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OZET

Tay-Sachs hastaligi nadir gériilen sfingolipid metabolizma bozuklugudur. Heksozaminidaz A enzim eksikligi sonucu
gelisen metabolik duraksama ile GMZ2 gangliozidler beyin dokusunda anormal birikime ugrarlar. Sonugta néronal hiicre
kaybi ve beyaz cevherde dejenerasyon gelisir; biriken lipid yikim driinleri serebral atrofiye neden olur. Bu olgu
sunumunda 28 aylik kiz bebekte gbriilen hastaligin klinik bulgularinin yaninda eslik eden manyetik rezonans
goriintileme (MRG) bulgulari sunulmaktadir. Yas dbénemi olarak evre 3'e uyan olgumuzda literatiirde daha o6nce
tanimlanmis olan evre1-2'ye ait bulgularin da izlenmesi dikkat cekicidir. Hastaligin evrelerine ait MRG bulgulari,
olgumuzdaki bulgularla karsilastinimigtir. Hastaligin tanisinda ve takibinde MRG énemli bilgiler vermektedir.

SUMMARY

Tay-Sachs disease is a rare disorder of the sphingolipid metabolism in Which a hexosaminidase A defect causes a
metabolic block leading to an abnormal accumulation of GM2 ganglioside in brain tissue. In conclusion, extensive
neuronal celi loss and White matter degeneration with storage of lipid breakdoWn products lead to brain atrophy. This
case report of Tay-Sachs disease in 28 mounth-old girl illustrates the phase 2-3 findings that may be seen on Magnetic
Resonans Imaging. The incompatibility in findings between In our case and literature will be discussed. MR provides
valuable Information in diagnosis and course of this disease.
GiRi$ oturamama, anormal irkilmeler, koordinasyon bozuklugu
nu fark ediyor, 10 aylk iken doktora bagvuruyor. Fizik
muayenede derin tendon reflekslerinde artma, fundos
kopik muayenede her iki makilada kiraz kirmizisi
renginde nokta (japon bayragi goérinimiu), kranial bilgi
sayarli tomografide (BT) bilateral simetrik talamik hiper
dansite saptanarak Tay-Sachs (T-S) hastaigi disuni
liyor. Biyokimyasal testlerde plazma ve IOkositlerde
hexosaminidaz A enzim aktivitesi sirasiyla 16 nmol/mL/hr;

Hegsozaminidaz A eksikliginin neden oldugu nadir goriu
len sfingolipid metabolizma bozuklugu olan Tay-Sachs
hastaligi saptanmis bir olguda MRG bulgulan tartisila
caktir.

OLGU SUNUMU

Komplikasyonsuz bir hamilelik sonrasi termde normal
spontan dogumla diinyaya gelen kiz ¢cocugu olgumuzda,
neonatal donemden alti ayllk déneme kadar bir semptom
tanimlanrnazken, bu doénemden sonra aile bebekte
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46 nano U olcilerek tani kesinlestirliyor. (Normal hexosa-
minidaz A enzim degerleri: Plazmada 76-269 nmol/mL/hr;
Lokositlerde: 134-600 nano U'dir).

Belirli zamanlarda kontrol igin hastaneye getirilen olguda
mental retardasyon, korlik ve kas tonusu azli§i, soluk
almada ve yutmada guclik bu zaman icinde belirgin
lesiyor. Son bagvurusunda 28 aylk olan olgu 2 kez
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konvulziyonlarn olmasi nedeniyle hastaneye yatirildi ve bu
esnada manyetik rezonans gorintileme (MRG) tetkiki
yapildi. MRG'de T1 agirlikh goériintilerde (TR/TE: 490/15)
bilaterai kaudat niikleus, putamen ve talamuslarda simet-
rik, inhomojen Ihmli hiperintensite gozlendi. Ayrica kortikal
gri cevherde T1 agirlikh gorintilerde hiperintensite
izlenmekteydi. Her iki kaudat niikieus genislemis ve lateral
ventrikiller protrude gorinimde izlenmekteydi (Resim 1).
Ayrica sol oksipitai horn komsulugunda parankim iginde
yakiaglk i cm c¢apinda gliotik bir alan saptandi. Proton
agirhkl imajlarda (3200/22) taiamus ve bazal ganglion
intensitelerinde farklilk mevcuttu. Bilaterai kaudat niikleus
ve putamenin hiperiniensitesi T1 agirlikh goruntilere gore
bir miktar daha belirginlesirken, taiamuslar bilatera! iliml
hipointens olarak goériilmekteydi (Resim 2). T2 agirhkh
goriintilerde (3200/120) ise talamuslarin hipointensitesi

