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Kallmann sendromu: MRG bulgulari
Kallmann syndrome: MRI findings
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OZET

Kallmann sendromu, hipogonadotropik
hipogonadizm ve anosmi veya hiposmi ile
karakterize néronal migrasyon bozuklugudur.
Defektif rinosefalon gelisiminin olfaktor trakt
anomalilerine neden oldugu genel olarak kabul
edilen goristir. Biz, klinik ve laboratuar bulgulari
Kallmann sendromu ile uyumlu olan hastada olfaktor
trakti ve olfaktor sulkusu magnetik rezonans
goriintiileme ile degerlendirdik. Koronal
gorintiulerde frontal boélgede olfaktor trakt yoklugu
ve bilateral olfaktor sulkus aplazisi tanimlandi.
Anahtar kelimeler: Kallmann sendromu,
hipogonadotropik hipogonadizm, eko-planar
manyetik rezonans goriintiileme

Tiirkce kisa makale baghigi: Kallmann sendromu

Kallmann syndrome is a neuronal migration disorder
characterised by hypogonadotrophic hypogonadism
and anosmi or hyposmia. It is generally accepted
that defective rhinocephalon development result in
olfactory tract abnormalities. We used magnetic
resonance imaging to visualize the olfactory tract
and evaluate the olfactory sulci in patient whose
clinical and laboratory findings were compatible with
Kallmann syndrome. Coronal images of the frontal
region clearly demonstrated aplasia of the bilateral
olfactory sulci and absence of the olfactory tracts in
patient.
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Giris

Kallmann  sendromu (KS), hipogonadotropik
hipogonadizm ile birlikte anosmi veya hiposmi ile
karakterize noéronal migrasyon bozuklugudur (1).
Rinosefalondaki gelisimsel defekt sonucu olfaktor
trakt gelisemez veya hipoplazik kalir. Magnetik
resonans gorintileme (MRG) anosmi veya hiposmi
bulunan hastalarda olfaktor trakti ve sulkusu
degerlendirmede oldukga faydalidir (2,3). Bizanosmi
sikayeti ile basvuran ve KS tanisi alan hastayr MRG
bulgular esliginde sunmayi amagladik.

Olgu Sunumu

30 yasinda erkek hasta koku alamama sikayeti ile
basvurdu. Travma veya gegirilmis beyin—hipofiz
ameliyati, ila¢ kullanimi ile kranial bolgeye yonelik
radyoterapi hikayesi yoktu. 6 yillik evli olan hastanin
¢ocugu yoktu. Fizik muayenede testis boyutlar
normalden kiiclktl. Aksillar ve pubik killanmasi evre
1-2 idi. Laboratuar incelemede hormon degerleri
(LH<1.7 mlU/mL, FSH <1.5 mlU/mL, testesteron
<2.18ng/mL) disuk saptandi. GnRH testine yeterli
cevap alinamadi. Anosmi sikayeti de bulunan hastaya
KS 6n tanisi ile kranial ve hipofiz MRG incelemesi
yapildi. MRG de; bilateral olfaktor bulbus ve sulkus
ayri bir yapi olarak gorintiilenemedi (Resim 13, b) .

Resim 1: (a) Postkontrasth T1 agirlikh koronal (b) T2
agirhkli koronal planda bilateral olfaktor bulbus ve sulkus
izlenmemektedir. Ayrica gyrus rektus dizlesmis
gorinimdedir .

intrakranial ek patoloji saptanmadi. Hipofiz gland
ylksekligi normal olup gland iginde yer kaplayan
lezyon saptanmadi (Resim 2) . Hastaya goriintileme
ve laboratuar bulgulari esliginde KS tanisi kondu.

Resim 2: Postkontrastli T1 agirlikli sagittal planda hipofiz
glandi normal izlenmekte olup lezyon saptanmadi.

Tartisma

Hipogonadotropik hipogonadizm (HH) konjenital
veya edinseldir. Konjenital HH, anosmik HH
(Kallmann sendromu) ve normasmik HH (idiopatik
HH)" e ayrilir. Konjenital HH’ in insidansi 1-
10:100.000 canli dogumdur. Kazanilmis HH ‘e ilaglar,
infiltratif veya enfeksiydéz hipofizer lezyonlar,
tiimorler, hiperprolaktinemi, travma, hipofiz veya
kraniuma radyoterapi, alkol kullanimi,
hemakromatozis, sarkoidosis, histiositosis X gibi
sistemik hastaliklar neden olur (4,5). GnRH noronlari
embriyolojik donemde olfaktor lobda hipotalamusun
disinda bulunur(4).

Gelisimsel olarak GnRH ndéronlari olfaktor sistemin
olfaktor placode/vomeronasal organindan orjin alir,
vomeronazal fasikillerle migrasyon gosterir ve
forebrainde sinirler sonlanir (1, 4, 5). Olfaktor
placode da olusan gelisimsel anomaliler olfaktor
bulbus ve sulkusun gelisiminin bozulmasina neden
olur (1).

