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Olgu Sunumu

Van der Knaap hastaligi: Olgu sunumu

Van der Knaap disease: Case report

Erhan BAYRAM!, Yasemin TOPCU', Pakize KARAOGLU?', Ulug YiS', Handan CAKMACI GULERYUZ?,

Semra HIZ KURUL!

'Dokuz Eyliil L:/:niversitesi T Fakiiltesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, Izmir
’Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Izmir

OZET

Van der Knaap hastaligi, ¢cok ender goriilen ve genellikle MLC1 geni mutasyonu sonu-
cunda geligen bir hastabkuir. Yaygin beyin beyaz cevher tutulumu ve subkortikal
kistlerin varhg karakteristiktir. Infantil baslangich makrosefali ve yavas ilerleyici
nérolojik bulgular ayirier tanida 6nemlidir. Bu makalede, Van der Knaap hastahg
tanist konulan 5 yaginda erkek olgu ender goriilmesi nedeniyle sunulmustur.
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ABSTRACT

Van der Knaap disease is a very rare disease that usually develops as a result of the
mutation in the MLCI gene. It is characterized by the presence of diffuse brain white
matter involvement and subcortical cysts. Infantile onset macrocephaly, and slowly
progressive neurologic findings are important in the differential diagnosis. In this
report, a 5- year- old boy who was diagnosed with Van der Knaap disease was reported
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because of the rarity of the disease.
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GIRIS

Van der Knaap hastalig1 ilk kez 1995 yilinda,
makrosefali, yaygin beyin beyaz cevher tutulumu ve
yavag ilerleyici bir ndrodejeneratif hastalik olarak
tanimlanmustir (V. Infantil baglangi¢li makrosefalinin
yant sira erken cocukluk doneminde normal ya da
normale yakin psikomotor gelisme, epileptik ndbet-
ler, ataksik yiiriiyiis ve spastisite goriilebilmektedir.
Olgularin cogunlugu ikinci dekadda kaybedilmekte-
dir. Beyin manyetik rezonans goriintiilemede (MRG)
yaygin beyaz cevher tutulumu ve 6n temporal bolge-
lerde daha belirgin olmak tizere subkortikal kistler
goriilmektedir. Tipik klinik ve radyolojik bulgularin
varliginda tan1 konulabilmektedir. MLC1 ve MLC2A
mutasyonlarinin gosterilmesi taniya katkida bulun-
maktadir . Bu makalede Van der Knaap hastaligi
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tanist konulan 5 yasinda erkek olgu ender goriilmesi
nedeniyle sunulmugtur

OLGU SUNUMU

Aralarinda akrabalik olmayan anne ve babadan,
sezaryen ile miadinda, 3600 g dogan, prenatal ve
natal Oykiisiinde o6zellik bulunmayan bes yasinda
erkek olgu nobet gecirmesi nedeniyle hastanemize
bagvurdu. Bas tutmasinin 6. ayda, desteksiz oturma-
sinin 10. ayda ve yilirlimesinin 2 yasinda bagladigi
belirtildi. Olgunun bir y1l 6nce iki kez olan ve iki giin
once yineleyen jeneralize tonik vasifli nobet gecirme
Oykiisii mevcuttu. Fizik muayenesinde kilosu: 19 kg
(70 p), boyu: 108 cm (58 p) ve bas ¢cevresi: 57 cm (>
97 p) olarak saptandi. Derin tendon refleksleri her iki
alt ekstremitede canli olarak alinan olgunun, bilateral
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extansoOr plantar yanit1 ve ataksik yiirliylisii mevcuttu.
Yapilan tetkiklerinde; hemogram, kan sekeri, elektro-
litleri, bobrek ve karaciger fonksiyon testleri, kreati-
nin kinaz, kan gazi, amonyak, laktik asit, pirtivik asit,
tandem mass, arilsiilfataz A ve plazma amino asit
degerleri normal siirlardaydi. Elektroensefa-
lografisinde; her iki hemisfer frontal, temporal ve
parietal bolgelerde belirgin yiiksek amplitiidli yavag

dalga aktivitesine, sik araliklarla eglik eden diken

Resim 1a.

Resim 1b.

dalga aktivitelerinin varligi saptandi. Beyin manyetik
rezonans goriintiilemesinde (MRG); her iki hemisfer
anterior kesimlerde daha belirgin olmak iizere yaygin
T2 sinyal artimlar1 ve en biiytigii sag temporal beyaz
cevherde olmak tizere beyin omurilik sivisi ile izoin-
tens multiple kistik olusumlar tespit edildi (Resim
la-1b, 2). Aywrict tant acisindan yapilan

MR-spektroskopisinde; N-asetil aspartik asit/ kreatin
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pikinde 1limhi azalma saptandi (Resim 3). Mevcut
bulgular ile hastaya Van der Knaap hastalig1 tanist
konuldu. Epileptik nobetlerine yonelik olarak okskar-
bazepin tedavisi baglanan olgunun 18 aylik izleminde
nobeti tekrarlamadi.

TARTISMA

Van der Knaap hastaligi, ¢cok ender goriilen bir
megalensefalik 16koensefalopati formudur. Makrose-
fali dogumda da bulunabilmekle birlikte, genellikle
yasamin ilk birka¢ yilinda belirginlesmektedir. Beyin
MRG gortintiilemelerindeki dramatik bulgulara rag-
men, klinik bulgulardaki yavas ilerleyici seyir dikkat
cekicidir. Psikomotor gerilik, ytirtiylis ataksisi, spas-
tisite, distoni ve koreatetoz gibi ndrolojik bulgularin
belirginlesmesi ge¢ donem bulgularidir.

Van der Knaap hastaligi olan bireylerde tani
genellikle beyaz cevherin diffiiz 6demli goriintimti ve
yaygin subkortikal kistlerle birlikte tipik klinik bul-
gularin varligi ile konulmaktadir. Olgumuzda da
oldugu gibi, subkortikal kistler siklikla, serebral
hemisferlerin 6n temporal ve frontoparietal bolgele-
rinde gortilmektedir ®. Van der Knaap hastaligi olan
bireylerde, 22. kromozomda yerlesmis bulunan
MLCI1 geni mutasyonlart sik goriilmektedir. Ender
olgularda MLC2A mutasyonlar1 da tanimlanmigtir
(35)

Makrosefali, psikomotor gerilik ve beyin MRG’de
beyaz cevher tutulumu saptandigi durumlarda ayirict
tanida, Canavan hastaligi, Alexander hastaligi, gluta-
rik asidiiri, GM1 ve GM2 gangliozidoz kesinlikle
diistiniilmelidir ©. Van der Knaap hastaligini ayirici
tanidaki bu hastaliklardan ayiran en onemli klinik
ozellik siddetli beyaz cevher tutulumuna ragmen psi-
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komotor yikimin ¢ok yavag olmasidir. Canavan has-
taliginda goriilen talamus ve globus pallidusun tutu-
lusu ve MR-spektroskopideki NAA/Cr piki artist
olgumuzda saptanmadi. Yine Alexander hastaliginda
saptanan periventrikiiler kontrast tutulumu, kaudat
niikleus etkilenmesi ve hidrosefali gibi bulgular olgu-
muzda yoktu.

Sonug olarak, makrosefali ve yavas ilerleyici psi-
komotor etkilenme bulgulari olan olgularda, yaygin
beyaz cevher tutulumu ve subkortikal kistik olugum-
lar saptanmasi durumunda, Van der Knaap hastaligi
mutlaka diistiniilmelidir.
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