Jiivenil serebroretinal dejenerasyon ve ayirici tani : bir olgu sunumu
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Jitvenil serebroretinal dejenerasyon nadir olarak goviillen ve ¢esitli klinik bulgularla kendini gosteren bir
seroid depo hastaligidwr. 1lk klinik bulgusu ilerleyici gorme kaybi olan bu hastalik progresif gorme kaybiyla
seyreden diger konjenital hastaliklarin aywict tanisinda yer alir.

Bu ¢aliymada diirtii kontrolsiizliigii ve davranis bozuklugu nedeniyle Inonii Universitesi Tip Fakiiltesi
Psikiyatri boliimiine getirilen ve hikayesinden 7 yasinda gorme bozuklugu gelistigi, bu donemde Stargardt
hastalig1 tanist konuldugu ve 9 yasinda tonik-klonik ve daha sonraki donemde multipl tipte nébetlerin ortaya
¢itktig1 dgrenilen 11 yasinda bir erkek ¢ocugun klinik izlem bulgular: sunulmakta ve aywici tam literatiir

isiginda gozden gegirilmektedir. [Turgut Ozal Tip Merkezi Dergisi 2(2):201-203,1995]
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Juvenile cerebroretinal degeneration and differential diagnosis : report of a case

- Juvenile cerebroretinal degeneration is a rare form of the lipidoses, which presents with variable clinical
Jeatures. The predominant symptom of the disease is visual impairment and it should be kept in mind in the
differential diagnosis of congenital diseases of progressive blindness.

In the present study, an 11-year-old boy, who had a diagnosis of Stargardt disease for progressive visual
impairment at the age of seven but further follow-up examinations showed a progressive mental deterioration
with multiple types of seizures, was reported and differential diagnoses were discussed in the light of the
literature. [Journal of Turgut Ozal Medical Center 2(2):201-203,1995]
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Jiivenil serebroretinal dejenerasyon nadir olarak
goriillen ve ¢ok cesitli klinik bulgularla kendini
gosteren bir seroid depo hastahigidir. Klinik olarak
dort tipe ayrilmaktadir. Juvenil tipte klinik gidis 3-8
yaglar arasinda baglayan retinal dejenerasyon ve
giderek ilerleyen gorme bozuklugu, yaklagik iki sene
icinde ortaya c¢ikan myoklonus ve tonik-klonik
nobetler, dirti  kontrolsiizligi, entellektiiel
detoriorasyon ve demans ile karakterizedir'. 10-15
yilda olimle sonuglanir. Ayirici tamisinda retinal
dejenerasyon ve epilepsiye neden olan diger
hastaliklar arastinlmahdir. Ik belirtisinin giderek
ilerleyen goérme kayb: olmasi ve birkag sene boyunca
ek klinik bulgu gozlenmemesi hastaligin progresif
gérme kaybiyla karakterize konjenital hastaliklarla

karistirilmasina neden olabilir.

Bu c¢alisgmada gozdibi bulgulart nedeniyle
Stargardt hastalig: tanis1 almus ancak daha sonraki
klinik izlenimi sirasinda ortaya g¢ikan bulgularn
jivenil tip seroid lipofusinozis ile uyumlu oldugu
digliniilen bir hastanin klinik ve laboratuar bulgulan
sunulmugtur.

OLGU SUNUMU

12 yagsinda erkek gocugu, giderek artan davranig
bozuklugu ve evin boliimlerini ayirmakta zorluk
cekme sikayetiyle Inonii Universitesi Tip Fakiiltesi
Psikiyatri Anabilim Dalina getirildi. Hikayesinden 7
yasinda ilkokula bagladiginda oOgretmeni tarafindan
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(Bu galisgmanin sonuglar: 30. Ulusal Néroloji Kongresi (9-14 Ekim 1994, Adana)'nde sunulmugtur)
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gorme bozuklugunun farkedilmesi iizerine goz
muayenesine goénderildigi, bu donemde yapilan
muayenede hastanin gorme keskinliginin bilateral
20/400 olarak bulundugu ve Stargardt hastalig: tanist
kondugu Ogrenildi. Daha sonraki 2 yil siiresince
gormesi giderek bozulan hastanin 9 yaginda Ankara
Kérler Okuluna bagladiktan birkag ay sonra tonik-
klonik bir ndbet gegirdigi i¢in karbamazepin (400
mg/giin) baglandif1 ve ailesi tarafindan tedavisinin
diizenli olarak uygulanabilmesi i¢in okuldan
alinarak, tekrar Malatya’ya getirildigi, sonraki bir
sene siiresince antiepileptik tedaviye ragmen devam
eden tonik-klonik nébetler distnda yeni bir sorunu
olmachg; aile tarafindan bildirildi. Son birkag aydir
arkadaglartyla oyun oynayamadifi, kendisinden iki
yas biyiik ve tamamen saglikli olan erkek kardegiyle
sik sik kavga ettigi ve daha once ¢ok iyi bildigi evin
boliimlerini  karigtirmaya basladigi  igin  ailesi
tarafindan hastahaneye getirilen hastanin aile
hikayesinde bir ozellik yoktu. Ilk muayenesinde
uygunsuz giillmeleri, hafif yakin hafiza kusuru,
seyrek myoklonik sigramalar, hafif serebellar dizartri
ve goOzdibi muayenesinde pigmenter dejenerasyon
dikkat ¢ekti. Diger nérolojik muayene bulgularn ve
sistemik muayenesi normal sinirlardaydi. Yapilan
tam kan sayimu ve periferik yayma, kan biyokimyasi,
idrar ve gaita tetkikleri, akciger radyografisi, EKG,

