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Tay-Sachs tanili bir olguda intrakraniyal Kitle
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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, Ingiliz bir oftalmolog olup, ilk defa 1881 yilinda
Tay-Sachs hastaligindaki makiiler degisiklikleri rapor
etmistir. Ardindan Amerikali bir norolog olan Sachs,
1887 yilinda hastaligin klinik ve patolojik bulgularim
tanimlamustir. Tay-Sachs hastaligi, gangliosidozlar i¢in-
de en sik goriilenidir. Otozomal resesif gegislidir. Olgu-
larin % 90’1 Musevi ¢ocuklardir. Musevi ¢ocuklarda go-
riilme siklig1 1:30 iken, Musevi olmayanlar da bu oran
1:4000-4500 olarak bildirilmistir (.

Tay-Sachs hastaligi, hekzosaminidaz A enzim eksikligi
sonucu, sinir hiicrelerinin lizozomlarinda GM2 gangli-
osid birikimi ile giden bir hastaliktir. Hastalar genellikle
alt1 aya kadar normaldir. Daha sonra kayitsizlik, irritabi-
lite, hiperakuzi, entelektiiel retardasyon, aylar icinde de
korliik, konviilsiyonlar, spastisite ve opistotonus gelisir.
Semptomlar siirekli bir progresyon gosterir ve 2-3 ya-
sinda 6liim ile sonuglanir 1-2). Biz burada, klinik ve rad-
yolojik olarak intrakraniyal kitle bulgular: ile gelen
Tay-Sachs tanil1 bir olguyu sunduk.

OLGU

Alt1 aylik oldugunda yagitlarindan motor ve mental agidan ge-
ri oldugu fark edilen kiz hasta, ilk defa 9 aylik iken hastane-
mize basvurdu. Hikayesinde, normal vaginal yoldan sorunsuz
olarak dogdugu, ancak dogumdan itibaren sessiz, hareketsiz,
cisimlere karsi ilgisiz oldugu, heniiz anneyi tanimadigi, otura-
madig1 ve cevreyle ilgilenmedigi ve seslere irkilerek yanit
4 yasinda saglikli bir kiz kardesi oldugu, ailede benzer hasta-
lik olmadig1 6grenildi. Ilk basvurudaki fizik incelemesinde;
genel durumu orta, suuru acik, ¢evreye ilgisi yoktu. Bag cev-
resi 97 persentilde idi. Pupiller izokorik, 151k refleksleri alini-
yordu. Bilateral g6z dibinde Japon bayragi goriiniimii mevcut-
tu. Kas tonusu jeneralize olarak artmis, derin tendon refleksle-
ri canli, Babinski bilateral lakayt, klonus sagda (-), solda (+)
olarak saptandi. Diger sistem muayeneleri dogaldi. Beyin BT
normal smirlarda idi (Resim 1). Bu bulgular ile hastada 6nce-
likle Tay-Sachs hastalig1 diisiiniildii. Total hekzosaminidaz
diizeyi 123 U/L (600-3000), hekzosaminidaz A diizeyi ise 37
U/L (43-83) olarak saptandi.

Hasta, 18 aylik iken kusma sikayeti ile yeniden hastanemize
yatirildi. Oykiiden, kusmalarin son bir aydir ara ara olup gecti-
81, ancak son 2 giindiir say1 ve siddetinde artma oldugu ve
kusmanin figkirir tarzda olmaya basladigi 6grenildi. Yine 0y-
kiiden, hastanin son iki giindiir uykuya meyilli oldugu, bu do-
nem igerisinde hi¢ atesinin olmadig1 6grenildi. Fizik incele-
mesinde; genel durumu iyi degildi, suuru kapali ve agrili uya-
ranlara goziinii acarak yanit veriyordu. Pupiller anizokorik
(sol midriatik), sol goz kapag: pitotik, 151k refleksleri alinami-
yordu. Bilateral g6z dibinde Japon bayragi goriiniimii mevcut-
tu. Kas tonusu azalmis, derin tendon refleksleri canli idi. Ba-
binski bilateral aliniyordu. Hastaya cekilen kontrastli BBT de,
solda serebral pedinkiil diizeyinde bazal ganglionlar1 igine
alip, sentrum semiovaleye, kaudalde peripontin sisternaya
uzanip kistik 6zellik kazanan, sinirlari net olarak ¢izilemeyen
semisolid kitle, kitleye sekonder basi etkisi oldugu saptandi
(Resim 2).

Beyin cerrahi ile goriisiilen hasta inoperabil kabul edildi. Has-
taya beyin 6demi tedavisi uygulandi. Takibinde spontan solu-
numu giden hasta ventilatére baglandi. Daha sonra kardiyak
arrest gelisen hasta kaybedildi. Aileden otopsi izni alinamadi
ancak postmortem multiple beyin biyopsisi yapildi. Patolojik
inceleme de tiimoral bir bulguya rastlanilmadi.
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Resim 1. Hasta 9 aylik iken cekilen, normal simirlarda BBT.

