Sjogren Larsson sendromu: vaka takdimi
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Sjogren Larsson sendromu konjenital ihtiyozis, spastik dipleji/tetrapleji ve mental retardasvon ile
karakterize otozomal resesif gegigli bir hastaliktir. [lastalardaki temel patoloji yag alkol oksidasyon
hozuklugundaki  yetmezliktir. Bu ¢alismada ihtivozis, spastik dipleji, serebral kortikal atrofi ve subdural
efiizvon nedenivie izledigimiz 11 aylik bir kiz hastamzi takdim ettik. [Turgut Ozal Tip Merkezi Dergisi
1¢3):207-209,1994]
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Sjogren Larsson syndrome: a case report

Sjogren Larsson syndrome is an autosomal recessive disorder, characterized by congenital ichtivosis, mental
retardation and spastic diplegia tetraplegia. These patients have impaired fatty alcohol oxidation. e
presented a female patient, 11 months of age, with congenital ichtyosis, spastic diplegia, cerebral cortical

atrophy and subdural effusion. [Journal of Turgut Ozal Medical Center 1(3):207-209,1994]
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Sjogren Larsson sendromu otozomal resesif gegis
gosteren norokiitanoz bir hastabktir™?. Giiniimiize
kadar 400 civarinda vaka rapor edilmistir. Spastik
dipieji, konjenital lameller ihtiyozis ve mental
retardasyon hastaligin majér bulgulanidir'?. Daha az
olarak konugma defektleri, konviilsiyon, korioretinal
degisiklikler, dental ve osseoz displazi, hipertelérizm
goriilebilir’. Merkezi sinir sistemine ait patolojiler
oldukga stk gorilmektedir.  Mikroventrikiil,
porensefali, korpus kallozum agenezisi birer; serebral
kortikal atrofi ise 11 vakada rapor edilmistir'.
Hastalardaki  temel  patolojinin  yag  alkol
oksidasyonunda bozukluk oldugu gosterilmigtir' .

VAKA

Havale gecirme gikayeti ile miiracaat eden 11
aylik kiz hastanin dogumdan itibaren viicudunda

kirli gériniimli deri lezyonlart ve 6.5 aydir zaman
zaman konviilsiyonlarinin  oldugu hikayesinden
ogrenildi. Anne ve babasinin birinci dereceden
akraba oldugu, bir kardesinin 4.5 aylikken akciger
enfeksiyonu, viicudunda dogustan  dokiintiiller |
bulunan diger kardesinin ise 10 giinlilkk iken
konviilsiyon nedeniyle eksitus oldugu soygegmis
sorgulamasindan 6grenildi.

Fizik incelemede; viicut agirhigi 9400 gr, boyu 76
cm, bas gevresi 45 cm olan hastanin genel durumu
orta letarjik goriiniimde. Ozellikle kol , bacaklar ve
karin cildinde hiperkeratotik, hiperpigmente,
deskuame lezyonlar mevcuttu. Sagli deri ve tirnaklar
normaldi (Sekil 1). Hastanin halen desteksiz
oturmasi yoktu, her iki alt ekstremitede derin tendon
reflekslerinde artma ve  spastisite mevcuttu.
Fundoskopik incelemede sol makiilada dejenerasyon
tespit edildi. Her iki alt kesici dislerde kahverengi-
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onemli  bir kismi  pnomoensefalografi ile
degerlendirilmis ve merkezi sinir sistemi bulgulan
ancak BT'nin kullanima girmesiyle daha iyi
tanimlanabilmistir. BT uygulamas: ile 11 vakada
serebral kortikal atrofi rapor edilmistir’. Literatiir
incelemesinde suodural eflizyona ise rastlanmadi.
Bizim hastamizdaki subdural efiizyon mayiinin
mikroskopik, biyokimyasal ve mikrobiyolojik
ozellikleri de dikkate alindiginda kortikal atrofiye
sekonder olarak gelismis oldugu disiiniilebilir.
Literatiirde, merkezi sinir sisteminin histopatolojik
incelemelerinde kortikospinal ve vestibulospinal
traktusu tutan ilerleyici dejeneratif bulgulara
rastlanmistir®. Bizim vakamzdaki SEP anormalligi
' dorsal spinotalamik yollarin tutuldugunu da telkin
etmektedir.

Hastaliktaki ihtiyozis, tim viicutta
goriilebilmekle birlikte fleksural bolgelerde ve karin
alt kisimlarinda daha belirgindir. Sagl deri, yiiz,
avug i¢i ve ayak tabani tutulmaz. Saglar ve tirnaklar
ise normaldir’. Hastamizin cilt lezyonlart  bu
. ozelliklere uygundur.

Hastaligin major bulgularindan birisi olan mental
retardasyonun ve konugma bozuklugunun hastamizda
olup olmadigini, yasinin kiigiikk olmasi nedeniyle
belirleyemedik. Son yillarda hastaliin  yag
alkoliiniin yag asidine oksidasyonunu katalize eden
NAD oksidorediiktaz (FAO) enzim aktivitesindeki
| yetmezlige bagh oldugu gosterilmistir’.
Hastamizdaki metabolik bozukluk teknik sebeplerden

Sekil 1. Hastanin genel goriiniimii

styah lekelenmeler gorildi. Laboratuvar
incelemelerinden tam idrar analizi, CBC ve rutin
biyokimya tetkikleri normaldi. Kranial bilgisayarli
tomografisinde (BT) periventrikiiler beyaz cevher
doku yogunlugunda azalma, 6zellikle frontal bolgede
serebral kortikal atrofi ve subdural mayi koleksiyonu
tespit edildi. Subdural mayi ve BOS'un mikroskopik,
biyokimyasal ve bakteriyolojik incelemesi normal idi.
Elektroensefalografisi normal olarak degerlendirildi.
Bilateral median ve posterior tibial sinir uyarimiyla
yapilan somatosensoriyal evoked potansiyel (SEP)
incelemesinde anlamli potansiyeller kaydedilmedi.

TARTISMA
Sjogren ve Larsson tarafindan 1956 ve 1957 de

28 vakanin rapor edilmesinden giiniimiize kadar
yaklastk 400 vaka bildirilmistir. Bu vakalardan
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dolay1 demonstre edilemedi. Ancak hastanin aile
oykiisii, klinik ve laboratuvar bulgulan dikkate
alinarak Sjogren Larsson sendromu olarak kabul
edildi.
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