Konjenital HH genetik orjinlidir. KAL 1 geni KS ile
baglantiidir ve GnRH eksikligi ile baglantis
tanimlanmis gendir. Bu gen X kromozomunun Xp
22.32 bolgesinde haritalanmistir ve 14 eksondan
olusur. KAL 1 geni protein anosmin -1 olusumunu
saglar ve ekstraselliiler adezyon proteinidir. GnRH
salinimini saglayan néronlarin adezyon ve aksonal
migrasyonundan sorumludur. Bu gendeki mutasyon
GnRH noéronlarinda mutasyona ve olfaktor
noronlarin bozukluguna neden olur (6,7). KAL 1 geni
X'e bagh resesif gecis gosterir. Ailevi KS’'lu hastalarda
gorulir ve KS'lu tim vakalarin % 10-20" sini yapar.
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Ayrica FGR1, GNRHR, NELF, GPRSS4, PROKR-2, CHD-
7,ve FGF-8 genide bu sendrom ile baglantili
tanimlanmistir. Bu genler tek basina veya kombine
rol oynar ve bu genler GnRH Uretiminin bozulmasina
neden olan Prader-Willi Sendromu, Laurence-Moon-
Biedl Sendromu, Moebius Sendromu gibi genetik
hastaliklarla baglantihidir (4-7) .

HH ‘de klinik 6zellikler androjen eksikligi ve pibertal
sekstial maturasyonun olmamasi, gecikmesi veya
durmasina baghdir. Dislk kan testesteron seviyesi,
disik hipofizer hormon dizeyleri HH tanisini
diistindiiriir. intravenéz GnRH uyar testine yeterli
hormonal cevap alinamaz. KS'da olfaktor trakti
degerlendirmede  kranial MRG  basvurulacak
goriantileme yontemidir(1, 4, 5). KS ilk kez 1944
yilinda Kallmann ve arkadaslari tarafindan GnRH
eksikligine bagh HH ve anosmi bulunan olgularda
tanimlanmigtir. X’e bagl veya otozomal resesif gegis
gosteren KS insidansi erkeklerde 1/10000, kadinlarda
1/50.000 olarak bildirilmistir(3).

Olfaktor  sistem ve  patolojilerinin  detayl
goriantilenmesi MRG ‘nin klinik kullanima girmesi ile
mimkin olmustur. Bilgisayarli tomografi ile olfaktor
bulbus ve traktuslar kafa tabani kemik yapilarindan
kaynaklanan artefaktlar nedeni ile
degerlendirilememektedir (8). Olfaktor bulbus ve
traktusa ait MRG bulgulan ilk defa Suzuki ve
arkadaslari tarafindan 1989 yilinda bildirilmistir ( 6).
Bu yapilarin koronal planda ( fast spin echo T2
agirlikh goruntiler tercih edilen plandir) ve ylksek
matriks degerleri ile yiliksek bir duyarlilikla
gorintilenebilecegini  belirtmislerdir.  Normalde
olfaktor sulkus gyrus rektus ile medial orbital gyrus
arasinda yer alir ve hemen altinda olfaktor bulbus-
traktus izlenir (Resim 3).

Resim 3: 30 yasinda normal erkek hastada T2 agirhikh
koronal goriintiilerde normal olfaktor sulkus ve hemen
altinda yerlesim gosteren olfaktor bulbus net bir sekilde

izlenmektedir(ok basi: olfaktor bulbus, ok isareti: olfaktor
sulkus).

Olfaktor traktus onde olfaktor bulbus ve arkada
anterior olfaktor nukleus ve olfaktor stria ile
baglantihidir. Konjenital anosmili olgularda bu
yapilarda hipoplazi veya aplazisi tanimlanmistir (2,3,
8-11). Yousem ve arkadaslari yaptiklari calismada
olfaktor bulbus ve traktusu olgularin tamaminda
aplazik saptamiglardir, olgularin yarisinda ise tek
veya cift tarafli olfaktor sulkuslarin olmadigini
bildirmislerdir (2). Madan ve arkadaslarinda ise
olfaktor bulbusu tim hastalarda aplazik, olfaktor
sulkusu ise 3 hastada aplazik, 2 hastada hipoplazik
olarak saptamislardir (1).

Olgumuzda kranial MRG ‘de olfaktor bulbus ve
sulkus aplazik olup gortintiilenemedi. KS’lu hastalarin
kardiyovaskiler anomaliler, renal agenezi,
kriptorsizm, 4. parmak metakarp kisaligi ve fasial
anomaliler ile birlikteligi bildirilmistir(12). Olgumuzda
eslik eden sistemik anomali saptanmadi.

Sonu¢ olarak; MRG olfaktor bulbus, traktus ve
sulkusun yer aldig olfaktor kompleks patolojilerinin
degerlendirilmesinde basvurulacak goriintileme
yontemidir. Koronal goérintilerde olfaktor kompleks
yapilarinin hipoplazisi-aplazisinin gosterilmesi KS
tanisinda degerlidir. Adult yas grubunda KS’da
anosmi ve disik gonodal hormonlarin birlikteligi
taniyr distindirdr. Ayrica MRG olfaktor menenjiom
ya da sinonazal kitle gibi anosmiye neden olan
patolojilerinde ekarte edilmesini saglar.
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