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Aicardi sendromu 1965 yılında sekiz hastada tanımlanmıştır.1 Genel-
likle kız çocuklarında ve çok nadiren 47,XXY karyotipine sahip er-
keklerde gözüken, X kromozomundaki dominant de novo

mutasyonların sebep olduğu düşünülen bir hastalıktır.1,2 Ancak sorumlu gen
hâlen bilinmemekte ve tanı klinik ve radyolojik bulgular ile konulmaktadır.
İnfantil spazm, koryoretinal lakünler ve korpus kallozum agenezisi sendro-
mun klasik triadını oluşturmaktadır.1 Hastalığın fenotipini santral sinir sis-
temi (SSS) tutulumu belirlemektedir.2 SSS tutulumu, kallozal displazi,
intrakraniyal kistler, polimikrogri ve ağır serebellar anomaliler şeklinde ola-
bilmektedir.2,3 Klasik triadın yanında majör ve destekleyici bulgular ile tanı

Aicardi Sendromu:
Nadir Görülen Bir Nörolojik Hastalık

ÖÖZZEETT  Aicardi sendromu, X'e bağlı dominant geçiş gösteren, infantil spazm, korpus kallozum age-
nezisi, koryoretinal lakün başta olmak üzere oküler anormallikler ve motor mental retardasyonla
karakterize ciddi doğumsal bir sendromdur. Son yıllarda, Aicardi sendromuna eşlik edebilecek farklı
ve önemli başka bulguların da olduğu saptanmıştır. Sendrom başlıca kız çocuklarında görülmekte-
dir. Hastalığın tanısı klinik bulgular ile konulmaktadır. Elektroensefalografi, manyetik rezonans
görüntüleme bulguları ve oftalmolojik muayene tanıda yardımcıdır. Aicardi sendromlu hastalarda
genellikle ilk sorun nöbet olarak karşımıza çıkmaktadır. Bu nöbetler çoğunlukla antiepileptik te-
daviye dirençlidir ve yaşamın ilk altı ayında, bazen de doğumdan kısa bir süre sonra başlamaktadır.
Bu çalışmada, nöbetleri devam eden Aicardi sendromu tanısı alan üç olgu sunulmuştur. 

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Aikardi sendromu; korpus kallozum agenezi; spazm, bebek; göz anomalileri

AABBSS  TTRRAACCTT  Aicardi syndrome is a severe congenital genetic disorder characterised with X-linked
dominant inheritance, infantile spasms, agenesis of corpus callosum, ocular abnormalities pre-
dominantly chorioretinal lacunae and mental motor retardation. Recently it is well recognized
that several other important findings added to Aicardi syndrome. This syndrome occurs almost 
exclusively in females and diagnosis is currently based on clinical presentation. The first problem
that a child with Aicardi syndrome generally develops is seizure. This always starts in the first six
months of life, sometimes shortly after birth, and resistant to antiepileptic drugs. Electroen-
cephalography, magnetic resonance imaging findings and ophthalmoscopy are helpful in diagno-
sis of Aicardi syndrome. Here in we present three cases that are diagnosed Aicardi syndrome with
on-going seizures.  

KKeeyy  WWoorrddss::  Aicardi syndrome; agenesis of corpus callosum; spasms, infantile; eye abnormalities
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kriterleri tanımlanmıştır.4 Bu kriterler göz ve kra-
niyal görüntüleme bulgularından oluşmaktadır. 

Çalışmamızda, bu kriterler yardımı ile tanı ko-
nulmuş üç olgu sunulmuştur. 