— belirginlesirken putamen ve kaudat nikleusta iliml

hipointensite, beyaz maddede ise belirgin hiperintensite
saptandi (Resim 3). Ayrica korpus kallozum yasa gore
ince gérinimdeydi. Hastanede semptomlari ilerleyen olgu
gecirdigi  tonik-klonik  konvilziyon ve buna sekonder
gelisen solunum yetmezIigi sonrasi kaybedildi.

* Resim 1. T1 agirlkl aksiyel kesit (TR/TE/ACO : 490/15/2). Heriki
talamusta, kaudat nukleusiarda, puiamende ve kortikal gri
cevherde Iimh hiperintensite gorilmekte (oklar). Ayrica kaudat
nikleuslar hipertrofik ve ventrikillere protrude olarak izleniyor.
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Resim 2 Proton agirlikli aksiyel kesit (TR/TE/ACQ : 3200/22/1).
Bazal ganglionlarda izlenen hiperintensitenin T1 agirlikh kesitlere
gore bir miktar arttigi gorulirken (oklar) taiamuslar heterojen
hipointens izlenmekte. Ayrica sol oksipitai horn komsulugunda
kiiguk bir gliotik alan mevcut.

Resim 3. T2 agirlikh aksiyel kesit (TR/TE/ACQ : 3200/120/1):
Bazal ganglionlarda ve talamuslarda inhomojen hipointensite
mevcut. Beyaz madde ise hiperintens gdzleniyor.

TARTISMA

Sfingolipid depo hastaliklarindan otozomal resesif kaiitilan
GM2 gangliosidozisin 3 varyanti mevcuttur.

1. Sadece hexosaminidaz A enzim eksikligi (T-S hastaligi)
2. Hem hexoaminidaz A hem de B aktivite eksikligi
(Sadhoff hastaligi)

3. Eslik eden aktivator proteinlerin eksikligi



Benzer klinik semptomlara neden olan bu U¢ varyant
ancak biokimyasal olarak ayirt edilebilirler (1). T-S
hastaliinda dogumdan sonraki ilk aylarda normal olan
bebekler konugsma bozuklugu, entellektiiei kapasitede
bozulma, ilerleyici kas zayifigi nedeniyle yiriyememe
semptomlan ile aileleri tarafindan fark edilip doktora
basgvurulur. Fizik muayenede makilada kiraz Kkirmizisi
renginde nokta gorinimi tipik olup sonralan atrofi ve
korluk gelisir.  Semptomlarin ilerlemesi ve demansin
belirginlesmesi ile yataga bagimli hale gelen olgular
genelde 3 yas civarinda kaybedilir (2, 3).

T-S hastaliinda beyinde gangliosid birikimi 6zellikle gri
maddede olur. Sekonder olarak aksonal dejenerasyon ve
demyelinizasyon gelisir. T-S hastaliginin en 6nemli BT
bulgusu simetrik, homojen talamik hiperdansitedir. Ancak
ayni bulgu Sandhoff hastaldi, globoid hiicre distrofisi
Krabbe hastalifi ve Hallervorden-Spatz hastalijinda da
gorilebilir (2, 4, 5).

