Hurler Sendromunda Kranial MRG Bulgulan

CASE REPORT: CRANIAL MRI FINDINGS IN HURLER'S SYNDROME
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Ozet

Summary

Mukopolisakkaridozisin klinik olarak agir formlarindan biri
olan Hurler sendromu, mukopolisakkaridozisin prototipi olup, o.-
L-iduronidaz eksikligi sonucu gelisir. Klinik ve radyolojik in-
celemeleri sonucunda Hurler sendromu tanist alan bir olgunun
diger radyolojik bulgular: ile birlikte kranial manyetik rezonans
goriintiileme bulgulart sunuldu.
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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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Mukopolisakkaridozis (MPS), mukopolisakkaridleri
(glikozaminoglikan,GAG) pargalayan spesifik lizozomal
enzimlerin eksikligi sonucu ortaya g¢ikan multisistemik,
kalitimsal, lizozomal depo hastaligidir. Pargalanmamis
GAG'larm gesitli sistemlerde subendotelyal lokalizasyonda
birikmesi sonucunda; MPS'de degisik derecelerde anormal
yliz goriiniimii, hepatosplenomegali, kemik deformiteleri,
korneal bulaniklagma ve mental retardasyon gibi klinik bul-
gular ortaya ¢ikar. Ayrica parcalanmamis GAG'lardan der-
matan siilfat, heparan siilfat ve keratan siilfat idrarla atilir
(1-3). MPS'nin klinik olarak agir formlarindan biri olan Hur-
ler sendromu (MPS TH), MPS prototipi olarak kabul edilmek-
te olup, a-L-iduronidaz eksikligi sonucu gelisir (1,2,4).

Hurler sendromunda santral sinir sistemi tutulumunun
gosterilmesi amaciyla bilgisayarli tomografi (BT) (2,5) ve
manyetik rezonans goriintiileme (MRG) (4,6) kullanilmak-
tadir. Klinik ve radyolojik incelemeleri sonucunda Hurler
sendromu tanis1 alan bir olgunun diger radyolojik bulgulari
ile birlikte, MPS'lerde degisik derecelerde goriilebilen, kra-
nial MRG bulgular1 sunuldu.
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Sekil 1. Lateral kraniyografide; kafa normalden biiyiik ve sella tur-
sikada uzamis "J" seklinde sella goriiniimii izlenmektedir.
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Sekil 2A. AP torakolomber grafide; kostalarda arkasi dar, 6n ucu genis tirpan bigag: goriiniimii B. Lateral torakolomber grafide; iist lomber verteb-
ralarm alt uglarinda ¢engellenme izlenmektedir.

Olgu

Anormal yliz goriiniimii, hepatosplenomegali ve men-
tal retardasyonu olan 1.5 yasindaki erkek hastanin Hurler
sendromu i¢in karakteristik ozellik tasiyan direkt grafi bul-
gular1 mevcuttu. Kraniyografide, kafa normalden biiyiik,
anterior fontanel agik ve sella tursikada uzamig "J" seklinde
sella goriiniimii izlendi (Sekil 1). ki yénlii torakolomber
grafilerde; kostalarda arkasi dar, 6n ucu genis tirpan bigagi
goriiniimii (Sekil 2A), list lomber vertebralarin alt ucunda
¢engellenme (Sekil 2B) mevcuttu. Kranial BT in-
celemesinde; tiim ventrikiiler sistem normalden genisti.
Periventrikiiler alanda hipodens goriiniim ile birlikte multi-
pl kiigtik kistik alanlar saptandi (Sekil 3). Ayrica mega sis-
terna magna ve sol temporal bolge anteriorunda ekstraak-
siyal yerlesimli araknoid kist izlendi. Kranial MRG in-
celemesinde; serebral beyaz cevher voliimiinde azalma,
ventrikiiler sistemde genisleme, sagda belirgin olmak iizere
periventrikiiler beyaz cevherde, subkortikal beyaz
cevherde, korona radiatada ve korpus kallozumda muhtelif
ebadlarda T1A'da hipointens T2A'da hiperintens multipl,
diizgiin smirli kistik lezyon alani mevcuttu. Konveksite
sulkuslar1 normal genislikte idi. Bazal ganglion ve beyin
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sap1 sinyal intensitelerine ait patoloji saptanmadi. Bununla
birlikte mega sisterna magna ve sol temporal fossa anteri-
orunda araknoid kist izlendi (Sekil 4).

