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ÖZET 
Bu yaz ıda erken çocukluk döneminde baş layıp optik at-

rofi ve çeş itli nöroloji bulgularla seyreden otozom ah resesif 
geçiş li Behr sendromu görünümündeki 3 yaka sunulmu ş  ve 
konuyla ilgili litkeratür gözden geçirilmi ş tir. 

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. 

GİRİŞ  
Çoeulduk ça ğı  spinoserebellar dejenerasyonlannda optik 

nadir olmayarak görülen bir semptomdur(1). İ lk kez Behr 
1909'da erken çocukluk ça ğı nda optik atrofi ile giden spasti-
site, refleks art ışı , mental retardasyon, duyu kusuru, idrar in-
kontinas ı  bulgular' olan 6 yaka yay ı nlam ış tır. O günden 
1977'ye kadar literatürde ikisi Türkiye'den olmak üzere 63 
yaka yer aldığı  bildirilmiş tir. (2-3). Günümüzde Behr hastal-
ığı  diye bilinen bu hastal ığı n karakteristik bulgular', bilate-
ral optik atrofi, spastiste, mental retardasyon, patolojik ref-
leksler, hafif ataksi, Rombreg i şareti, dismetri, nistagmus 
ve pes cavus'tur. Aynca atetozun e ş lik ettiğ i aileler, epilep-
sic ve embesilite, hidrosefalus, periferik nöropati de bildiri-
len semptomlar aras ındadır. (4,5,6). EEG, x-ray anjiografi 
normal bulunmuş tur. Hastal ık otozomal resesif olup her iki 
sekste, 1-9 ya ş larında görülür. Optik atrofi nadiren progre-
siftir; görme alaaan ı  genellikle normal, görme kesrkinliğ i 
0,05-0.3 aras ındadır; ERG normaldir. İ lk yaş larda görülen 
psikomotor retardasyon ileri ya ş larda belirginle ş ir, ancak 
hastalar genellikle entelleküel yeteneklerini kaybetmezler(4). 
Hestolojik çal ış mal ınn ilk 11 yaşı nda intraserebral hnemo-
rajiden ölen bir çocukta yap ı lmış , optik sinirin intrakranial 
parças ında aksiyal ve intermediyer liflerde yayg ın tutulma, 
kiazma ve optik traktusta gliosis saptanm ış tır(6) Bir ba ş ka 
inceleme nekrotizan ensefalopatisi olup Behr hastal ığı na 
benzer bulgular gösteren 12 ya şı ndaki hastada yap ı lmış  ve 
optik sinire ait santral liflerde kay ıp görülmü ş tür(7). Bu ko-
nudaki son çalış ma ise 22 ayl ık bebekte saptanan letaral ge-
nikulat cisimlerede (LGC) bilateral dejeneratif de ğ iş iklikler-
dir. LGC'lerdeki bu patolojinin retrograd transnöral 
dejenerasyon yoluyla optik sinirde atrofiye neden olabilece ğ i 
ileri süriilmü ş tür(7). 

Bu bildiride ayn ı  aileden 24si kız l'i erkek 3 hasta sunul-
muş tur. 

YAKA TAKDIM 
Vakti 1 

10 yaşı nda kız çocuk. 5 karde ş in en büyü ğü. Okula ba ş - 
ladığı ndan beri 3 y ıldır kitap ve defterlerinin üzerine a şm şe- 

kilde eğ ilereğk okuyup yazmakta olup görmesindeki bel,  
gin azalman ın son 7-8 aydır fark edildi ğ i, yürüme boz 
luğ unun ise 5 yaşı ndan beri olduğu bildirildi. Normal, 
man ında doğ an hastan ın anne ve babaas ının yakın akra 
olduğu (hala kızı- dayı  oğ lu), iki kardeş inde daha benzer bu 
gular olduğ u saptandı . Fizik muayenede sağda belirgin hür' 
teral pes cavus mevcut. Nörolojik muayernede kooper ı  
oryante, görme keskinliğ i her iki gözde 0.40 bilateral opti 
atrofi, lateral bak ış ta zaman zaman beliren ince vuruml 
nistagmus bulundu. Kraniyal sinirlerin muayenesi normald 
Buna karşı n kas tonusu alt ekstremitelerde hafif artm ış , pt 
tella refleksi canl ı , Aş il refleksi ise abolik olarak bulund ı  
Hafif ataksik yürüyen hastan ın duyu kusuru ve serebellar pt 
tolojisi saptanmad ı . IQ 71 olarak de ğ erlendirildi. Babinsk 
refleksi bilateral olarak saptand ı . 

