERG normaldir. {lk yaglarda goriilen
psikomotor retardasyon ileri yaglarda belirginlesir, ancak
hastalar genellikle entellekiiel yeteneklerini kaybetmezler(4).
Hestolojik ¢aligmalinn ilk 11 yaginda intraserebral hnemo-
rajiden dlen bir ¢ocukta yapilmg, optik sinirin intrakranial
parcasinda aksiyal ve intermediyer liflerde yaygin tutulma,
kiazma ve optik traktusta gliosis saptanmigtir(6) Bir bagka
inceleme nekrotizan ensefalopatisi olup Behr hastaligina
benzer bulgular gosteren 12 yagindaki hastada yapilmig ve
optik sinire ait santral liflerde kayip gorislmiistiir(7). Bu ko-
nudaki son ¢aligma ise 22 aylik bebekte saptanan letaral ge-
nikulat cisimlerede (LGC) bilateral dejeneratif degigiklikler-
dir. LGC'lerdeki bu patolojinin retrograd transnoral
dejenerasyon yoluyla optik sinirde atrofiye neden olabilecegi
ileri siiriilmiigtiir(7).

Bu bildiride ayni aileden 24si kiz 1'i erkek 3 hasta sunul-
mugtur. L

VAKA TAKDIMI

Vaka 1

10 yaginda kiz ¢ocuk. 5 kardegin en biiyiigi. Okula bas-

ladigindan beri 3 yildir kitap ve defterlerinin iizerine agin ge-
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kilde egileregk okuyup yazmakta olup gérmesindeki bel
gin azalmanin son 7-8 aydir fark edildigi, yiiriime boz
lugunun ise 5 yagindan beri oldugu bildirildi. Normal,
maninda dogan hastamin anne ve babaasmin yakin akral
oldugu (hala kizi- day1 oglu), iki kardeginde daha benzer bu
gular oldugu saptands. Fizik muayenede sagda belirgin bil;
teral pes cavus mevcut. Norolojik muayernede kooper:
oryante, gorme keskinligi her iki gézde 0.40 bilateral opt
atrofi, lateral bakigta zaman zaman beliren ince vuruml
nistagmus bulundu. Kraniyal sinirlerin muayenesi normald
Buna kargin kas tonusu alt ekstremitelerde hafif artmis, p:
tella refleksi canhi, Asil refleksi ise abolik olarak bulund:
Hafif ataksik yiiriiyen hastanin duyu kusuru ve serebellar p:
tolojisi saptanmadi. IQ 71 olarak degerlendirildi. Babinsk
refleksi bilateral olarak saptandi.

Vaka 2

9 yaginda kiz ¢ocuk. Okula basladigindan beri iki yild
cok egilerek yazdif sdylenen hastanin son bir yildir gbrme
sindeki azalmanin belirginlestigi, yiirimeye bagladiginda
beri dengesizligi oldugu, gozlerindeki hareketin 6nceden far
edelmedigi 6grenildi. Dogumu normal ve miadinda ola
hasta daha Once bagka hastalik ge¢irmemis. Fizik muayene
de yiirityiigiinii etkilemeyen x-back deformitesi mevcu
Norolojik muayenede sorulara yerinde ve tam cevap veriyor
Her iki gozde optik atrofi mevcutken gorme keskinligi
metreden parmak sayma diizeyinde olarak saptandi. Spontar
lateral ve horizontal bakigta belirgin nistagmusu olan has
tanin belirgin ataksisi oldugu da gozlendi. Serebellar testle
tiimilyle bozuk olup, refleksleri Asil hari¢ canliyken B:
binsky refleksi sagda belirgin, solda ise kagak olarak alind
Derin duyu bozuklugu hafif oranda alt ekstremitelerde mev
cutken Romberg isareti kugkulu olarak degerlendirildi. I(
74 idi.

Vaka 3

4 yaginda erkek ¢ocuk. Bu hasta aile bireylerinin taran
mas! sirasinda saptanmigtir. Muayenesinde bilateral optil
atrofi, nistagmus, piramidal iritasyon bulgular1 vardi. Tele
vizyonu ¢ok yakindan ve basim oynatarak seyrettigi soylen

di.
Laboratuvar Cahsmalan

Rutin kan ve idrar incelemeleri normal. Serum elektro
litleri, protein fraksiyonlari, idrar aminoasit kromatografi
sinde patolojik durum saptanmazken beyin omurilil
sivistmn mikroskopik, biyokimyasal ve immiinolojik ana
lizinde ozellik goriilmedi. Serum I1gG 1. vakada % 377(
mg. 2. hastada % 2340 mg olarak bulundu. ( Normal: 9
700-1700 mg). Serolojik TORCH, Brucella ve sifilis testle
1i negatifti.



