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MAKROSEFALININ NADIR NEDENi: CANAVAN HASTALIGI

1Serkan Toker, 2Hakan Ozmen, 2Rabia Tutiinci Toker, 2Muhittin Bodur, 2Mehmet Sait Okan

1Uludag Qniversitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Uludag Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim
Dali

Giris: Makrosefali, bas gevresinin yas, cinsiyet ve Irk igin belirlenen normal standart degerlerin izerinde olmasidir.
Makrosefaliye neden olan hastaliklar:

1) Beyin omurilik sivisinda artisa yol aganlar,
2) Megalensefaliye, yani beyin kitlesinde artisa neden olanlar,
3) Kraniyum kalinliginda artisa neden olanlar,

4) Intrakraniyal boglugu dolduran kan, subdural sivi gibi ekstraserebral sivilar da artisa neden olan hastaliklar
olarak dért ana grupta siniflandirilabilir.

Canavan hastaligi (CH), makrosefaliye neden olabilen metabolik hastaliklardan biridir. Erken dénemde hipotoni,
ilerleyen dénemde spastisite, makrosefali, bas kontroliniin olmamasi, ilerleyici agir mental retardasyon ve
nobetlerle ortaya gikabilmektedir. Bu yazida, bas boyun kontroli olmayan hipotoni ve makrosefali ile Cocuk
Noroloji Klinigine bagvuran CH tanisi almig iki olgu sunulmustur.

Olgular:

Olgu 1: Sekiz aylik erkek olgu, ilk kez bes aylikken anne ile g6z temasi kuramama ve bas boyun kontrol
olmamasi nedeni ile bagvurdu. Prenatal ve natal 6ykustnde ozellik yoktu. Anne baba arasinda akrabalik yoktu ve
ailede bilinen genetik hastalik tariflemiyorlardi. Fizik muayenede, bas cevresi biylk, horizontal nistagmus
mevcut, hipotonik, bas boyun kontrolli yok ve derin tendon refleksleri artmis olarak bulundu.

Olgu 2: Dort yas erkek olgu, ilk kez 13 aylikken ndbet nedeni ile basvurdu. Prenatal ve natal dykiisiinde 6zellik
yoktu. Fizik muayenede makrosefalik, bas boyun kontrolli yok, hipotonik ve derin tendon refleksleri artmis olarak
bulundu. Néromotor geriligi nedeni ile pek¢ok hekime basvurusu vardi. Nobete yonelik antiepileptik tedavi
baslandi. Olgularda makrosefali ve hipotoni olmasi nedeni ile metabolik testleri génderildi ve Kranial Gortintlileme
yapildi. Olgularin  Kranial Gorintilemelerinde diffiz beyaz cevher tutulumu saptanmasi (lzerine MR-
spektroskopileri istendi, artmig N-asetil aspartik asit (NAA) piki saptandl, idrar organik asit analizi génderildi, idrar
organik asit analizinde de NAA artisi bulundu.

Tartisma: Bas gevresi 6lgtimi, gocuk muayenesinin 6nemli bir pargasidir. Makrosefali tespit edildiginde iyi alinmig
bir éyki, dikkatli bir fizik muayene ve istenecek ileri nérogérintlileme yontemleri ve metabolik testler ile ayirici
tani yapilmaktadir. Makrosefaliye yol agan nadir durumlardan biri CH'dir Klinik olarak CH; makrosefali, hipotoni,
irritabilite ve buna eslik eden beslenme bozukluklari ile karakterizedir.

Sonug: Makrosefali, hipotoni ve néromotor gelisme gerili§i olan hastalarda lokodistrofik hastaliklar da
distiniimelidir. Kraniyal MR spektroskopide NAA piki CH icin dnemlidir. Metabolik testler ve genetik analiz taniy
kesinlestirmektedir.
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