Tartisma

MPS'de, Virchow-Robin alanlarindaki kopiik
hiicreleri igerisinde perivaskiiler GAG birikimine bagh
olarak, ozellikle periventrikiiler beyaz cevherde goriilen
degisiklikler "gukurlar", "kistik", "bal petegi" ve "cribri-
form" seklinde tarif edilmistir (4,7-12). Lee ve ark., 6's1
Hurler sendromu olan 14 MPS'li olguyu igeren c¢alis-
malarinda bu degisikliklerin periventrikiiler beyaz cevher
ve korona radiatadan baglayarak korpus kallozum ve bazal
ganglionlara ve sonrasinda da medulla, pons ve serebel-
luma yayildigini bildirmislerdir (4). Son yillarda Hunter
sendromlu (MPS tipIl) (13) ve Sanfilippo sendromlu (MPS
tipIll) (14) olgu sunularinda; periventrikiiler beyaz
cevherde, subkortikal alanda ve korpus kallozumda benzer
degisiklikler tarif edilmistir. Olgumuzda da periventri-
kiiler beyaz cevherde, korona radiatada ve korpus
kallozumda degisik ebadlarda multipl kiiciik kistik lezyon
izlendi.
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Watts ve ark. Hurler sendromunda yiiksek basingli
hidrosefalinin oldugunu, beyaz cevher degisikliklerinin
BT'de hipodens goriildiiglinii ve bunun sebebinin hidrose-
faliye bagli periventrikiiler édem olabilecegini vurgu-
lamiglardir (5). Ancak daha sonra MRG ile yapilan ¢alis-
malarda periventrikiiler lezyonlarin sadece hidrosefaliye
bagl degil, ayn1 zamanda miyelinizasyon bozukluguna
bagli olarak da gelisebilecegi bildirilmistir (4).

MPS'deki santral sinir sistemi tutulumu en iyi MRG
ile, TIA'da hipointens ve T2A'da hiperintens lezyonlar
olarak goriintiilenebilir. Lezyonlar genellikle pariyetal lob-
da lokalize olup, MPS'lerin agir formlarinda temporal ve
frontal loblarda da benzer lezyonlar bulunabilir. Ozellikle
sagittal ve koronal planda alinan goriintiilerde korpus
kallozumdaki lezyonlar kolaylikla ayirt edilebilir (4).
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MPS'de goriilen mental retardasyon ile MRG bulgu-
lar1 arasinda tam bir korelasyon saptanmamakla birlikte
(15), mental retardasyon derecesi ile serebral doku kaybina
sebep olabilecek derecede atrofi, ventrikiiler genisleme ve
beyaz cevher degisiklikleri arasinda iliski kurulabilmekte-
dir (4). Olgumuzda mental retardasyonu agiklayabilecek
diizeyde beyaz cevherde voliim kayb1 MRG ile saptandi.

MPS, mega sisterna magna veya Dandy-Walker kom-
pleksi gibi, posterior fossa kistleri ile siklikla beraberdir
(16). Lee ve ark. yaptig1 calismada, 6 Hurler sendromlu ol-
gunun birinde mega sisterna magna, birinde Chiari tip I,
birinde posterior fossada araknoid kist, 3'linde temporal
fossada araknoid kist saptanmig olup, bu olgularin birinde
mega sisterna magna ve temporal fossada araknoid kisti be-
raber olarak izlemislerdir (4). Hurler sendromlu olgumuzda
da megasisterna magna ve temporal fossada araknoid kist
beraber olarak izlendi.

Taccone ve ark. MPS'li olgularda kraniyoservikal
bileske seviyesinde dura mater kalinlasmasi saptadiklarini
ve bunun bazi olgularda subaraknoid mesafede daralma ve
spinal kordda kompresyon olusturdugunu bildirmislerdir.
Ayni arastirmacilar kraniyoservikal bileske seviyesindeki

Sekil 3. Kranial BT incelemede A. Lateral ventrikiil ve B. Sentrum semio-

vale diizeyinden gecen kesitlerde; ventrikiiler sistemde genisleme ve beyaz Sekil 4. Kranial MRG incelemede A. Orta hattan gegen sagittal
cevherde degisik ebadlarda multipl hipodens lezyon alanlari izlenmektedir. T1A'da korpus kallozumda.
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Sekil 4. Kranial MRG incelemede B. Aksiyal T1A'da sentrum semiovalede multipl, diizgiin sinirl hipointens lezyonlar C,D. T2A'da hiperintens mul-
tipl kistik alanlar olarak izlenmektedir. Ayrica ventrikiiler sistemde genisleme ve beyaz cevher voliimiinde azalma dikkati ¢gekmektedir. E. Posterior
fossa diizeyinden gegen aksiyal T2A'da mega sisterna magna ve sol temporal fossa anteriorda araknoid kist izlenmektedir.
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dura mater kalinlasmasinin BT'de yumusak doku yogun-
lugunda oldugunu, MRG'de ise TIA ve T2A kesitlerde
hipo/izointens goriildiigiinii belirtmislerdir (6). Olgumuzda
kraniyoservikal bileske seviyesinde dura mater kalinlas-
mas1 saptanmadi.

Stockler ve ark. MPS'li olgularda neoplazma gelisme
riskinin arttigmi bildirmisler, yiiksek basingli hidrosefalisi
bulunan Hurler sendromlu bir olgularinda posterior fossada
ependimoma tesbit etmislerdir (17). Hurler sendromlu ol-
gumuzda neoplazma tesbit edilmedi.

Sonug olarak Hurler sendromunda tesbit ettigimiz kra-
nial MRG bulgular: diger MPS tiplerinde de goriilebilmek-
te olup, Hurler sendromu igin spesifik degildir. Ancak
MPS'li olgularda santral sinir sistemi tutulumunun tes-
bitinde, korpus kallozumdaki lezyonlarin gosterilmesinde,
serebral patolojilerin takibinde ve birlikte goriilebilecek
serebral patolojilerin erken donemde taninmasinda kranial
MRG'nin katkisi olabilecegi kanisindayiz.
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