
SUMMARY

Intracranial mass with the Tay-Sachs disease

Tay-Sachs disease is accumulation of GM2 ganglioside in ne-
uronal cell lisosomes and, results from the absence of hexosa-
minidase A enzyme. Affected infants appear normal until app-
roximately 6 months of age. After the first year, irritability,
hyperacusis, intellectual retardation, blindness, convulsions,
spasticity and opisthotonus may occur. We present, a case of
a child who was admitted to our hospital with intracranial
mass on clinical and radiological signs and, previously diag-
nosed as Tay-Sachs disease.
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Tay, ‹ngiliz bir oftalmolog olup, ilk defa 1881 y›l›nda
Tay-Sachs hastal›¤›ndaki maküler de¤ifliklikleri rapor
etmifltir. Ard›ndan Amerikal› bir nörolog olan Sachs,
1887 y›l›nda hastal›¤›n klinik ve patolojik bulgular›n›
tan›mlam›flt›r. Tay-Sachs hastal›¤›, gangliosidozlar için-
de en s›k görülenidir. Otozomal resesif geçifllidir. Olgu-
lar›n % 90’› Musevi çocuklard›r. Musevi çocuklarda gö-
rülme s›kl›¤› 1:30 iken, Musevi olmayanlar da bu oran
1:4000-4500 olarak bildirilmifltir (1).

Tay-Sachs hastal›¤›, hekzosaminidaz A enzim eksikli¤i
sonucu, sinir hücrelerinin lizozomlar›nda GM2 gangli-
osid birikimi ile giden bir hastal›kt›r. Hastalar genellikle
alt› aya kadar normaldir. Daha sonra kay›ts›zl›k, irritabi-
lite, hiperakuzi, entelektüel retardasyon, aylar içinde de
körlük, konvülsiyonlar, spastisite ve opistotonus geliflir.
Semptomlar sürekli bir progresyon gösterir ve 2-3 ya-
fl›nda ölüm ile sonuçlan›r (1,2). Biz burada, klinik ve rad-
yolojik olarak intrakraniyal kitle bulgular› ile gelen
Tay-Sachs tan›l› bir olguyu sunduk.

OLGU

Alt› ayl›k oldu¤unda yafl›tlar›ndan motor ve mental aç›dan ge-
ri oldu¤u fark edilen k›z hasta, ilk defa 9 ayl›k iken hastane-
mize baflvurdu. Hikayesinde, normal vaginal yoldan sorunsuz
olarak do¤du¤u, ancak do¤umdan itibaren sessiz, hareketsiz,
cisimlere karfl› ilgisiz oldu¤u, henüz anneyi tan›mad›¤›, otura-
mad›¤› ve çevreyle ilgilenmedi¤i ve seslere irkilerek yan›t
verdi¤i ö¤renildi. Anne baban›n hala-day› çocuklar› oldu¤u ve
4 yafl›nda sa¤l›kl› bir k›z kardefli oldu¤u, ailede benzer hasta-
l›k olmad›¤› ö¤renildi. ‹lk baflvurudaki fizik incelemesinde;
genel durumu orta, fluuru aç›k, çevreye ilgisi yoktu. Bafl çev-
resi 97 persentilde idi. Pupiller izokorik, ›fl›k refleksleri al›n›-
yordu. Bilateral göz dibinde Japon bayra¤› görünümü mevcut-
tu. Kas tonusu jeneralize olarak artm›fl, derin tendon refleksle-
ri canl›, Babinski bilateral lakayt, klonus sa¤da (-), solda (+)
olarak saptand›. Di¤er sistem muayeneleri do¤ald›. Beyin BT
normal s›n›rlarda idi (Resim 1). Bu bulgular ile hastada önce-
likle Tay-Sachs hastal›¤› düflünüldü. Total hekzosaminidaz
düzeyi 123 U/L (600-3000), hekzosaminidaz A düzeyi ise 37
U/L (43-83) olarak saptand›.