Vakti 2 
9 yaşı nda kız çocuk. Okula baş ladığı ndan beri iki y ı ld 

çok eğ ilerek yazdığı  söylenen hastan ın son bir y ıldır görm< 
sindeki azalman ın belirginleş tiğ i, yürümeye ba ş ladığı nda 
beri dengesizliğ i olduğu, gözlerindeki hareketin önceden fa ı. 

 edelmediğ i öğ renildi. Doğ umu normal ve miad ında ola 
hasta daha önce ba şka hastal ık geçirmemi ş . Fizik muayene 
de yürüyü şünü etkilemeyen x-back deformitesi mevcut 
Nörolojik muayenede sorulara yerinde ve tam cevap veriyo ı  
Her iki gözde optik atrofi mevcutken görme keskinli ğ i 
metreden parmak sayma düzeyinde olarak saptand ı . Spontar ı  
lateral ve horizontal bak ış ta belirgin nistagmusu olan has 
tarun belirgin ataksisi olduğu da gözlendi. Serebellar testle 
tümüyle bozuk olup, refleksleri A ş il hariç canhylcen Ba 
binsky refleksi sa ğda belirgin, solda ise kaçak olarak almd 
Derin duyu bozuklu ğ u hafif oranda alt ekstremitelerde mev 
cutken Romberg işareti ku şkulu olarak de ğerlendirildi. I( 
74 idi. 

Vaka 3 
4 yaşı nda erkek çocuk. Bu hasta aile bireylerinin taran 

ması  sıras ında saptanm ış tır. Muayenesinde bilateral optil 
atrofi, nistagmus, piramidal iritasyon bulgular' vard ı . Tele 
vizyonu çok yak ından ve başı nı  oynatarak seyretti ğ i söylen 
di. 

Laboratuvar Çahşmalan 
Rutin kan ve idrar incelemeleri normal. Serum elektro 

litleri, protein fraksiyonlan, idrar aminoasit kromatografi 
sinde patolojik durum saptanmazken beyin omurilil 
sı v ısmın mikroskopik, biyokimyasal ve immünolojik ana 
lizinde özellik görülmedi. Serum IgG 1. vakada % 377( 
mg. 2. hastada % 2340 mg olarak bulundu. ( Normal: 9 
700-1700 mg). Serolojik TORCH, Brucella ve sifilis testle. 
ri negatifti. 
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Ön-yan kraniografiler, optik foramen, sella röntgenog-
amları  normal. BBT'de patolojik görüntü saptanmad ı . 
EG'cle 1. yaka hariç normal, patolojik olanda subkortikal 
eşarjlar gözlendi. Görme alan ı  ve renkli görme koopera-
yon güçlüğ ü nedeniyle yapı lamazken ERg tüm vakalarda 
amtsız olarak değerlendirildi. 

TARTIŞMA 
Her üç hastada hastal ığı n baş lang ıç yaşı , seyri, klinik 

ulguları  Behr sendromuna uymaktad ır. Hepsinde optik atro-
ı  ön plandad ır ve Behr'in orjinal vakalar ında olduğu gibi 
taksi hafif olup yürüyü ş lerini kısı tlamamaktadır. Pes cavus 
eformitesi ve EEG onomalileri semptomlaa e ş lik ederken 
erebellar bulgular ve derin duyu bozukluklar ı  da dikkati 
ekmektedir. A ş il refleksinde azalma veya kaybohna bizim 
astalarm ızda olduğu gibi, bildirilen bazı  vakalarda da mev-
uttur (I, 4). Ailenin sosyoekonomik ve kültürel düzeyi 
üşük olduğundan hastaların erken çocukluk dönemi ve has-