elektrondromyografi  (ENMG), serum  lipid
eletroforezi, normal bulundu. Beyin magnetik
rezonans incelemesinde kortikal atrofi,

elektroensefalografi'de, yaygin hafif zemin aktivitesi
yavaglamasinin yamsira frontotemporal bolgelerde
epileptiform aktivite goriildi. Karbamazepin'e (400
mg/giin) ek olarak fenobarbital (150 mg/giin) ve
sodyum valproat (800 mg/giin) baglandi. 6 ay sonra
yapilan muayenesinde hafiza kusurunun
belirginlestigi ve tonik-klonik nobetlere ek olarak
parsiyel kompleks nébetlerin ortaya ¢iktiga goriildi.
Diger norolojik muayene bulgularinda bir degisiklik
yoktu. Oftalmoloji béliimii tarafindan yapilan gézdibi
muayenesinde  retinada  gozlenen  pigmenter
dejenerasyonun seroid lipofusinozis ile uyumlu
bulundugu bildirildi. Karaciger ve avugigi ekrin ter
bezlerinden biyopsi alindi. Karaciger hiicrelerinde
hepatositlerde gigme goriildii ancak herhangi bir

madde depolanmast gosterilemedi. Ekrin ter
bezlerinin mikroskopik incelemesinde patoloji
gozlenmedi.  Biyopsi  materyalinin  elektron

mikroskopik incelenmesinde de 151k mikroskopi
bulgularina benzer degisiklikler gozlendi. Kesin
taninin konmasi ve genetik danigmanin verilebilmesi
amactyla beyin biyopsisi onerildi ancak, hastanin
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ailesi tarafindan kabul edilmedi. ilk muayenesinden
yaklagik bir yil sonra yapilan muayenesinde uzak
hafizasinda da hafif bir bozuklugun gelistigi,
bilateral yakalama refleksinin ortaya ¢iktifs,
myoklonik sigramalarin  giin  iginde defalarca
tekrarlandify; uygunsuz gilme ve aglamalarinin,
dirti kontrolsiizligiiniin ve serebellar dizartrinin
belirginlestigi; derin tendon reflekslerinin arttig1
gozlendi. Hastanin izlemi halen devam etmektedir.

TARTISMA

Seroid lipofusinozis'de ilk ortaya ¢ikan bulgu
genellikle retinada pigmenter dejenerasyona bagh
olarak ortaya ¢ikan ve giderek ilerleyen gorme
kaybidir. Gozdibi bulgulann siklikla makuladan
baglar. Daha sonra ince, toz benzeri pigment
depolanmasi tiim retinada goriliir. Retinadaki
patolojik degisiklikler, pigment epiteli, dis segment
ve fotoreseptorlerin kaybi ve melanin pigmentinin
retinanin daha i¢ tabakalarina dogru yer degistirmesi
olarak ozetlenebilir’. Seroid lipofusinozis’in goz dibi
bulgulari yine gocukiuk doneminde goérme
keskinliginde ani azalmayla ortaya ¢ikan, esas olarak
simetrik, bilateral makiiler tutulum ile beraber tim
fundusa sagilmis  lekeler geklinde pigment
degisiklikleriyle karakterize Stargardt hastaligi ile
kolayca karigtirilabilir.

Sjogren bilyilk bir hasta grubunda yaptifi bir
caligmada hastaligs klinik bulgulara gore 5 evrede
degerlendirmistir: 1. evrede, gérmede bozulma ortaya
cikar. Retinal degisiklikler baz1 olgularda, gorme
bozulduktan sonra farkedilebilir. 2. evrede, yaklagik
iki y1l iginde konvulziyon ve myoklonusa ek olarak
irritabilite, emosyonel kontrolsiizliik ve kekeleme
geligir. 3. evrede, giderek artan mental detoriorasyon
ve serebellar ataksi klinik tabloya eklenir. 4. evrede,
demans ¢ok agirlagir, hasta hareket edemez,
konusamaz, derin tendon refleksleri artar ve plantar
cevaplar ekstansor olabilir. 5. evrede, hasta tamamen
yataga bagh hale gelir. Hastalik yaklagik 10-15 yil
igerisinde oliimle sonuglanir. Bu ¢aligmada sunulan
hastanin klinik 6zellikleri 3. evre ile uyumludur.

Patolojik olarak elektron mikroskopi ile biyopsi
materyalinde seroid depolanma gosterilebilir™.
Ancak patolojik tani her zaman kolay degildir. Baz
hastalarda tam1 ancak otopsi ile konulabilir.

Son senelerde yapilan genetik c¢aligmalarda
genetik heterojenite oldugu goriilmiistiir™, ancak bu
caligmalar iilkemizde heniiz yapilamamaktadir.

Kesin bir tedavisi yoktur. Son senelerde E
vitamini, C vitamini, metiyonin, sodyum selenit, B,
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ve Bg'min gesitli kombinasyonlarda verilmesinin
antioksidan etkiyle bazi hastalarda norolojik
bozulmay yavaslatilabildigi bildirilmigtir®.

Goérme bozuklugu ile bagvuran ve retinada
pigmenter dejenerasyon goriilen, ozellikle ¢ocuk
hastalarda seroid lipofusinozis de akla gelmelidir.
Bilinen tedavisi olmayan bu hastalikta aileye genetik
damgma vermek 6nemlidir.
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