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OLGU BIiLDiRiSi

Sandhoff hastaliginda MRG bulgulari

Utku Senol, Can Gevikol, Senay Haspolat, Ersin Liileci

U. senol, C. Gevikol (), E. Lileci andhoff hastaligi lizozomal depo hastaliklarindan olan GM?2
Akdeniz Universitesi Tip Fakultesi, Radyoloji Anabilim Dal, li idozl di 1 $1r bir fi d 0 1
Arapsuyu, 07070 Antalya gangliyosidozlarin nadir rastlanan, agir bir formudur. Otozoma
5. Haspolat resesif gecis gosterir. Yasamun ilk yilinda goriiliir ve genellikle 3

Akdeniz Universitesi Tip Fakdltesi, Pediatri Anabilim Dali, yasa kadar 6liimle sonuglanir. Progresif psikomotor gerileme hastaligin
Arapsuyu, 07070 Antalya temel bulgusudur (1). Hastalik GM2 gangliyosidozlarin bir diger formu
olan Tay-Sachs hastaligindan fenotipik olarak ayrilamayip tani biyo-
kimyasal olarak heksozaminidaz A ve B enzim aktivitesinde azalmanin
gosterilmesi ile konur (1). Klinik olarak g6z dibinde retinal kiraz kirmi-
z1s1 nokta (Japon bayragi) goriiniimii tipiktir. Hastaligin radyolojik bul-
gulart iyi bilinmekte olup tamida yardimcidir. Manyetik rezonans go-
riintiilemede (MRG) T1 hiperintensitesi ve T2 hipointensitesi, bilgisa-
yarli tomografide (BT) kalsifikasyon ile uyumlu hiperdansite olarak iz-
lenen bitalamik tutulum en sik goriilen bulgudur (1,2).
Bu sunumda, Sandhoff hastalig1 tanis1 konan iki olgu ve MRG bulgu-
lar1 demonstre edilmis ve literatiir gdzden gegirilmistir.

Olgu bildirisi
Olgu 1

19 aylik erkek hasta ates, oksiiriik yakinmasi ile bagvurdu. Pnémoni
On tanist ile izleme alinan olgunun Oykiisiinden, dogumdan sonra nor-
mal gelisim gosterdigi, 8-9. aylardan sonra ¢evreye ilgisinin azaldigi, 1
yagindan sonra motor ve zihinsel fonksiyonlarinda gerileme oldugu 6g-
renildi. Soyge¢misinde 1. derece akrabasiin daha onceden Sandhoff
hastalig1 tanis1 aldig1 dgrenildi.

Yapilan fizik muayenesinde, mental-motor gerilik, sol hemiparezi,
g6z dibinde "Japon bayragi" goriiniimii saptandi. Abdominal ultraso-
nografisinde (US), karaciger ve dalak boyutlar1 normalden biiyiik ola-
rak degerlendirildi.

Beyin MRG incelemesinde; T2 agirlikli goriintiilerde bilateral tala-
mus hipointensitesi ve beyaz cevherde bitemporal sahalarda daha belir-
gin T2 hiperintens demyelinizan alanlar mevcuttu (Resim 1). Arkuat
lifler, bazal gangliyon, internal ve eksternal kapsiil tutulumu izlendi.
T1A goriintiilerde talamuslarda bilateral hiperintens goriiniim saptandi
(Resim 2).

Fizik muayene bulgulari, 6ykii ve MRG incelemesi sonucunda, lipid
depo hastalig1 6n tanisi ile yapilan enzim ¢aligsmalarinda, heksozamini-
daz A ve B aktivitesinin azaldig: goriilerek olguya Sandhoff hastalig:
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Resim 1. T2 agirlikh koronal kesitte, bilateral talamus hipointensitesi
ve beyaz cevherde bitemporal sahalarda daha belirgin T2 hiperintens
demyelinizan alanlar izleniyor.

Olgu 2

2 yasinda kiz hasta 1 yasina kadar
normal gelisme gostermis, bu tarihten
sonra gelisme geriligi ortaya ¢ikmisti.
Geligme geriligi nedeni ile bagvuran
olgunun aile Oykiisiinden benzer ya-
kinmalar1 olan kardesinin 2 yasinda
eksitus oldugu 6grenildi.

Yapilan fizik incelemede; gelisme
geriligi, goz dibinde Japon bayragi
goriiniimii saptandi. Ek patolojik bul-
gu ve abdominal US’de hepatospleno-
megali saptanmadi.

Bu bulgularla lipid depo hastaligi
on tanisi ile beyin MRG incelemesi
gerceklestirildi. Her iki talamusta, T2
agirlikli ve FLAIR kesitlerde intensite
azalmasi ve beyaz cevherde arkuat lif-
leri de tutan difiiz hiperintensite izlen-
di (Resim 3,4). T1 agirlikli goriintii-
lerde talamuslarda ve beyaz cevherde
belirgin anormallik saptanmadi.

Yapilan enzim caligmalarinda hek-
sozaminidaz A ve B aktivitelerinin
azaldig1 goriilerek olguya tani kondu.