Hasta, 18 ayl›k iken kusma flikayeti ile yeniden hastanemize
yat›r›ld›. Öyküden, kusmalar›n son bir ayd›r ara ara olup geçti-
¤i, ancak son 2 gündür say› ve fliddetinde artma oldu¤u ve
kusman›n f›flk›r›r tarzda olmaya bafllad›¤› ö¤renildi. Yine öy-
küden, hastan›n son iki gündür uykuya meyilli oldu¤u, bu dö-
nem içerisinde hiç ateflinin olmad›¤› ö¤renildi. Fizik incele-
mesinde; genel durumu iyi de¤ildi, fluuru kapal› ve a¤r›l› uya-
ranlara gözünü açarak yan›t veriyordu. Pupiller anizokorik
(sol midriatik), sol göz kapa¤› pitotik, ›fl›k refleksleri al›nam›-
yordu. Bilateral göz dibinde Japon bayra¤› görünümü mevcut-
tu. Kas tonusu azalm›fl, derin tendon refleksleri canl› idi. Ba-
binski bilateral al›n›yordu. Hastaya çekilen kontrastl› BBT’de,
solda serebral pedinkül düzeyinde bazal ganglionlar› içine
al›p, sentrum semiovaleye, kaudalde peripontin sisternaya
uzan›p kistik özellik kazanan, s›n›rlar› net olarak çizilemeyen
semisolid kitle, kitleye sekonder bas› etkisi oldu¤u saptand›
(Resim 2). 

Beyin cerrahi ile görüflülen hasta inoperab›l kabul edildi. Has-
taya beyin ödemi tedavisi uyguland›. Takibinde spontan solu-
numu giden hasta ventilatöre ba¤land›. Daha sonra kardiyak
arrest geliflen hasta kaybedildi. Aileden otopsi izni al›namad›
ancak postmortem multiple beyin biyopsisi yap›ld›. Patolojik
inceleme de tümoral bir bulguya rastlan›lmad›.
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TARTIfiMA

Tay-Sachs hastal›¤›, hemen do¤umdan sonra bafllar an-
cak klinik bulgular yaflam›n ilk 6 ay›nda ortaya ç›kar.
Karakteristik triad›; hiperakuzi, psikomotor geliflimde
durma ve göz dibinde Japon bayra¤› görünümüdür. En
erken bulgu hiperakuzi ve belirgin irritabilitedir. Bebek

normal motor geliflimi kazanamaz, bafl kontrolü zay›ft›r
ve hipotoniktir. Zamanla progressif olarak spastisite ge-
liflir ve makrosefali belirir. Bir yafl civar›nda körlük or-
taya ç›kabilir. S›kl›kla ilk y›lda miyoklonik nöbetler
karfl›m›za ç›kar. Fokal ve jeneralize nöbetler de görüle-
bilir, daha erken aflamalarda nöbet, gülme nöbetleri flek-
linde olabilir. EEG’de hipsaritmi paterni vard›r. Elek-

Resim 1. Hasta 9 ayl›k iken çekilen, normal s›n›rlarda BBT. Resim 2. Hastaya 18 ayl›k iken çekilen kontrastl› BBT de, solda
serebral pedinkül düzeyinde bazal ganglionlar› içine al›p, sen-
trum semiovaleye, kaudalde peripontin sisternaya uzan›p kistik
özellik kazanan, s›n›rlar› net olarak çizilemeyen semisolid kitle,
kitleye sekonder bas› etkisi görülmekte.
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troretinografik testler normaldir (1-3). Göz dibi incele-
mesinde Japon bayra¤› görünümü, foveay› çevreleyen
ganglion hücrelerinin dejenerasyonu sonucu ortaya ç›-
kar. Bu hastalar›n % 75’inde makulada kiraz k›rm›z›s›
fleklinde leke görülür. Bu bulgu bazen Niemann-Pick
hastal›¤›, Sandhoff hastal›¤› gibi di¤er gri cevher hasta-
l›klar›nda da görülebilir. Tay-Sachs hastal›¤›nda di¤er-
lerinden farkl› olarak, hastam›zda da oldu¤u gibi, visse-
romegali görülmez (1,2,4,5).