OLGU SUNUMLARI

OLGU SUNUMU 1

İkinci derece kuzen evliliği ile anne-babanın ilk ço-
cuğu olan 11 yaşındaki kız olgunun, sezaryen ile
miadında 3000 g ağırlığında doğduğu öğrenildi.
Prenatal ve perinatal öyküde özelliği olmayan ol-
gunun motor ve mental gelişim basamaklarında ge-
rilik olduğu belirtildi. Olgunun beş aylık iken
başlayan, afebril sekonder jeneralize olan nöbetleri,
karbamazepin ve topiramat tedavilerine rağmen
haftada bir sıklıkta devam ediyordu. Nörolojik ba-
kısı, mikrosefali dışında normal bulundu. Olgu orta
düzeyde mental retarde, bir iki kelimelik basit
cümleler kurabiliyordu. Olgunun, elektroensefalo-
grafi (EEG) sinde; sol hemisferik lokalizasyonlu
epileptik aktivite izlendi. Kraniyal manyetik rezo-
nans görüntüleme (MRG) sinde korpus kallozum
agenezisi ve serebellum solunda multielseptalı nö-
roepitelyal kist saptandı (Resim 1D). Olgunun idrar
organik asitleri, kan ve beyin omurilik sıvısında ba-
kılan aminoasitler, kan amonyak, laktat, pirüvat,
biyotinidaz aktivitesi ve karyotip analizi normal
saptandı. Göz değerlendirmesinde optik diskte ko-
lobamatöz atrofik görünüm ve koryoretinal lakün-
ler saptandı. Kemik surveyi normal bulundu. Olgu,
korpus kallozum agenezisi, serebellar multipl sep-
talı kist, optik diskte kolobamatöz görünüm ve kor-
yoretinal lakünler olması nedeni ile Aicardi
sendromu tanısı ile izlem altına alındı (Tablo 1).

OLGU 2

İntrauterin sekizinci ayda korpus kallozum agene-
zisi saptanan sekiz yaşındaki kız olgunun, aralarında
akrabalık olmayan ailenin ikinci çocuğu olarak doğ-
duğu öğrenildi. Doğumundan hemen sonra sol gö-
zünde katarakt saptandığı ve opere edildiği, dördün-
cü aya kadar normal olan nöromotor gelişiminin ilki
febril ve sonrasında tekrarlayan afebril konvülzi-
yonlar ile birlikte durakladığı, bu nöbetlerden
hemen sonra gözlenen fleksör spazmlar tipi nöbet-
lere yönelik adrenokortikotropik hormon (ACTH)
tedavisi başlandığı, ancak kısmi fayda gördüğü öğ-
renildi. İzlemde dirençli nöbetlerinin devam ettiği,
fenobarbital ve oral B6 vitamini tedavisi ile izleme
alındığı belirtildi. Olgunun fizik muayenesinde mik-
rosefali, sol gözde mikroftalmi ve katarakt, sol kulak
kepçesinde atrofi ve ağır düzeyde motor-mental re-
tardasyonu mevcuttu. Etiyolojiye yönelik istenilen
kraniyal MRG’de korpus kallozum agenezisi, sol
frontal kortikal malformasyon ve subkortikal hete-
rotopi saptandı (Resim 1C). EEG’sinde hipsaritmi
paterni mevcuttu. Tandem MS, karnitin, açil-karni-
tin profilleri, biyotinidaz aktivitesi, plazma ve
beyin-omurilik sıvısından bakılan aminoasit analiz-
leri, laktat, pirüvat ve karyotip analizi normal sap-
tandı. Oftalmolojik incelemede sağ gözde koryore-
tinal lakünler saptandı. Olgu,  korpus kallozum age-
nezisi, infantil spazm tipi nöbetler, göz bulguları ve
eşlik eden yüz anomalileri ile Aicardi sendromu ta-
nısı konularak izleme alındı (Tablo 1).

OLGU 3 

Aralarında akrabalık olmayan anne babadan 3900 g
olarak miadında doğan üç aylık kız olgu fleksör
spazmları nedeni ile yatırıldı. Prenatal ve natal öy-

RESİM 1: A. Korpus kallozum agenezisi. B. Lateral ventriküler duvarda nodüler heterotopi. C. Kortikal displazik görünüm. D. Serebellumda multipiseptalı kist.
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küsü normal bulundu. Yirmi günlük iken fark edi-
len fleksör spazmlarına yönelik olarak vigabatrin ve
B6 vitamini tedavisi başlandı. Nörolojik bakıda baş
tutmasının ve izlemesinin olmadığı, kas tonusunun
hem alt hem de üst ekstiremitelerde artmış olduğu
görüldü. Olgunun serum ve beyin-omurilik sıvısın-
dan yapılan aminoasit düzeyleri, plazma karnitin,
açil-karnitin tetkikleri, Tandem-MS taraması serum
laktat, pirüvat, idrar organik asitleri, karyotip ana-
lizi normal saptandı. Olgudan infantil ensefalopa-
tiye sebep olabilecek sendromlar açısından MECP2,
CDKL-5, FOXG1, ARX, ALDH7A1 genetik analiz-
ler gönderildi ve normal bulundu. EEG’sinde süp-
resyon-burst paterni, kraniyal MRG’de korpus
kallozum agenezisi, sol frontal bölgede kortikal
displazik görünüm (polimikrogri), lateral ventri-
küllerin duvarında nodüler heterotopi saptandı
(Resim 1A, B). Göz muayenesinde ise retinada yama
tarzında atrofik alanlar, solda displastik görünümde
optik disk saptandı. Bunun üzerine istenilen vizüel
elektrik potansiyeli (VEP) nde bilateral ileti defekti
görüldü. Mevcut bulguları ile olgu Aicardi sen-
dromu olarak değerlendirildi (Tablo 1).