TARTISMA

Tay-Sachs hastalig1, hemen dogumdan sonra baslar an-
cak klinik bulgular yasamin ilk 6 ayinda ortaya cikar.
Karakteristik triadi; hiperakuzi, psikomotor gelisimde
durma ve goz dibinde Japon bayragi goriiniimiidiir. En
erken bulgu hiperakuzi ve belirgin irritabilitedir. Bebek

Resim 2. Hastaya 18 aylik iken cekilen kontrasth BBT de, solda
serebral pedinkiil diizeyinde bazal ganglionlar: icine alip, sen-
trum semiovaleye, kaudalde peripontin sisternaya uzanip Kistik
ozellik kazanan, sinirlar: net olarak cizilemeyen semisolid Kkitle,
kitleye sekonder basi etkisi goriilmekte.

normal motor gelisimi kazanamaz, bag kontrolii zayiftir
ve hipotoniktir. Zamanla progressif olarak spastisite ge-
lisir ve makrosefali belirir. Bir yas civarinda korliik or-
taya c¢ikabilir. Siklikla ilk yilda miyoklonik nobetler
karsimiza ¢ikar. Fokal ve jeneralize nobetler de gortile-
bilir, daha erken asamalarda nobet, giilme nobetleri sek-
linde olabilir. EEG’de hipsaritmi paterni vardir. Elek-
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troretinografik testler normaldir (1-3), Goz dibi incele-
mesinde Japon bayragi goriiniimii, foveay1 cevreleyen
ganglion hiicrelerinin dejenerasyonu sonucu ortaya ¢i-
kar. Bu hastalarin % 75’inde makulada kiraz kirmizisi
seklinde leke goriiliir. Bu bulgu bazen Niemann-Pick
hastalig1, Sandhoff hastalig1 gibi diger gri cevher hasta-
liklarinda da goriilebilir. Tay-Sachs hastalifinda diger-
lerinden farkli olarak, hastamizda da oldugu gibi, visse-
romegali goriilmez (1.2.4.5),

Tay-Sachs hastaliginin tanisi, 16kosit, serum veya diger
dokularda heksozaminidaz A enziminin eksikliginin
gosterilmesi ile konur. Hekzosaminidaz A enzimi, mo-
lekiil agirligi 100 kilo dalton olan, yapilari benzer alfa
ve beta olmak iizere iki farkli peptid zincirinden olugur.
Bu zincirler, kromozom 15 ve 5’te lokalize olan HEXA
ile HEXB lokuslarmdaki genlerin iiriiniidiir (D). Normal-
de 43-83 U/L arasinda bir diizeye sahipken hastamizda
37 U/L olarak bulundu.

Tay-Sachs hastaliginda, BBT de talamuslarda yiiksek
dansiteli, erken donemde beyaz cevherde diisiik dansite-
li alanlar ile ge¢ donemde serebral ve serebellar atrofi
izlenir. MRG’de, talamuslarda T1 kisalmas1 (T1’de dii-
siik intensite), korpus striatum da ve posteromedial tala-
musta T2 uzamasi (T2’de yiiksek intensite) gozlenir.
Gangliosidozlarda, bazal ganglionlarda T2 uzamasi so-
nucu, bazal ganglionlar ¢cevre beyaz cevher ile izointens
gorliniim alir. Ventral talamik niikleuslarda kisa T2 re-
laksasyonu ve goreceli azalmig difiizyon ayirici tanida
onemli bulgulardandir. Beyaz cevherde diffiiz hafif T2
uzamasi hem Tay-Sachs hem de Sanhoff hastaliginda
gortiliir, ancak talamuslarda T2 kisalmast ve atrofi

Sandhoff hastalifinda daha gec yaslarda goriilmektedir
6.7,

Hasta 18 aylik iken bagvurdugunda, hastaligina ait mev-
cut bulgularin yaninda, kafa i¢i basing artigina ait klinik
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bulgular1 da mevcuttu. Santral sinir sistemini goriintiile-
mek icin BBT cekildi. Solda serebral pedinkiil diizeyin-
de bazal ganglionlari i¢ine alip, sentrum semi ovaleye,
kaudalde peripontin sisternaya uzanip kistik ozellik ka-
zanan, sinirlart net olarak cizilemeyen semisolid kitle,
kitleye sekonder basi etkisi oldugu saptandi. Hastanin
kliniginin kotii olmasi nedeni ile serebral MRG tetkiki
yapilamadi. Hastada bu radyolojik bulgular ile beyin tii-
morii olabilecegi diisiiniildii. Ancak, literatiire bakildi-
ginda, Tay-Sachs hastalig1 ile beyin tiimorii birlikteligi-
ne rastlanilmadi. Ayrica, yine bu hasta grubunda no-
rogoriintiileme ile kitle imaji bulgular1 olan herhangi bir
olgu da tanimlanmamaisti. Eger hastaya MRG c¢ekilebil-
seydi, siiphesiz radyolojik olarak daha fazla yorum ya-
pabilme sansimiz olacakti. Hastanin postmortem yapi-
lan multipl beyin biyopsisinin patolojik incelemesinde,
timor ile uyumlu bir bulguya rastlanilmadi.

Tiim bunlar sonucunda, nadir de olsa, Tay-Sachs hasta-
liginda klinik ve norogoriintiileme ile kitle imaj1 veren
bulgularin da olabileceginin akilda tutulmasi gerektigini
diisiinmekteyiz.
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