Tay-Sachs hastal›¤›n›n tan›s›, lökosit, serum veya di¤er
dokularda heksozaminidaz A enziminin eksikli¤inin
gösterilmesi ile konur. Hekzosaminidaz A enzimi, mo-
lekül a¤›rl›¤› 100 kilo dalton olan, yap›lar› benzer alfa
ve beta olmak üzere iki farkl› peptid zincirinden oluflur.
Bu zincirler, kromozom 15 ve 5’te lokalize olan HEXA
ile HEXB lokuslar›ndaki genlerin ürünüdür (1). Normal-
de 43-83 U/L aras›nda bir düzeye sahipken hastam›zda
37 U/L olarak bulundu.

Tay-Sachs hastal›¤›nda, BBT’de talamuslarda yüksek
dansiteli, erken dönemde beyaz cevherde düflük dansite-
li alanlar ile geç dönemde serebral ve serebellar atrofi
izlenir. MRG’de, talamuslarda T1 k›salmas› (T1’de dü-
flük intensite), korpus striatum da ve posteromedial tala-
musta T2 uzamas› (T2’de yüksek intensite) gözlenir.
Gangliosidozlarda, bazal ganglionlarda T2 uzamas› so-
nucu, bazal ganglionlar çevre beyaz cevher ile izointens
görünüm al›r. Ventral talamik nükleuslarda k›sa T2 re-
laksasyonu ve göreceli azalm›fl difüzyon ay›r›c› tan›da
önemli bulgulardand›r. Beyaz cevherde diffüz hafif T2
uzamas› hem Tay-Sachs hem de Sanhoff hastal›¤›nda
görülür, ancak talamuslarda T2 k›salmas› ve atrofi
Sandhoff hastal›¤›nda daha geç yafllarda görülmektedir
(6,7).

Hasta 18 ayl›k iken baflvurdu¤unda, hastal›¤›na ait mev-
cut bulgular›n yan›nda, kafa içi bas›nç art›fl›na ait klinik

bulgular› da mevcuttu. Santral sinir sistemini görüntüle-
mek için BBT çekildi. Solda serebral pedinkül düzeyin-
de bazal ganglionlar› içine al›p, sentrum semi ovaleye,
kaudalde peripontin sisternaya uzan›p kistik özellik ka-
zanan, s›n›rlar› net olarak çizilemeyen semisolid kitle,
kitleye sekonder bas› etkisi oldu¤u saptand›. Hastan›n
klini¤inin kötü olmas› nedeni ile serebral MRG tetkiki
yap›lamad›. Hastada bu radyolojik bulgular ile beyin tü-
mörü olabilece¤i düflünüldü. Ancak, literatüre bak›ld›-
¤›nda, Tay-Sachs hastal›¤› ile beyin tümörü birlikteli¤i-
ne rastlan›lmad›. Ayr›ca, yine bu hasta grubunda nö-
rogörüntüleme ile kitle imaj› bulgular› olan herhangi bir
olgu da tan›mlanmam›flt›. E¤er hastaya MRG çekilebil-
seydi, flüphesiz radyolojik olarak daha fazla yorum ya-
pabilme flans›m›z olacakt›. Hastan›n postmortem yap›-
lan multipl beyin biyopsisinin patolojik incelemesinde,
tümör ile uyumlu bir bulguya rastlan›lmad›. 

Tüm bunlar sonucunda, nadir de olsa, Tay-Sachs hasta-
l›¤›nda klinik ve nörogörüntüleme ile kitle imaj› veren
bulgular›n da olabilece¤inin ak›lda tutulmas› gerekti¤ini
düflünmekteyiz. 
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