TARTIŞMA

Yaklaşık 1/100.000-150.000 canlı doğumda bir sık-
lıkta rastlanan Aicardi sendromunun klasik triadı
ilk kez 1965 yılında tanımlanmıştır.1 Ancak, yeni

görüntüleme bulguları Aicardi sendromu spektru-
munun genişlemesine ve inkomplet vakaların tanı
almasına olanak sağlamıştır. Hastalığın tanı kriter-
leri 1999 yılında Aicardi, 2005 yılında ise Sutton
tarafından modifiye edilmiştir.4,5 Hastalığın üç kar-
dinal bulgusu; korpus kallozum agenezisi, infantil
spazmlar, koryoretinal lakünlerdir ve bunlara ek
olarak majör bulgular arasında kortikal malformas-
yonlar, periventriküler ve subkortikal heterotopi,
koroid pleksus papillomları, üçüncü ventrikül et-
rafında veya interhemisferik kistler, optik sinir ko-
lobomu sayılmaktadır. Mikroftalmi ve diğer göz
anomalileri, vertebral ya da ekstremite anomalileri,
serebral hemisferik asimetri, EEG’de hipsaritmi ya
da burst-süpresyon ise hastalığın destekleyici bul-
gularıdır.2-6 Hastalığın üç kardinal bulgusundan in-
fantil spazmlar ve korpus kallozum agenezisi
hastalığa özgül olmadığından koryoretinal lakün-
lerin saptanması çok önemlidir. Ancak, saptanması
patognomonik olan koryoretinal lakünler her
zaman Aicardi sendromunda gözlenmeyebilir. Bu
yüzden tanıya yardımcı olabilecek fenotipik özel-
liklerin de içinde bulunduğu destekleyici bulgular
tanımlanmaya çalışılmıştır.5

İlk olguda korpus kallozum agenezisi ve kor-
yoretinal lakünler iki kardinal bulguya ek olarak
serebellar multipl kistler ve optik diskteki koloba-
matöz görünüm iki majör bulgu olarak saptandı ve

Majör bulgular Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3

İnfantil spazm* - + +

Koryoretinal lakünler* + + -

Korpus kallozum agenezisi (total veya parsiyel)* + + +

Optik disk kolobomu + - -

Kortikal malformasyonlar (çoğunlukla mikrogri) - - +

Periventriküler (ve/veya subkortikal) heterotopi - + +

İntrakraniyal kistler + - -

Koroid pleksus papillomları - - -

Destekleyici bulgular Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3

Vertebra ve kosta anomalileri - - -

Mikroftalmi ve/veya diğer göz anomalileri - + +

EEG’de hipsaritmi ya da burst-süpresyon - + +

Belirgin hemisferik asimetri - - -

TABLO 1: Aicardi sendromunun revize edilmiş tanı kriterleri4 ve olgularımızın bulguları.

Tanı: Üç kardinal bulgu veya iki kardinal bulgu+iki majör bulgu veya iki kardinal bulgu±majör bulgu+destekleyici bulgular.
*Kardinal bulgu.
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hastalığın tanısı konuldu. Olgumuzda infantil
spazm gözlenmedi, oysa literatüre bakıldığında,
sendroma eşlik eden nöbetlerin %97’si infantil
spazm şeklindedir ve daha sıklıkla asimetrik
spazmlar gözlenmektedir. Nöbetler çoğunlukla üç
ayın altında başlamaktadır.2 Beklenenin aksine,
EEG’de hipsaritmi yerine yüksek voltajlı burstler
ve izleyen süpresyon paterni daha sık gözlenmek-
tedir. Ancak bizim olgumuzda olduğu gibi olgu se-
rilerinin içinde infantil spazm gözlenmeyen olgular
da vardır.7,8 İkinci olguda, hastalığın üç majör bul-
gusu yanında ek konjenital anomaliler ve MRG
bulguları mevcuttu. 

