
ralarında akrabalık olmayan sağlıklı anne ve babanın 4 aylık
erkek bebeği başını tutamama ve emmede azalma nedeniyle ge-
tirildi. Hastanın alnının belirgin çıkık, ön fontanelinin geniş, sup-

raorbital çizgisinin
silik ve burun kö-
künün basık ol-
duğu fark edildi.
Belirgin hipotonisi-
tesi olan hastanın
derin tendon ref-
leksleri zayıf alını-
yordu. Çok uzun
zincirli yağ asitleri-
nin incelemesinde
artmış 26 C: 22 C
ve 24 C: 22 C oran-
ları saptanınca has-
taya Zellweger
hastalığı tanısı ko-
nuldu. Kraniyal
manyetik rezonans
g ö r ü n t ü l e m e
(MRG)’de kaudota-
lamik çentikte ger-
minolitik kist
(Resim 1), fronto-
temporal bölgede
polimikrogri ve hi-
pomiyelinizasyon
saptandı (Resim 2).
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RESİM 1: T1 W sagital MRG’de kistik yapı

RESİM 2: T2 W aksiyal MRG’de polimikrogri ve hipomiyelinizasyon.
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Zellweger hastalığının karakteristik MRG bul-
guları belirgin hipomiyelenizasyon, subependimal
kistler ve kortikal malformasyonlardır. Kortikal

malformasyonlar gerçek polimikrogri olmayıp, çok
sayıda küçük giral yapılar veya düzleşmiş giral
yapılar olarak izlenir.1,2
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