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OZET: Metakromatik lokodistrofi (ML) otozomal resesif gegis gdsteren bir sifingolipid metabolizma-
s1 bozuklugudur. Serebrosid sulfataz yetersizligi sonucu sinirlerde demiyelinizasyon olugmakta, hiicre
iginde serebrosid sulfat birikmekte ve gegitli klinik tablolara yol agmaktadir. Genellikle gocukluk ¢aji
hastalii olan ML, nadir de olsa erigkin ve ileri yaglarda goriilmektiedir. Burada, erigkin yasta goriilen
ve histopatolojik olarak tanisi kesinlegen bir ML olgusu, ilgili kaynaklar gozden gegirilerek sunul-
mug ve kisaca hastaligin klinik ve patolojik ozellikleri ile tam yontemleri iizerinde durulmugtur.

SUMMARY : Metachromatic leukodystrophy (ML) is an autosomal recessively inherited sphingolipid
metabolism disorder. As a result of cerebroside sulphatase deficienc, demyelinization of nerves and ac-
cumulation of cerebroside sulphate in the cells take place, causing the clinical symptoms and signs.
Largely limited to childhood, ML rarely occurs during adulthood and advanced -age. In this study, a
case of adult onset ML, in which the clinical diagnosis was confirmed by the histopathologic exami-
nation, is presented with the review of the literature and with special emphasis of the clinicopatho-
logic features, as well as the diagnostic methods.

GIRIS

Metakromatik I6kodistrofi (ML), basit birikme tipi, globoid hiicre tipi, siingersi skleroz
tipi, sudanofilik ve fibrinoid tipler ile digerleri olmak lizere bes ana baslik altinda toplanan
I6kodistrofilerden birinci grupta incelenmektedir (5). Basit birikme distrofisi ya da sulfatid
lipidozis adlarini da almaktadir ve en sik rastlanan lokodistrofi tipidir. Otozomal resesif
gegis gosteren bir sifingolipid metabolizmas! bozuklugunun séz konusu oldugu ML'de,
serebrosid sulfataz yetersizligi sonucu gesitli organlarda serebrosid sulfat birikmekte,
bu serebrosid ve sulfatidler miyelin yapisinda yer aldiklarindan, sinirlerde miyelinizasyon
bozuklugu gériilmektedir (2,6,9). Cogunlukla infant ve gocuklarda, en sik ilk dekadin ikin-
ci yarisinda gériilmekle birlikte, nadiren erigkinde ve ileri yaslarda da ortaya ¢ikabilmek-
tedir. Erkekte daha siktir (6). Prognozu kéti olan bu hastalik 3-5 yil iginde 61im ile sonug-
lanmaktadir (5).

OLGU

Olgumuz Z.S., 22 yasinda kadin hastadir. iki yildir giderek artan basagrisi, unutkan-
lik, ani sinirlenme, beceriksizlik, kilo kaybi, yutma gigligi ve inkontinans yakinmalari
bulunmaktadir. Mini mental state examination orta derecede zaman ve mekan dezorien-
tasyonu, dikkat bozuklugu, belirgin yakin bellek bozuklugu ortaya koymaktadir. EEG
normal olarak degerlendiriimis, EMG'de demiyelinizan sensorimotor polinropati ile uyum-
lu bulgular saptanmistir.

Bu bulgularin 1s1§inda néroloji kliniginde ML 6ntanisi ile incelenen olgudan yapilan N.
suralis biopsisinde frozan kesitlere uygulanan toluidin blue boyasinda Schwann hiicreleri
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ile makrofajlar iginde ve serbest sekilde kahverengi-kirmizi renkte metakromazi veren
graniler silfatid depolanmalari saptanarak ML tanisi kesinlestirilmistir (Biopsi No: 647/
89, DEU Tip Patoloji Anabilim Dali) (Resim).

TARTISMA

Eriskin yaslarda ortaya gikan ML'nin nadir gorildugi bildiriimektedir (6). Literatiirde
38 (9), 33 (2), 32 (3) ve 21 (1) yaslarinda ortaya ¢ikan olgular bulunmaktadir. Kaynaklar-
daki tim ML olgularinin ise 100'U agkin sayida oldugu saniimaktadir (6).

Hastaligin ileri yaglarda ortaya ¢ikan tipinde psikiatrik bulgular 6n plana ¢ikmakta, aile
oykisu ve norolojik bulgular ise bulunmamaktadir (2,3). Unutkanlik, sinirlilik, beceriksiz-
lik gibi psikiatrik belirtilerle kendini gdsteren olgumuzda oldugu gibi bu hastalar cogu za-
man uzun sire psikiatrik hasta olarak izlenmektedir. Yetigkinlerdeki genetik defektin de
infantil tiptekinden farkh olabilecegi disiiniilmektedir (6).

Hastaligin kesin tanisi biyokimyasal ve histokimyasal yéntemlerle koyulmaktadir. L&-
kositlerde azalmis arilsulfataz, fibroblast kiiltiirlerinde azalmis serebrosid sulfataz aktivi-
teleri, yine fibroblast kiltirlerinde elektron mikroskobik olarak konsantrik lamesler inkliiz-
yonlarin goriilmesi, glivenilir, ancak, uygulanmasi zor tani yontemlerindendir (7,8).

N. suralis biopsilerinin frozen kesitlerinin histokimyasal yéntemlerle incelenmesi tlke-
miz kosullarinda daha pratiktir. Toluidin blue veya thionin ile kirmizi-mor, bazan yesil ve-
ya turuncu, asetik asit-kristal viole karigiminda kahverengi metakromazi izlenmektedir.
Ayni yontem rektum, bébrek, apendiks vermiformis ve beyin dokularinda da uygulanabilir

(6).

Resim: Frozen section ile hazirlanan periferik sinir kesitine uygulanan toluidin blue
boyasinda graniiler siilfatid depolanmalart, 400 X (DEUTF Patoloji Anabilim Dals,
Biopsi No: 647/ 89).
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Ayrica mma2. bagina diigen miyelinli sinir liflerinde belirgin azalma oldugu ve gikartilan
histogramlarin taniya yardimei oldugu belirtilmektedir (1).

Kimura, sinir sisteminde santral-periferal gegis bdlgesindeki sinir kdklerinde miyelinli
liflerdeki hasara erken cevap olarak glial demetlerde artis oldugu ve bu bulgunun demiye-
linizan hastaliklarda bir kriter olarak kullanilabilecedini ileri slirmektedir (4).

Beynin CT incelemesinde ML ile uyumlu bulgular olarak ventrikiil genislemesi, sulkus-
larda genigleme, substantia albada hipodens gériinim saptandidi ve bunlarin taniya yar-
dimci oldugu belirtiimektedir (2). Olgumuzda CT incelemesinde substantia albada lezyon
gorulmistir. Aynca bu olgularda manyetik rezonansta da ML lile luyumlu gériintiiler sap-
tanmaktadir (9).

Deri fibroblast kiiltiirlerinde arilsulfataz-A diizeyleri incelenerek heterozigotlarin sap-
tanmasi ve genetik planlama yapilmasi veya amnion ponksiyonundan elde edilen hiicre-
lerin incelenmesi ile hastaligin erken tanisi mimkiin olmaktadir (5).

Sonug olarak, erigkin yasta ortaya gikan ML nadir gériilen bir durumdur. Bunun klinik,
biokimyasal, radyolojik ve patolojik tanilari 6zellikler gostermekte, hastaliin klinik olarak
psikiatrik hastaliklardan ayirici tanisi 6nemli olmaktadir.
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