
Mukopolisakkaridozis (MPS), mukopolisakkaridleri
(glikozaminoglikan,GAG) parçalayan spesifik lizozomal
enzimlerin eksikliði sonucu ortaya çýkan multisistemik,
kalýtýmsal, lizozomal depo hastalýðýdýr. Parçalanmamýþ
GAG'larýn çeþitli sistemlerde subendotelyal lokalizasyonda
birikmesi sonucunda; MPS'de deðiþik derecelerde anormal
yüz görünümü, hepatosplenomegali, kemik deformiteleri,
korneal bulanýklaþma ve mental retardasyon gibi klinik bul-
gular ortaya çýkar. Ayrýca parçalanmamýþ GAG'lardan der-
matan sülfat, heparan sülfat ve keratan sülfat idrarla atýlýr
(1-3). MPS'nin klinik olarak aðýr formlarýndan biri olan Hur-
ler sendromu (MPS IH), MPS prototipi olarak kabul edilmek-
te olup, a-L-iduronidaz eksikliði sonucu geliþir (1,2,4).

Hurler sendromunda santral sinir sistemi tutulumunun
gösterilmesi amacýyla bilgisayarlý tomografi (BT) (2,5) ve
manyetik rezonans görüntüleme (MRG) (4,6) kullanýlmak-
tadýr. Klinik ve radyolojik incelemeleri sonucunda Hurler
sendromu tanýsý alan bir olgunun diðer radyolojik bulgularý
ile birlikte, MPS'lerde deðiþik derecelerde görülebilen, kra-
nial MRG bulgularý sunuldu.
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Özet
Mukopolisakkaridozisin klinik olarak aðýr formlarýndan biri

olan Hurler sendromu, mukopolisakkaridozisin prototipi olup, a-
L-iduronidaz eksikliði sonucu geliþir. Klinik ve radyolojik in-
celemeleri sonucunda Hurler sendromu tanýsý alan bir olgunun
diðer radyolojik bulgularý ile birlikte kranial manyetik rezonans
görüntüleme bulgularý sunuldu.
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Summary
The Hurler's syndrome which was caused by lack of a-L-

iduronidase is a prototypical mucopolysaccharidosis and this is
one of the more severe forms. Cranial magnetic resonance imag-
ing and characteristic conventional radiologic findings are report-
ed in a patient with Hurler's syndrome. The diagnosis was con-
firmed clinically and radiologically.
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Þekil 1. Lateral kraniyografide; kafa normalden büyük ve sella tur-
sikada uzamýþ "J" þeklinde sella görünümü izlenmektedir.
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Olgu

Anormal yüz görünümü, hepatosplenomegali ve men-
tal retardasyonu olan 1.5 yaþýndaki erkek hastanýn Hurler
sendromu için karakteristik özellik taþýyan direkt grafi bul-
gularý mevcuttu. Kraniyografide, kafa normalden büyük,
anterior fontanel açýk ve sella tursikada uzamýþ "J" þeklinde
sella görünümü izlendi (Þekil 1). Ýki yönlü torakolomber
grafilerde; kostalarda arkasý dar, ön ucu geniþ týrpan býçaðý
görünümü (Þekil 2A), üst lomber vertebralarýn alt ucunda
çengellenme (Þekil 2B) mevcuttu. Kranial BT in-
celemesinde; tüm ventriküler sistem normalden geniþti.
Periventriküler alanda hipodens görünüm ile birlikte multi-
pl küçük kistik alanlar saptandý (Þekil 3). Ayrýca mega sis-
terna magna ve sol temporal bölge anteriorunda ekstraak-
siyal yerleþimli araknoid kist izlendi. Kranial MRG in-
celemesinde; serebral beyaz cevher volümünde azalma,
ventriküler sistemde geniþleme, saðda belirgin olmak üzere
periventriküler beyaz cevherde, subkortikal beyaz
cevherde, korona radiatada ve korpus kallozumda muhtelif
ebadlarda T1A'da hipointens T2A'da hiperintens multipl,
düzgün sýnýrlý kistik lezyon alaný mevcuttu. Konveksite
sulkuslarý normal geniþlikte idi. Bazal ganglion ve beyin

sapý sinyal intensitelerine ait patoloji saptanmadý. Bununla
birlikte mega sisterna magna ve sol temporal fossa anteri-
orunda araknoid kist izlendi (Þekil 4).

Tartýþma

MPS'de, Virchow-Robin alanlarýndaki köpük
hücreleri içerisinde perivasküler GAG birikimine baðlý
olarak, özellikle periventriküler beyaz cevherde görülen
deðiþiklikler "çukurlar", "kistik", "bal peteði" ve "cribri-
form" þeklinde tarif edilmiþtir (4,7-12). Lee ve ark., 6'sý
Hurler sendromu olan 14 MPS'li olguyu içeren çalýþ-
malarýnda bu deðiþikliklerin periventriküler beyaz cevher
ve korona radiatadan baþlayarak korpus kallozum ve bazal
ganglionlara ve sonrasýnda da medulla, pons ve serebel-
luma yayýldýðýný bildirmiþlerdir (4). Son yýllarda Hunter
sendromlu (MPS tipII) (13) ve Sanfilippo sendromlu (MPS
tipIII) (14) olgu sunularýnda; periventriküler beyaz
cevherde, subkortikal alanda ve korpus kallozumda benzer
deðiþiklikler tarif edilmiþtir. Olgumuzda da periventri-
küler beyaz cevherde, korona radiatada ve korpus
kallozumda deðiþik ebadlarda multipl küçük kistik lezyon
izlendi.