T-S hastaliginn MR bulgulan literatiirde sinirh sayida
bildiriimektedir. Yag grubuna gore hastalik Uc evreye
ayrilmaktadir. Evre I, 0-14. aylari; evre 11,15-24. aylar ve
evre lll 24. ay sonrasini kapsamaktadir (6). Erken evrede
(evre 1) bazal ganglionlarda T1 agirlikli goérintilerde
hipointensite, T2 agirikh goérintiilerde ise hiperintensite
izlenmektedir. Bu dénemde tanimlanan yapilardaki MRG
Ozellikleri ndronal sitoplazmik distansiyonu ve hafif gliozisi
yansitmaktadir. Ayrica olgumuzda da gorilen kaudat
nikleusiardaki buyume ve lateral ventrikiliere protriizyon
svre 1 ve 2 icin tipik olarak bildiriimektedir (7). Gec do-
nemde (evre 3) ise beyin dokusunda ileri atrofi, T1
agirlikh gériintilerde bazal ganglionlarda, talamusiarda ve
kortikai gri cevher boyunca hiperintensite; T2 agirlikli go-
rintllerde ise serebral-serebeiiar beyaz cevherde hiperin-
tensite ve bazal ganglion ve taiamuslarde nisbeten hipoin-
tensite gozlenmektedir. Ge¢ donemde gangliozid birikimi
Ozellikle bazal ganglionlarda ve Kkortikai gri cevherde
olmakta olup T1 agirhkli gorintilerdeki hiperintensite bu
sekilde aciklanmaktadir. Ayrca Kanof ve arkadaslari da
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hastaligin ileri evrelerinde gangliozid birikiminin gri
cevherde beyaz cevhere oranla 10 kat daha fazla
oldugunu bildirmektedirler (8). Beyin dokusundaki ileri
atrofi T2 agirlikli goériintiilere belirgin olarak yansimak
tadir.

Yas grubu olarak ge¢ evreye uyan olgumuzda T1 agirlikl
MRG bulgular gec evre ile uyum gostermektedir. Ancak
kaudat nukleusiardaki biyume ve laterai ventrikiliere
protriizyon literatiirde evre 1-2 bulgusu olarak tanimlan
digindan literatiirle bir uyumsuzluk s6z konusudur. Bu
uyumsuzluk hastaligin beynin farkh bdlgelerindeki farkli
seyrinden kaynaklanabilir (9). Ayrica olgumuzda proton
ve T2 agirhkh goriintiilerde Ozellikle taiamusiarda izlenen
heterojen hipointens alanlardan kalsifikasyon sorumlu
tutulmakta olup gec evre bulgularini yansitmaktadir (3).
Hastaligin ara dénem bulgulari tartismall olup literatiirde
net olarak tamimlanmamigstir. Baza! ganglionlar ve
talamuslar arasindaki intensite farklhihdi olgumuzda en iyi
proton agirlikh goruntilerde izlenmektedir.

Olgumuzda sol oksipitai horn komsulugunda gorilen
kiclk giiotik alan hastanin 10. ayinda ilk BT'sinde de
mevcut olmasi nedeniyle daha c¢ok perinatal dénemde
gelismis bir olaya bagl olabilecedi dustntlmustir.

Son yillarda T-S olgularinda MR spektroskopi calismalari
yapilmaktadir. Gec baslangich bir T-S olgusunda 31
Fosfor MR spektroskopide gangliozid birikimi sonucu
fosfodiesterazlarin aktivasyonu ile hiicre membranina
bagll fosfatlarin ve fosfodiresterlehn miktarlarinda belirgin
azalma saptanmistir (10). Bu alandaki MR spektroskopi
calismalarnnin  gelismesiyle hastaligin  nérometabolik
Ozelliklerinin daha iyi anlasilmasi beklenmektedir.

Sonug olarak nadir goriilen T-S hastaiginda MRG tanida
ve hastaligin takibinde biylk katkilar saglamaktadir.
Ancak hastaligin 6zellikle ara donem MRG bulgularinda
ve patogenezinde hala tartismali noktalar bulunmaktadir.
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