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CFAP43 MUTASYONU iLiSKiLi NORMAL BASINCLI HIDROSEFALI OLGU
SUNUMU

'Beril Tasdelen, 'Ebru Hatun Uludasdemir, 'Ozdem Ertiirk Cetin, 'Sevki Sahin,
Serkan Demir

'Saglik Bilimleri Universitesi Sehit Prof. Dr. ilhan Varank Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Noroloji Anabilim Dali, Istanbul

GIRIS: Normal basingh hidrosefali yiirtime bozuklugu, demans ve inkontinans triadi ile
prezente olan dnlenebilir bir demans ¢esidi olabilmesi ile klinisyenler tarafindan atlanmamasi
gereken bir klinik durumdur. Hidrosefalisi olan, BOS basinci normal olan, atipik klinik
Ozellikleri olan ve bu nedenle tiim ekzom dizileme analizi yapilan ve CFAP43 gen mutasyonu
ile otozomal dominant normal basingh hidrosefali tanis1 konulan hasta genetik 6zelligi sebebi
ile sunuma deger bulunmustur.

OLGU: 68 yas kadin hasta, ilk kez 2018 yilinda ortaya ¢ikan davranig bozuklugu, oryantasyon
bozuklugu bas agrist ve denge bozuklugu nedeniyle tetkik edilmis ve normal basingh
hidrosefali olarak degerlendirilmis. 2020 yilinda sant operasyonu yapilan hastanin 2 hafta
boyunca semptomlar diizelmesine kargin sonrasinda tekrar progrese olmug. Hastanin bagvuru
muayenesinde yer ve zaman oryantasyonu bozuk, sag {ist ve alt ekstremiteler 4/5 kas giiciinde,
sag (st ekstremitede parkinsonizm mevcut, taban cildi refleksi bilateral ekstansér olarak
degerlendirildi. Hastanin iki tarafli destekle ¢ok kii¢iik adimlarla yiiriiyebildigi ve idrar
inkontinansi nedeniyle bez kullandigi goriildii. Hastanin sik tekrarlayan siniizit ataklari da
oldugu ogrenildi. Hastanin kranial MR goriintiilemesinde bilateral supratentorial ve
infratentorial yaygin beyaz cevher lezyonlari izlendi. Hastanin ayirici tan1 amaciyla yapilan
tetkiklerinde EEG yaygin organizasyon bozuklugu ile uyumlu degerlendirildi. Anti-MOG, anti-
AQP4, NOTCH3 mutasyonu, otoimmiin ensefalit ve paraneoplastik paneli negatif olarak
sonuglandi. Vaskiilit degerlendirmesi amaciyla DSA tetkiki yapilan hastada vaskiilit lehine
bulgu veya vaskiiler stenoz saptanmadi. Son olarak hastadan tiim ekzom dizileme tetkiki istendi
ve CFAP43 ¢.895+1G>A heterozigot mutasyonu saptanmasi tizerine hastanin mevcut tablosu
otozomal dominant normal basingh hidrosefali iligkili olarak degerlendirildi. Hastanin demans
ve parkinsonizme yo6nelik tedavisi diizenlenerek takibe alindu.
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TARTISMA VE SONUG: Silya ve flagella proteinlerinin kodlanmasinda gérevli olan CFAP43
gen mutasyonlarimin normal basingh hidrosefali, spermatogenik yetmezlik, rekiirren {ist ve alt
solunum yolu enfeksiyonlar ile iligkili oldugu bilinmektedir. CFAP43 mutasyonuna bagh
ependimal silyadaki disfonksiyonun hem BOS akiminin bozulmasina hem de glimfatik sistem
disfonksiyonuna yol agmasi nedeniyle nérodejeneratif siireglerin daha fazla goriilmesine ve
daha hizli progrese olmasina yol agtif1 diisiiniilmektedir. $ant operasyonlari ile her ne kadar
BOS drenaji saglanabilse de bizim hastamizda oldugu gibi demansiyel siireglerin geri
dondiirtilememesi glimfatik sistem disfonksiyonu iligkili olarak degerlendirilebilir. CFAP43
mutasyonu iligkili normal basingh hidrosefali, otozomal dominant gegisli olmasi nedeniyle
aileye genetik danigmanlik verilmesi gerekliligi ve hastah@in daha progresif seyredebilecek
olmasi nedeniyle sunuma deger bulunmustur.
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