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Gaucher’s Hastaliginda Santral Sinir Sistemi Tutulumu:

Radyolojik Demonstrasyon Olgu Sunumu

Hatice Oztiirkmen Akay* , Alpaslan Kemal Tuzcu**

OZET

Gaucher’s hastalig1 en sik goriilen sfingolipid depo hastaligidir. Santral
sinir sistemi tutulumu cok nadirdir ve santral sinir sistemi tutulumu
goriintiileme bulgular: nonspesifiktir.

Bu olguda, Gaucher hastaliginin santral sinir sistemi tutulumu
serebrospinal st incelemesi ile kanitlanmis bir hastadaki bilgisayarl
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tomografi ve manyetik rezonans bulgulari tanimlanacaktir.

Anahtar Kelimeler: Gaucher’s Hastaligi, Radyolojik Bulgu, Santral Sinir

Sistemi

Central Nervous System Involvement in Gaucher’s Disease:

Radiological Demonstration Case Report

SUMMARY

Gaucher’s disease is most common sphyngolipid storage disease.
Central nervous system involvement is very rare and imaging findings of

this involvement is not specific.

In this case report, we described computed tomographic and magnetic
resonance findings of cerebral involvement verified with cerebrospinal fluid
examination in a patient with Gaucher’s disease.
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GIRIS

Gaucher’s hastalig1 en sik goriilen sfingoli-
pid depo hastaligidir. Glukoserebrosidlerin
retikiiloendotelyal hiicrelerde birikimi ile
karakterizedir ve bu hiicrelerin karakteristik
goriinimi Gaucher hiicresi olarak isimlendiri
lir. Radyolojik olarak hastalarda en sik
hepatosplenomegali ve kemik lezyonlarn
goriliir. Santral sinir sistemi tutulumu g¢ok
nadirdir ve santral sinir sistemi tutulumu
goriintiileme bulgulart nonspesifiktir (1,2).

Bu olguda, abdominal organ, kemik wve
akciger tutulumu yaninda santral sinir sistemi
tutulumu serebrospinal sivi incelemesi ile
kanitlanmis bir hastadaki bilgisayarli tomografi
(BT) ve manyetik rezonans (MR) bulgularini

tanimladik ve literatiirdeki bulgular esliginde
tartistik.

OLGU SUNUMU

Yiksek ates, halsizlik ve yaygin kemik
agrilart nedeniyle hastaneye bagvuran 22
yasinda erkek hasta. Fizik bakisinda karinda
yaygin hassasiyet ile birlikte hepatosplenome-
gali saptandi.

[Ik radyolojik inceleme olarak yapilan
abdominal ultrasonografisinde, karaciger ve
dalakta normal parankim ekojenitesi ile birlikte
belirgin biiylime saptandi. Her iki bobrek grade
iki diffiiz ekojenite artis1 gdstermekte idi.
Posteroanterior akciger grafisinde her iki

* Diyarbakir SSK Bélge Hastanesi
** Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi I¢ Hastaliklar1 A.D.

74



H. Oztiirkmen Akay ve A. Kemal Tuzcu

akcigerde tiim zonlarn tutan yaygin retikiiler-
mikronodiiler milier patternde opasite artisi
(Resim 1 a) nedeniyle elde olunan akciger
bilgisayarli tomografisinde, her iki akciger
parankiminde alt zonlarda daha belirgin diffiiz
mikronodiiler opasiteler izlendi (Resim 1 b).

Resim 1 a. PA akciger grafisinde her iki
akcigerde tiim zonlarn tutan yaygin retikiiler-
mikronodiiler milier patternde opasite artisi,

Resim 1 b. Akciger bilgisayarli tomografisin-
de, her iki akciger parankiminde alt zonlarda
daha belirgin diffiiz bilateral retikiilonodiiler
opasiteler.