ığı n baş lang ıc ı  hakkında kesin bilgi almamamakla birlik-
e gaörmelerinin zaman içende azal ıp durakladığı , yürüme 
ozukluğuna ait bir progresyon gözlenmedi ğ i öğ renildi ki 
u prognoz da Behr sendromuna uygunl ıı k göstermektedir. 
er  ne kadar ERG, Behr sendromunda normal denmekteyse 
e bizim vakalanm ızda ERG'nin yan ı tsız kalmas ı  dikkati 
ekmektedir ki benzer bir durum 1963'te bildirilen bir hasta-

da ortaya ç ıkmış t ır (4). 
Hastalanm ızda genetik aktar ımın otozomal resesif ol-

uğu düşünülmekte olup anne ve baban ın yakın akraba ol-
alan bu sayı  desteklemektedir. Ç ıkarı lan aile ağ ac ında 

üyük dedelerde saptanan ve nedeni bilinmeyen körlükler 
ariç geçi ş  tipik olarak birçok vakada bildirilmi ş tir. 
4,6,8,). 

Behr sendromunun ay ıncı  tamsma herediter optikü atrofi 
e giden di ğ er birçok sendrom girmektedir. Bunlar ın baş la-
a yaşı  ve kal ıtım tifi Tablo I'de gösterilmi ş tir. 

Tablo 1: Herediter Optik Atrofilerde Kah= Tipi Ba ş - 
angıç Yaşı  (1) 
Baş lang ıç yaşı 	Kal ı tım Tipi 

Konjenital 
	

Otozomal 
	Ş iddetli non- 

	

Dominant 	progresif, e ş lik 

	

Otozomal 	eden somptom 

	

Resesif 	yok 

Erkin 
	Otozomal resesif Spastisite, ataksi, mental 

çocukluk 
	 retardasyon, derin duyu bo- 

(Behr 1909] 
	 zukluğ u, serebellar semp- 

tom minimal progresif 

Leber hastalığı , bunlardan biri olup genetik geçi ş in nasıl 
olduğu henüz bilinmemektedir, ancak % 85 oran ıııı da erkek-
lerde rastlanmaktad ır. Spastiste, kas güçsüzlü ğü, epilepsi, 
paresteziler, ataksi ve mental bozulma s ık olarak optik atro-
fiye eş lik etmektedir. Ba ş lama yaşı  ise sıklıkla 2. veya 3. 
dekaddır. Bu yönüyle de Behr sendromundan aynlir. 

Optik atrofi spinoserebellar dejenaratif hastahldarda da 
Hastal ık S ıklık 

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

ortaya ç ıkabilir. (Tablo 2). 
Tablo 2 : Çe ş itli Ş pinoserebellar Dejenerasyonlarda 

Optik Atrofi Görülme S ıklığı (1) 

Bunlara genellikle retinan ın pigmanter dejenerasyonu da 
eş lik eder, Oysa Behr sendromunda s ıklıkla retina sağ lamdır. 
Ayrıca bu hastal ıklarda optik atrofi erken eri şkin döneminde 
ve ataksinin ba ş langıcındanay ı llar sonra ortaya ç ıkar; tü-
münde ataksi Behr sendromunun aksine ön plandad ır. (1,9). 
Yine herediter spinoserebellar dejenerasayon vakalar ında er-
keklerde kesin bir egemenlik olduğu da bildirilmiş tir (10). 
Baz ı  yazarlar ise Behr hastal ığı nın Leber hastalığı  ile 
Marie'n ın ataksisi aras ında geçiş li tipi olduğunu ileri sürer-
ler (5). 

Optik sinir hasanna di ğ er faktörlerin gözden geçirilme-
sinde oldukça geni ş  bir liste karşı mıza ç ıkmaktadır. Bunlar 
doğum travmaks ı  , perinatal asfiksi, hipoksi, metakromma-
tik lökodistrofi, Leigh hastal ığı , Krabbe hastal ığı , depod 
hastalıkları , kafa travmas ı  papillit, Devic hastal ığı , menen-
jit, sifilis, toksoplazmoz, kur şun entoksikasyonu, hidrosefa-
li, psödotümör serebi, neoplazmlar (kranionamid, kloramfe-
nikol kullanım ı  ve Jamaika'da malnütrisyonlu çocuklarda 
görülen ot çay ı  içimine bağ lı  olduğu düş ünülen tablodur 
(11). 

Anamnez, klinik seyir, ba ş langıç yaşı , familyal aözel-
ligi göz önünde tutulunca sunulan vakalann Behr sendromu-
na uygunluğu belirgindir. 