Üçüncü olguda ise infantil spazm tipi nöbet-
ler, korpus kallozum agenezisi, nodüler hetero-
topi, kortikal displazi ve destekleyici EEG
bulguları mevcuttu. Olgumuzda patognomonik
olan koryoretinal lakünler saptanmadı. Literatür-
deki olgu serilerinde sendromda görülme oranı
%88-100 arası değişmektedir.6,9 Bu olgumuzda
korpus kallozum agenezisi her ne kadar özgül bir
bulgu olmasa da Barkovich ve ark.nın çalışmala-
rında eşlik eden polimikrogri ve nodüler hetero-
topinin Aicardi sendromu tanısı için destekleyici
olduğunu vurgulamaları bizi de varyant form ye-
rine klasik Aicardi tanısına yakınlaşmıştır.10 Öte
yandan Aicardi’nin 2005 yılındaki çalışmasında,
az sayıda böyle olgunun olduğu, tanı zorluğu ya-
şandığı; varyant ya da diğer majör bulgular ile des-
teklenirse klasik form olarak sınıflandırılabi-
leceklerinden bahsedilmektedir.2 Bu arada kalan
olgular için spesifik bir tanı metodunun geliştiril-
mesi önemlidir.

Sendromun X’e bağlı otozomal dominant de
nova mutasyonla ilişkili olduğu, erkeklerde letal ol-
duğu düşünülmektedir. Sadece kızlarda ve 47,XXY
karyotipine sahip erkek hastalarda tanımlanmıştır.
Ebeveynden geçiş tanımlanmamıştır.2,4

Hastalarda değişen derecelerde mental retar-
dasyon mevcut olup, nadir de olsa nörokognitif ola-

rak normal hastalar da bulunmaktadır.11,12 Olguları-
mızdan ilki orta, ikincisi ise ağır mental retarde idi.
Üçüncü olgunun baş tutması ve izlemesi olmadı-
ğından nöromotor açıdan geri olduğu gözlenmiştir.

Hastalara tanı konulmasında esas rolü nörogö-
rüntüleme yöntemleri oynamaktadır. Bildirilen
hepsinde total ya da parsiyel korpus kallozum age-
nezisi mevcut olup,  eşlik eden diğer SSS’nin ano-
malilerinin sıklığı %70-80 civarıdır. Hastalarda
görülen diğer anomaliler heterotipiler, mikrosefali,
prozensefalik kistler, koroid pleksus papillomu, se-
rebral hemisferlerde belirgin asimetri, vermis age-
nezisi gibi gelişimsel anormalliklerdir.3,11,12 Her üç
olgumuzda da korpus kallozum agenezisi mevcut
iken diğer tanımlanan destekleyici anormalliklerin
en az biri bulunmakta idi.

Sendromun ayırıcı tanısında göz, kraniyal
MRG bulguları ve klinik ile toksoplazmoz ve in-
trauterin sitomegalovirüs enfeksiyonları öne çık-
maktadır.2,4 Ancak her üç olgumuzun da serolojik
belirteçlerinin negatif olması ve intrakraniyal kal-
sifikasyonun bulunmaması ile bu tanılardan uzak-
laşılmıştır. 

Tedavide antiepileptik ajanlar, ACTH kulanıl-
makta, ancak yeterli yanıt alınamamakta ve birçok
hastada nöbetsiz kalım sağlanamamaktadır. Vagal
sinir uyarımının yararlı olabileceğine dair görüşler
bulunmaktadır.2

Prognoz kraniyal anomalilerin ağırlığı ve in-
fantil spazmların kontrol altına alınması ile değiş-
kenlik göstermektedir.13 Bu sebeple hastalığın
erken tanınması, olası spazm tipi nöbetler açısın-
dan ailenin bilgilendirilmesi ve erken tanı açısın-
dan önemlidir. 

Mental retardasyonu ve korpus kallozum age-
nezisi ya da anormal göz muayene bulguları olan
özellikle kız hastalar Aicardi sendromu açısından
dikkatli incelenmelidir.
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