Þekil 2A. AP torakolomber grafide; kostalarda arkasý dar, ön ucu geniþ týrpan býçaðý görünümü B. Lateral torakolomber grafide; üst lomber verteb-
ralarýn alt uçlarýnda çengellenme izlenmektedir.
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Watts ve ark. Hurler sendromunda yüksek basýnçlý
hidrosefalinin olduðunu, beyaz cevher deðiþikliklerinin
BT'de hipodens görüldüðünü ve bunun sebebinin hidrose-
faliye baðlý periventriküler ödem olabileceðini vurgu-
lamýþlardýr (5). Ancak daha sonra MRG ile yapýlan çalýþ-
malarda periventriküler lezyonlarýn sadece hidrosefaliye
baðlý deðil, ayný zamanda miyelinizasyon bozukluðuna
baðlý olarak da geliþebileceði bildirilmiþtir (4).

MPS'deki santral sinir sistemi tutulumu en iyi MRG
ile, T1A'da hipointens ve T2A'da hiperintens lezyonlar
olarak görüntülenebilir. Lezyonlar genellikle pariyetal lob-
da lokalize olup, MPS'lerin aðýr formlarýnda temporal ve
frontal loblarda da benzer lezyonlar bulunabilir. Özellikle
sagittal ve koronal planda alýnan görüntülerde korpus
kallozumdaki lezyonlar kolaylýkla ayýrt edilebilir (4).

MPS'de görülen mental retardasyon ile MRG bulgu-
larý arasýnda tam bir korelasyon saptanmamakla birlikte
(15), mental retardasyon derecesi ile serebral doku kaybýna
sebep olabilecek derecede atrofi, ventriküler geniþleme ve
beyaz cevher deðiþiklikleri arasýnda iliþki kurulabilmekte-
dir (4). Olgumuzda mental retardasyonu açýklayabilecek
düzeyde beyaz cevherde volüm kaybý MRG ile saptandý.

MPS, mega sisterna magna veya Dandy-Walker kom-
pleksi gibi, posterior fossa kistleri ile sýklýkla beraberdir
(16). Lee ve ark. yaptýðý çalýþmada, 6 Hurler sendromlu ol-
gunun birinde mega sisterna magna, birinde Chiari tip I,
birinde posterior fossada araknoid kist, 3'ünde temporal
fossada araknoid kist saptanmýþ olup, bu olgularýn birinde
mega sisterna magna ve temporal fossada araknoid kisti be-
raber olarak izlemiþlerdir (4). Hurler sendromlu olgumuzda
da megasisterna magna ve temporal fossada araknoid kist
beraber olarak izlendi.

Taccone ve ark. MPS'li olgularda kraniyoservikal
bileþke seviyesinde dura mater kalýnlaþmasý saptadýklarýný
ve bunun bazý olgularda subaraknoid mesafede daralma ve
spinal kordda kompresyon oluþturduðunu bildirmiþlerdir.
Ayný araþtýrmacýlar kraniyoservikal bileþke seviyesindeki

Þekil 3. Kranial BT incelemede A. Lateral ventrikül ve B. Sentrum semio-
vale düzeyinden geçen kesitlerde; ventriküler sistemde geniþleme ve beyaz
cevherde deðiþik ebadlarda multipl hipodens lezyon alanlarý izlenmektedir.

Þekil 4. Kranial MRG incelemede A. Orta hattan geçen sagittal
T1A'da korpus kallozumda.
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Þekil 4. Kranial MRG incelemede B. Aksiyal T1A'da sentrum semiovalede multipl, düzgün sýnýrlý hipointens lezyonlar C,D. T2A'da hiperintens mul-
tipl kistik alanlar olarak izlenmektedir. Ayrýca ventriküler sistemde geniþleme ve beyaz cevher volümünde azalma dikkati çekmektedir. E. Posterior
fossa düzeyinden geçen aksiyal T2A'da mega sisterna magna ve sol temporal fossa anteriorda araknoid kist izlenmektedir.
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dura mater kalýnlaþmasýnýn BT'de yumuþak doku yoðun-
luðunda olduðunu, MRG'de ise T1A ve T2A kesitlerde
hipo/izointens görüldüðünü belirtmiþlerdir (6). Olgumuzda
kraniyoservikal bileþke seviyesinde dura mater kalýnlaþ-
masý saptanmadý.

Stockler ve ark. MPS'li olgularda neoplazma geliþme
riskinin arttýðýný bildirmiþler, yüksek basýnçlý hidrosefalisi
bulunan Hurler sendromlu bir olgularýnda posterior fossada
ependimoma tesbit etmiþlerdir (17). Hurler sendromlu ol-
gumuzda neoplazma tesbit edilmedi.

Sonuç olarak Hurler sendromunda tesbit ettiðimiz kra-
nial MRG bulgularý diðer MPS tiplerinde de görülebilmek-
te olup, Hurler sendromu için spesifik deðildir. Ancak
MPS'li olgularda santral sinir sistemi tutulumunun tes-
bitinde, korpus kallozumdaki lezyonlarýn gösterilmesinde,
serebral patolojilerin takibinde ve birlikte görülebilecek
serebral patolojilerin erken dönemde tanýnmasýnda kranial
MRG'nin katkýsý olabileceði kanýsýndayýz.
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