Literatürde seyrek olan bildirilmesine kar şı n oldukça zen-
gin semptomlanğ  olan Behr sendromunun ileri çal ış malara 
gereksinimi oldu ğu ve optik atrofili hastalarda dü şünülmesi 
gerektiğ i açıktır. 

Klanik Bulgular 

Geç 	Otozomal 	sinsi baş lang ıç orta dere- 
Çocukluk 	dominant 	celi progresyon, bazen 

mavi-yeş il renk körlüğ ü 
	

KAYNAKLAR 

1-Undrigan PJ, Berenberg W, Bresnan M: Behr's synd-
rome: familial optic atrophy, spastic diplegia and ataxia, 
Dev. Med. Child Neurol. 1973; 15:41-47. 

2- Behr C: Die komplizierte hereditar-familiare Optiku- 

Adolesans ve 
Genç Erişkin- 

lik 
(Leber 1871) 

Belirsiz (% 85 Dramatik ba ş lang ıç, spas-
vakada erkek) tisite, kas güçsüzlü ğü, 

ataksi, epilepsi, mental 
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Distimik Rahatsizhffin semptornat tolojisi 
Dr. Vedat ŞAR X 
Dr. İlknur Ş AR XX 

Özet 
DSM-III ölçülerine göre distimik rahats ızlık tan ısı  al 

100 hasta yan yap ı laş tırı lmış  görü şme Ölçeğ i, Hamilto 
Depresyon ve Anksiyete Ölçetkleri ile St. Gerge Hastane 
Psikiyatrik öykü çizelgesinin kullan ı ldığı  çalm ış mad 
semptomlar ve öykü verilerinden seçilenler üzernde uygula 
nan faktör analizi sonucunda klinik anlam ta şı yan iki boy 
elde edilmiş tir. Hastalığı n ve ayn ı  zamanda anksiyetenin ş i 
detini yans ı tan unipolar özellikteki birinci faktör üzerind 
hastalar kategorik olarak iki altgruba ayr ılırken bipolar özel 
'ildeki ikinci faktör üzerinde hastalar kategorik olarak i 
altgruba ayr ıhrken bipolar özellikteki ikinci faktör görec 
genç yaş ta ortaya ç ıkan, kiş ilikile birlikte giden bir sendro 
ile görece ileri ya ş ta ortaya ç ıkan anhedonik-fobik özellikl 
başka bir sendromu kar şı  karşı ya getirmi ş tir. hastalar uç 
ların bu iki sğndromun oluş turduğu eksen üzerinde kesinti 
siz-sürekli olarak da ğı lmış lardır. 

Anahtar Kelimeler: Depresyon, nevroz, DSM-III, faktö 
analizi, baş lang ıç yaşı , anksiyete. 

Symptomatollogy of the Disthymic Disorder 
Summary 

One hundred depressed patients who satisfied the DSM-
III diagnostic criteriaü 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. 

Giriş  
DSM-III (2) distimik rahats ızl ık kategorisine uyan hasta-

larda yaln ız semptomlar üzerinde gerçekle ş tirdiğ imiz faktör 
analizinin sonuçlar ı n ı  başka bir yazıda bildirmi ş tir (9). 
Sözkonusu çal ış mada klinik anlam ta şı yan üç boyut elde 
edilmiş ti. Bu boyutlardan unipolar olan birincisi hastal ığı n 
ve aynı  zamanda anksiyetenin ş iddetini yans ı tmış , hastalar 
da bu boyut üzerinde dü şük ve yüksek anksiyeteli olarak iki 
altgruba ay ırlmış lardı . Bipolar özellikteki ikinci faktör ise 
uyku, i ş tah ve beden ağı rlığı nda artışı n eş lik ettiğ i görece 
hafif, fobik-anhedonik bir semptom örüntüs ile uyku, i ş tah 
ve beden a ğı rlığı nda azalman ın eş lik ettiğ i görece ağı r bir 
nörotik depresyon tihpini kar şı  karşı ya getirmi ş ti. Hastalar 

X I. Ü.Cerrehpaşa Tıp Fakültesi Psikiyatiri Ana bilim Dal ı  
Uzman ı  

XX Ş iş li Etfal Hastanesi Psikiyatri Uzman ı  
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