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ÖZET 

X'e bağlı adrenolökodistrofi (ALD), santral sinir sistemi beyaz cevherini, aksonları, adrenal karteksi ve testisleri 
etkileyen genetik bir hastalıktır. Progresif psikomotor gerileme, görsel ve/veya işitsel fonksiyonlarda kayıp ve 
adrenal yetmezlik tipik klinik bulgu/andır. ·Değişik klinik ve tedavi yaklaşımı gerektiren varyant tipleri vardır. 
Erken tanı ve tedavi hastalığın prognozu açısından çok önemlidir. Kemik iliğj transplantasyonunun erken 
beyin tutulumu olan olgularda; diyet (Lorenzo'nun yağı) tedavisinin ise genetik ya da biyokimyasal olarak 
tanı konmuş olgularda fayda sağladığı bildirilmiştir. Biokimyasal testlerle tanı konabi/ir ancak hastalığın 
ilerlemesi değerlendirilemez. Bu olgu sunumunda hastalığın ilerlemesi Manyetik Rezonans Görüntü/erne 
(MRG) bulguları ışığında degerlendirilmiştir. 
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SUMMARY 

X linked adrenoleukodystrophy (ALD) is a genetical/y determined disorder that involves the nervous system 
white matter, axons, adrenal cortex and testes. The typical c/inica/ manifestations are progressive psychomotor 
regression, vision and/or auditory impairment and adrenal insufficiency. It has variants with widely diffirent 
outcomes, hampering c/inical counse/ing and evaluation of therapies. Early diagnosis and treatment is essential 
for a better prognosis. Whi/e bone marrow transp/antation is beneficia/ in patients with early cerebral 
involvement, diet ("Lorenzo's oil} therapy has been found preventive in genetically or biochemically proven 
subclinic cases. Biochemical findings prove the disease, but the progression can not be estimated. Here, a 
case in which the progression of the disease has been shown by MR! is presented. 
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Apaydın ve ark. 

Adrenolökodistrofi (ALD), asetil Co-A sentetaz 
adındaki enziminin fonksiyonel eksikliğine bağlı 

olarak, çok uzun zincirli yağ asitlerinin peroksi­
dasyonundaki azalma nedeniyle gelişir. X'e bağlı 
resesif geçişli bir hastalık olup erkek çocuklarda 
görülme insidansı 1/25.000 dır. Genetik defekt 
X kromozumu uzun kolunun son segmentinde­
dir {Xq28). Çok uzun zincirli yağ asitleri başta 
beyin beyaz cevheri olmak üzere çeşitli doku­
larda birikerek beyinde demiyelinizasyon, yangı­
sal reaksiyon, glioz ve nekroza neden olur (1-4). 

Adrenolökodistrofi ilk kez 1923'de Siemerling 
ve Creutzfeldz tarafından 4 yaşındaki bir olguda 
tanımlanmıştır (5). Tüm populasyoncia insidansı 
1.3/100 OOO'dir. Erkeklerde sık görülen üç formu 
sırasıyla serebral, tek başına Addison hastalığı 
ve adrenomyelonöropati'dir (AMN). Heterozi­
got kadınlarda %20 oranında adrenomyelonö­
ropati veya nadiren adrenal yetmezlik şeklinde 
seyreder. Bunların dışında çeşitli ara tipler de 
vardır (5,6). Çocukluk çağında izlenen serebral 
form ALD ortalama 4-8 yaşlarında başlar. Biliş­

sel fonksiyonlarda ilerleyici yıkım, !isan bozuk­
luğu, işitme kaybı, görme yitimi, koordinasyon 
bozukluğu, motor fonksiyonlarda bozulma ile 
karakterize olup hastalar iki yılda yatağa bağımlı 
hale gelirler (3-5). 