Hiler ve mediastinal lenfadenopati,
kaverndz veya fibrotik degisiklikler, bal petegi
goriliniimii,hava kisti, plevral kalinlasma veya
effiizyon, bu opasitelere eslik etmemekteydi.
Hastanin,  tiiberkiiloza  yonelik  yapilan
arastirmasinda miispet bulgu yoktu. Hastanin
kemik agrilarindan en yogun olarak yakindigi
kalca ve femur grafilerinde, her iki kalca
eklemi ve eklemi olusturan kemik yapilar
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normal olarak degerlendirildi. Her iki femur
distal metafizlerinde tipik Erlenmayer sisesi
gOriiniimiinii  amimsatan tiibiilasyon kusuru
izlendi (Resim 2).

Resim 2. Her iki femur distal metafizlerinde
tipik  “Erlenmayer  sisesi”  gOriiniimiinii
animsatan tiibiilasyon kusuru

Hastanede yattig1 siire iginde siddetli bag
agrisi, biling bulanikligi gelisen hastanin fizik
bakisinda, ense sertligi ve meningeal irritasyon
bulgular1 saptanmasi iizerine yapilan serebral
Btde, sol parictalde subkortikal alanda,
cevresinde 6dem ile uyumlu 1limhi hipodens
zon bulunan, izodens, 1 cm boyutlu alan
izlendi (Resim 3). Bu goriinim Gaucher
hastaliginda ¢ok nadir olarak izlenen serebral
tutulum ile uyumlu olarak degerlendirildi ve
planlanan kontrastli BT inceleme yerine hasta-
nin bobrek parankim gradelerinin yiiksekligi
ve renal fonksiyon bozuklugu nedeniyle
manyetik rezonans inceleme yapilmasi daha
uygun goriildii. MR incelemede, sol parietalde
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subkortikal alanda, T1 A G ve T2 A G lerde 1
cm boyutlu izointens goriiniim ve ¢evresinde
O6dem alani vardi (Resim 4).

Resim 3. Serebral bilgisayarli tomografide
(nonkontrast inceleme) sol parietal lobda
subkortikal alanda, c¢evresinde odem ile
uyumlu 1limli hipodens zon bulunan izodens 1
cm boyutlu alan .

Resim 4: Kranial MR T2 A G‘lerde sol
pariatelde c¢evresinde O6dem alani bulunan
izointens 1cm boyutlu lezyon.

Bu BT, MR bulgular1 ve meningeal irritasyon
klinigi nedeniyle yapilan beyin omurilik sivisi
(BOS)  mikroskopisinde  tipik  Gaucher
hiicrelerinin goriilmesi santral sinir sistemi
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tutulumunu kanitladi. Genel durumda ani
bozulma nedeniyle hastaya ek degerlendirme
yapilamadi, bir diger merkeze ileri tedavi ve
kemik iligi transplantasyonu yapilmak tizere
sevk edildi.

TARTISMA

Gaucher hastaliginin radyolojik bulgular,
klinik bulgular gibi hastanin yasina bagh
degiskenlikler gosterir. Radyolojik olarak
hastalarda en sik hepatosplenomegali ve kemik
lezyonlar1 goriiliir. Kemik tutulumlart oldukga
iyl tanimlanmustir (1).

Gaucher hastaligmin akciger tutulumunda,
diffiiz  bilateral retikiilonodiiler opasiteler
izlenir. Bu goriiniime neden olan sarkoidoz,
histiositozis X, hemosiderozis, amiloidozis,
alveoler proteinosis ve diger bircok neden ile
ayirict tani, klinik ve varsa diger radyolojik
bulgular ve biopsi ile yapilabilir (3). Bizim
olgumuzda, klinik ve laboratuar olarak diger
hastaliklar1 ~ diislindiiren, tipik  bulgularin
olmamasi ve radyolojik degerlendirmede, diger
hastaliklarda her iki akciger parankiminde
diffiiz mikronodiiler opasitelere eslik eden,
hiler ve mediastinal lenfadenopati, kaverndz
veya fibrotik  degisiklikler, bal petegi
goriiniimil, hava kistlerinin, plevral kalinlasma
veya efflizyon, gibi bulgularin olmamasi,
bulgularin  akciger tutulumu ile uyumlu
oldugunu desteklemektedir. Ancak kesin tani
icin histopatolojik tan1 gerekmektedir.