On-yan kraniografiler, optik foramen, sella rontgenog-
amlari1 normal. BBT'de patolojik goriintii saptanmadi.
EG'de 1. vaka hari¢ normal, patolojik olanda subkortikal
esarjlar gozlendi. Gérme alam ve renkli gérme koopera-
yon glicliigii nedeniyle yapilamazken ERg tiim vakalarda
ranits1z olarak degerlendirildi.

TARTISMA
Her ti¢ hastada hastahigin baglangi¢ yagi, seyri, klinik
ulgulan Behr sendromuna uymaktadir. Hepsinde optik atro-
i 6n plandadir ve Behr'in orjinal vakalarinda oldugu gibi
taksi hafif olup yiiriytislerini kisitlamamaktadir. Pes cavus
eformitesi ve EEG onomalileri semptomlaa eglik ederken
rebellar bulgular ve derin duyu bozukluklan da dikkati
ckmektedir. Asil refleksinde azalma veya kaybolma bizim
astalarinizda oldugu gibi, bildirilen bazi vakalarda da mev-
uttur (I, 4). Ailenin sosyoekonomik ve kiiltiirel diizeyi
itgitk oldugundan hastalarin erken ¢ocukluk dénemi ve has-
1g1n baglangic1 hakkinda kesin bilgi alinamamakla birlik-
e gabrmelerinin zaman igende azalip durakladifi, yiiriime
ozukluguna ait bir progresyon gozlenmedigi 6grenildi ki
u prognoz da Behr sendromuna uygunluk gostermektedir.
er ne kadar ERG, Behr sendromunda normal denmekteyse
e bizim vakalarimizda ERG'nin yanitsiz-kalmas: dikkati
kmektedir ki benzer bir durum 1963'te bildirilen bir hasta-
da ortaya gikmugtir (4).
Hastalarimizda genetik aktarimin otozomal resesif ol-
ugu disiiniilmekte olup anne ve babanin yakin akraba ol-
alar1 bu sav1 desteklemektedir. Cikanlan aile agacinda
ityitk dedelerde saptanan ve nedeni bilinmeyen korliikler
ari¢ gegis tipik olarak birgok vakada bildirilmigtir.
4,6,8,).
Behr sendromunun ayirici tamsina herediter optikii atrofi
e giden diger bir¢ok sendrom girmektedir. Bunlarin bagla-
a yag1 ve kahitim tifi Tablo I'de gosterilmigtir.

Tablo 1: Herediter Optik Atrofilerde Kaliim Tipi Bag-

angic Yasi (1) i
Baglangig yast Kalhitim Tipi Klanik Bulgular
Konjenital Otozomal Siddetli non-
Dominant progresif, eglik
Otozomal eden somptom

Resesif yok

Erkin Otozomal resesif Spastisite, ataksi, mental

Leber hastali§1, bunlardan biri olup genetik gecigin nasil
oldugu heniiz bilinmemektedir; ancak % 85 oraninda erkek-
lerde rastlanmaktadir. Spastiste, kas giigstizligii, epilepsi,
paresteziler, ataksi ve mental bozulma sik olarak optik atro-
fiye eslik etmektedir. Baglama yasi ise sikhikla 2. veya 3.
dekaddwr. Bu yonityle de Behr sendromundan ayrilir.

Optik atrofi spinoserebellar dejenaratif hastaliklarda da

Hastalik Sikhik
Friedreich ataksisi 9.0-18.0
Marie'nin herediter ataksisi 9.0-42.0
Herediter spasitik parapleji 9.0

gocukluk retardasyon, derin duyu bo-
(Behr 1909] zuklugu, serebellar semp-
tom minimal progresif
Geg - Otozomal sinsi baglangi¢ orta dere-
Cocukluk dominant celi progresyon, bazen

mavi-yesil renk korliigi

Adolesaps V€ Belirsiz (% 85 Dramatik baglangig, spas-

Geng _Enskm— vakada erkek) - tisite, kas gligsiizlinii,
lik  ataksi, epilepsi, mental

(Leber 1871) gerilik :

ortaya gikabilir. (Tablo 2). |
Tablo 2 : Cesitli Spinoserebellar Dejenerasyonlarda
Optik Atrofi Goriilme Sikli§1(1)

Bunlara genellikle retinanin pigmanter dejenerasyonu da
eslik eder; Oysa Behr sendromunda siklikla retina saglamdr.
Ayrica bu hastaliklarda optik atrofi erken erigkin doneminde
ve ataksinin baglangicindanayillar sonra ortaya ¢ikar; tii-
miinde ataksi Behr sendromunun aksine 6n plandadir. (1,9).
Yine herediter spinoserebellar dejenerasayon vakalarinda er-
keklerde kesin bir egemenlik oldugu da bildirilmigtir (10).
Baz1 yazarlar ise Behr hastaliginin Leber hastahifx ile
Marie'nin ataksisi arasinda gegigli-tipi oldugunu ileri siirer-
ler (5). :