Kesin tanı plazma, eritrosit, lökosit ya da fibro­
blast kültüründe çok uzun zincidi yağ asitlerinin 
varlığı ile konur (C26<:1.30, C26/C22<:0.023) 
(5). Ancak yağ asitleri düzeyi ile klinik seyir ara­
sında direkt ilişki olmadığından hastalığın ilerle­
mesinin gösterilmesinde radyolojik incelemeler 
önem taşır (1,6,7). Burada klinik seyirdeki iler­
lemenin MRG ile gösterilebildiği bir ALD olgusu 
sunulmuştur. 

OLGU 

Sekiz yaşındaki erkek olgu (R.A.) görme, duyma, 
kişilik, konuşma bozukluğu ve konvüzyonlar 
nedeniyle başvurdu. Yapılan fizik muayenede 
boy ve ağırlık persantilleri normaldi. Nörolojik 
muayenede bulguları Babinski pozitifliği ve derin 
tendon reflekslerinde artış dışında normal olup, 
BOS hücre ve biokimyası olağan bulundu. Hika­
yesinde son bir yıldır giderek artan görme ve 

işitme bozukluğu, dikkatinde azalma, okul başa­
rısında gerileme olduğu öğrenildi. Soygeçmişin­
de özellik saptanmadı. VEP ön görsel yollarda 
bilateral ılımlı ileti uzaması mevcuttu. AEP de 
bilateral bulbo-pontin mezensefalik ileti yavaş­
laması izlendi. Laboratuvar incelemelerde hemo­
gram, karaciğer ve böbrek fonksiyon testleri, 
kortizol değerleri normaldi. Mental değerlen­
dirmede dikkat eksikliği tespit edildi. Radyolojik 
tanı amacıyla önce pre ve postkontrasi bilgisa­
yarlı tomografi (BT) tetkiki yapıldı. Prekontrast 
tetkikte bilateral paryeto-oksipital beyaz cevher­
de dansite azalması, postkonirast tetkikte bu 
alanda aktif demiyelinizasyon ve yangıya uyan 
alanda kontrast tutulumu saptandı (Resim 1). 
Yapılan manyetik rezonans görüntüleme (MRG) 
tetkikinde; Spin eko T1A, T2A ve postkontrasİ 
T1A yapılan çalışmada; sentrum semiovale düze­
yinde, korpus kallosum spleniumunda, paryeto­
oksipital alanda yaygın demiyelinizasyona/yangı­
sal reaksiyona bağlı T1A hipointens, T2A hiper­
intens görünüm ve T1A postkontrast inceleme­
de aktif demiyelinizasyon/inflamasyon alanında 

belirgin konirast tutulumu saptandı (Resim 2). 
MRG bulguları ile ALD düşünülerek peroksizo-

Resim 1. Kontrastlı BT (İlk başvuru): Paryeto-oksipital 
alanda kontrastiamın gösteren aktif demiyeli­
nizasyon sahası çevresinde beyaz cevher ödemi 
görülüyor. 
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Resim 2. MRG (İlk başvuru): a) Postkentrast TlA aksiyel 
spin eko MR incelemesinde aktif demiyelizasyon 
sahasındaki kentrast tutulumu. b) T2A aksiyel 
spin eko MR incelemesinde demiyelinizasyon 
alanında T2A belirgin hiperintens görünüm. 

mal test için kan örneği alındı ve test sonucun­
da çok uzun zincidi yağ asitleri (VLCFA) düzeyi 
yüksek olarak rapor edildi (C26:6.03 umol/L, 
referans aralığı <: 1.30, C26/22: 1. 12, referans 
aralığı<:0.023, kalkülasyon değeri 14.5 referans 
aralığı <:7.5). Radyolojik ve laboratuvar bulgu­
lar ile olgu X' e bağlı resesif geçişli ALD tanısını 
aldı. 

X' e bağlı adrenolökodistrofi 

Resim 3. MRG (6. ay): T2A spin eko aksiyel MR ineele 
mesinde paryetooksipital alandaki santralden 
perifere doğru; santralde nekroze alan, aktif 
demiyelinizasyon sahası ve en periferde beyaz 
cevherdeki ödem alanı seçilmektedir. 