Gaucher’s hastaliginda splenomegali siktir.
Tutulmus  dalaklarda  hipoekoik  veya
hiperekoik yuvarlak alanlar da dokiimante
edilmistir. Bu fokusler Gaucher hiicre depozit-
leri, fibrozis veya infarkt alanlaridir (4, 5).
Olgumuzun yapilan USG sinde ekosunda
degisiklik olmadan, splenomegali izlenmistir.

Gaucher hastaliginda “yetiskin tip” olarak
da adlandirilan Tip I de karakteristik olarak
santral sinir sisteminin olaya katilmadigindan
ve hepatosplenomegaliden s6z edilmektedir.
Tip II yiiksek derecede 6ldiiriicii olup, yasamin
ilk 6 ayma kadar olan g¢ocuklar etkiler ve
siddetli santral sinir sistemi tutulumu ile
karakterlidir. Klinik bulgularda noérolojik
yikim baskindir. “Juvenil tip” de denen Tip III
de hem beyin hem de organ tutulumu vardir.
Seyir Tip I ile II arasindadir (6). Gaucher ve
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Niemann-Pick hastaligit gibi lipid depo
hastaliklart retikiiloendotelial sistem tutulumu-
na neden olduklar i¢in bu hastaliklarin santral
sinir sistemi tutulumlarindaki goriiniimler ve
bunlarin goriintiileme bulgular1 Niemann-Pick
hastaligindaki serebral atrofi veya Gaucher
hastaliginda splenektomiyi takiben gelisen
infeksiyonlar ~ gibi  nonspesifiktir  (2,7).
Olgumuzun, klinik olarak santral sinir sistemi
tutulumu bulgular saptandiktan sonra elde
olunan serebral BT de fokal izodens bir alan ve
tliml1 ¢evre 6demi izlenmis, ancak intravendz
kontrast madde enjeksiyonu i¢in kontrendikas-
yon bulunmasi nedeniyle tomografik olarak
daha ileri bir tamimlamaya gidilememistir.
Manyetik rezonans inceleme de T1 A ve T2 A
goriintiilerde ¢evresinde 6dem olan izointens
lezyon, intraserebral Gaucher hiicre depoziti ve
cevre Odemi olarak yorumlanmistir. BOS
incelemesinde de Gaucher hiicrelerinin varligi
santral sinir sistemi tutulumunu kanitlamistir.
Gaucher’s hastaliginda goriilebilen bir diger
olay serebral infarkttir ve bu da, hipodens alan
santralindeki  izodens  fokus  nedeniyle
diistiniilmemistir. Blaser’in tarif ettigi splenek-
tomi sonrasi santral sinir sistemi infektif
degisiklikleri ve serebral apsenin (7), sundugu-
muz olguda, BT ve MR da tipik goriintiilerinin
bulunmamasi, splenektomi yapilmamis olmasi
ve serebrospinal sivi incelemesi ile uzaklasil-
mistir. Ancak elimizde histopatolojik taninin
bulunmamasi ve Gaucher’s hastaliginin santral
sinir sistemi tutulumunun radyolojik goriintii-
lerine ait literatiir bilgisinin yetersiz olmasi
sebebiyle kesin tam1 sOylemek miimkiin
olmamaktadir.
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Bizim olgumuzdaki, radyolojik bulgularin
Gaucher’s hastaliginin nadir olan santral sinir
sistemi tutulumuna ait olabilecegi mevcut
bilgilerle diigiiniilmiistiir. Ancak daha ¢ok vaka
ile yapilacak caligmalar ve elde edilecek
bilgilerle desteklenmelidir.
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