Tartisma

GM2 gangliosidozlar, otozomal re-
sesif gecis gosteren bir grup hastalik-
tir. Tay Sachs hastalig1, Sandhoff has-
talig1, juvenil GM2 gangliosidozlar ve
yetiskin GM2 gangliosidozlar olarak

alt gruplara ayrilirlar (3). Tay Sachs
hastaligit Dogu Avrupa yahudilerinde
sik goriilmektedir. Bu popiilasyonda
tastyicilik oranmi yaklagik 1/30°dur (1,
3).

Sandhoff hastalig1 ise GM2 gangli-
osidozlarin daha nadir rastlanan bir
formu olup, belirgin bir rksal yatkin-
Iik tanimlanmamuigtir. Tay Sachs has-
taliginda oldugu gibi infantlar ilk 6
ayda normal gelisim gosterirler. 4-6
aydan sonra ilerleyici psikomotor ge-
rilik ile giden bir hastaliktir. Sese kar-
s1 myoklonik reaksiyon (hiperakuzi)
ve makiilada kiraz kirmizisi nokta
varlig1 tipik bulgulardir (1). Olgularda
makrosefali ve epilepsi goriilebilir.
Ayrica Sandhoff hastaliginda olgular-
da hepatosplenomegali goriilebilir.
Tay Sachs hastaliginda ise genellikle
goriilmez. Bizim olgularimizdan bi-
rinde batin ultrasonografisi ve fizik
muayene ile hepatosplenomegali sap-
tanmigtir.

Sandhoff hastaliginda; kranyal
US’de, bilateral talamus hiperekojeni-
tesi goriiliir (4). BT de talamus ve pu-
tamen dansiteleri arasinda farklilik
seklinde kendini gosteren, kalsifikas-
yona bagli oldugu diisiiniilen bilateral
homojen talamik hiperdansiteler izle-
nir (1,5). MRG’de T2 agirlikli ve PD
kesitlerde beyaz cevher tutulumu ile

Resim 2. T1 agirlikli transvers kesitte talamuslarda bilateral hiperintens gériiniim.

birlikte, talamik hipointensitelerin iz-
lendigi literatiirde tanimlanmistir. T2
agirlikli goriintiilerde putamen hipe-
rintens izlenebilir (1). Ayrica serebral
korteks belirgin olarak atrofik olmasi-
na ragmen, yaygin olarak tutulmus
beyaz cevher nedeni ile beyin voliimii
artar ve atrofi bulgular1 maskelenebi-
lir (2).

Bizim olgularimizda da T2 agirlikli
goriintiilerde bilateral talamus hipoin-
tensitesi ve beyaz cevherde hiperin-
tens alanlar izlendi. Her iki olguda da
serebral atrofinin belirgin olmamasi,
beyaz cevher tutulumu nedeniyle or-
taya ¢ikan hiicre distansiyonunun at-
rofi bulgularin1 maskelemig olabilece-
gini diisiindiirmektedir.

Tan1 konan olgularda MRG bulgu-
larinin hastaligin klinik progresyonu
ile korelasyon gostermesi nedeni ile
(degisik hastalik evrelerinde talamus
ve bazal gangliyon tutulumunun de-
gerlendirilmesi) MRG bu olgularin iz-
leminde yararli olabilir.

Sonug olarak, Tay-Sachs ve Sand-
hoff hastaliklari, MRG bulgular ile
birbirlerinden ayrilamamakta ve GM?2
gangliosidozlarin kesin tanist enzim
caligmalar1 ile konabilmektedir. An-
cak, norodejeneratif hastalik kugkusu
bulunan infantlarda, MRG inceleme-
lerinde saptanan bilateral simetrik ta-
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Resim 3. Beyaz cevherde arkuat lifleri de tutan difiiz hiperintensite Resim 4. Bitalamik intensite azalmasi ve beyaz cevherde difiiz hiperintensite (FLAIR).
ve her iki talamusta intensite azalmasi (T2 agirlikli aksiyel kesit).

lamik intensite degisikliklerinin, GM2
gangliosidozlara ait erken bir bulgu
olabileceginin bilinmesi daha spesifik
ileri tetkikleri yonlendirmek agisindan
(enzim caligsmalar1 gibi) faydali olabi-
lir.
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CASE REPORT: MRI FINDINGS IN SANDHOFF’S DISEASE

Sandhoff’s disease is a severe form of gangliosidosis GM2 which presents in the first
year of life, basically as progressive psychomotor retardation and a macular cherry
spot. It is quite rare.

We present magnetic resonance imaging (MRI) findings of 2 cases with Sandhoff’s
disease. Bilateral low signal intensity in the thalamus and high signal intensity in the
white matter (delayed myelination) on T2 weighted images were observed in both
cases. These findings were consistent with the literature.

We suggest that bilateral symmetrical thalamic changes are early findings which are
probably specific to the GM2 gangliosidosis and may be useful as an indication for
carrying out more specific investigations in infants suspected of having a degenera-
tive neurological disorder.
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