Optik sinir hasarina diger faktorlerin gozden gegirilme-
sinde oldukga genig bir liste karsimiza ¢ikmaktadir. Bunlar
dogum travmaksi , perinatal asfiksi, hipoksi, metakromma-
tik Iokodistrofi, Leigh hastalifi, Krabbe hastalifi, depod
hastaliklari, kafa travmasi papillit, Devic hastalif1, menen-
jit, sifilis, toksoplazmoz, kursun entoksikasyonu, hidrosefa-
1i, pstdotiimor serebi, neoplazmlar (kranionamid, kloramfe-
nikol kullammi ve Jamaika'da malniitrisyonlu ¢ocuklarda
gorillen ot ¢ay1 icimine bagh oldugu diigiiniilen tablodur
11).

Anamnez, klinik seyir, baglangic yagi, familyal atzel-
ligi goz 6niinde tutulunca sunulan vakalarin Behr sendromu-
na uygunlugu belirgindir.

- Literatiirde seyrek olan bildirilmesine kargin oldukga zen-
gin semptomlan§ olan Behr sendromunun ileri ¢aligmalara
gereksinimi oldugu ve optik atrofili hastalarda diigiiniilmesi
gerektigi aciktir.
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Distimik Rahatsizhiim semptomat tolojisi
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Ozet

DSM-III olgiilerine gore distimik rahatsizlik tanist a
100 hasta yar yapilagtirilmig goriisme Olgegi, Hamilto
Depresyon ve Anksiyete Olgetkleri ile St. Gerge Hastane:
Psikiyatrik oykii ¢izelgesinin kullanildigt ¢almismad;
semptomlar ve Oykii verilerinden segilenler iizernde uygula
nan fakttr analizi sonucunda klinik anlam tastyan iki boy
elde edilmigtir. Hastaligm ve ayn1 zamanda anksiyetenin si
detini yansitan unipolar ozellikteki birinci faktdr tizerind
hastalar kategorik olarak iki altgruba ayrilirken bipolar 6zel
likteki ikinci faktor iizerinde hastalar kategorik olarak i
altgruba ayrilirken bipolar ozellikteki ikinci faktér gorec
geng yasta ortaya ¢ikan, kigilikile birlikte giden bir sendro
ile gorece ileri yagta ortaya ¢ikan anhedonik-fobik 6zellikl
bagka bir sendromu Karst karstya getirmistir. hastalar ug
larim bu iki sgndromun olugturdugu eksen iizerinde kesinti
siz-siirekli olarak dagilmiglardur.

Anahtar Kelimeler: Depresyon, nevroz, DSM-III, faktm
analizi, baglangi¢ yagi, anksiyete.

Symptomatoliogy of the Disthymic Disorder

Summary

One hundred depressed patients who satisfied the DSM
HIT diagnostic criteriail for disthymic disorder were raded as tc
clinical symptoms. Ratings were made on the Clinical
Interview for Depression, a semi-structured interview cove:
ring 39 items, and the Hamilton Rating scales for Depres.
sion and for Anxiety, and the St. George's Haspital Psyc-
hiatric History Form. Factor analysis of symptoms and
some historical date yielded two clinically neaningful di-
mensions. Unipolar severity factor reflicted twod patient
groups with high and low anxiety levelms. Bipolar second
factor contrasted two syndromes called younger disthymics
with personality disorder and older anhedonic-phobics. Pa-
tients' scores distributead continuously on this demension.

Index Words: Depression, neurosis, DSM-III, factor ana-
lysis, age of onset, anxiety.

Girig

DSM-III (2) distimik rahatsizlik kategorisine uyan hasta-
larda yalmz semptomlar iizerinde gerceklestirdigimiz faktor
analizinin sonuglarini bagka bir yazida bildirmistir (9).
Sozkonusu ¢aligmada klinik anlam tagiyan tg¢ boyut elde
edilmigti. Bu boyutlardan unipolar olan birincisi hastaligir
ve ayni zamanda anksiyetenin giddetini yansitmig, hastalar
da bu boyut iizerinde diigiik ve yiiksek anksiyeteli olarak iki
altgruba aynrlmiglardi. Bipolar ozellikteki ikinci faktor ise
uyku, istah ve beden agirlifinda artisin eslik ettifi- gorece
hafif, fobik-anhedonik bir semptom oriintiis ile uyku, igtah
ve beden agirhifinda azalmanin eglik ettifi gorece agir bir
norotik depresyon tihpini kargt kargiya getirmigti. Hastalar

X 1. U.Cerrehpasa Tip Fakiiltesi Psikiyatiri Ana bilim Dal
Uzman:
XX $isli Etfal Hastanesi Psikiyatri Uzmanm
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