Olgunun 6 ay sonra yapılan MRG inceleme­
sinde patolojik sinyal artışı, kontrast tutulumu, 
anatomik tutulum belirginliği klinik bulgulardaki 
(görme- işitme- bilişsel durum) kötüye gidiş ile 
orantılı olarak arttı. Pons ve bulbusta kortiko­
spinal, kortikopontin traktüs, lateral genikülat 
cisim boyunca T2A yüksek sinyal ve paraman­
yetik kontrast tutulumu belirginleşti (Resim 3). 
Olgu nöropsikolojik bulguların kötüleşmesi ile 
başvuruşundan bir yıl sonra kaybedildi. 

TARTIŞMA 

X'e resesif geçişli ALD'de, erken tanı ve hasta­
lığın evresinin tanımlanması, uygun tedavi seçi­
mine yönelik olarak önem taşımaktadır. Hızlı 

ilerleme riski ve erken serebral tutulumu olan 
hastalarda kemik iliği transplantasyonu, morbi­
dite ve mortaHteyi azaltır (2,3). Esas tanı kriteri 
plazmacia uzun zincidi yağ asitlerinin yükselme­
sidir. ALD'li erkek hastaların tümünde, taşıyıcı­
ların %80'inde normal sınırların üzerindedir. 
Plazma çok uzun zincidi yağ asitleri Zellweger 
sendromu gibi diğer peroksismal hastalıklarda 
ve ketojenik diyet alan epileptik çocuklarda da 
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Resim 4. MRG (1. yıl): Olgunun ilk başvurusundan 1 yıl sonra yapılan kontrol tetkikte klinik bulguların ilerlemesine 
paralel olarak; a) lateral genikulat cisimde, b) korpus kallosum spleniumunda, c) kortikospinal traktüste T2A 
aksiyel hiperintens anormal sinyal varlığında artış görülüyor. 

artabilir. Fakat bu hastalıklar öykü ve klinik 
özellikler ile kolaylıkla ayrılabilir (4,5). Bizim 
olgumuzda da plazma çok uzun zincidi yağ asit 
düzeyi yüksek bulunmuştur. 

Spesifik plazma testleri ve MR incelemeleri 
tanı ve santral sinir sistemi erken tutulumu için 
önemli metodlardır. Fakat plasma testleri hastalı­
ğın ilerlemesini gösteremediği gibi klinik bulgu­
larda da hastalığın yavaş ilerlemesiyle belirgin 
değişiklik oluşmaz (2,3,6-8). 

Patolojik olarak, otoimmun veya sitakin başlan­
gıçlı yangısal olaya bağlı olarak serebral tutu­
lumda beyaz cevher demiyelinizasyonu, perivas­
küler infiltrasyonlar, sıkı bağlantı noktalarında 

zayıflama gelişir (1). Yangısal olayın ağırlığı has­
talığın hızlı ilerlemesine paralel olup kan-beyin 
bariyeri yıkımına bağlı T1A imajlarda karakte­
ristik kentrast tutulumu oluşur. Yangısal reaksi­
yonun şiddeti ile hastalığın ilerlemesi paraleldir 
(1,2). T2A kesitlerdeki intensite artımiarına göre 
MRG'deki anatomik tutulum anormallikleri baş­
lıca beş grupta değerlendirilmiştir (1: paryeto­
oksipital beyaz cevher, 2: frontal beyaz cevher, 
3: kortiko-spinal traktüs, 4: serebellar beyaz cev­
her, 5: paryeto- oksipital ve frontal beyaz cev­
her tutulum birlikteliği). Radyolojik olarak en 

sık görülen serebral bulgu paryeto-oksipital böl­
gede belirgin, keskin sınırlı simetrik demiyelini­
zasyon alanlarıdır. %15 olguda ise hastalık fron­
tal bölgederi başlar (8). Asimetrik kitle lezyon­
ları yanısıra Multipl Skierez (MS) benzeri tutu­
lum da bildirilmiştir (9). Olgumuzdaki serebral 
tutulum paryeto-oksipital simetrik olup en sık gö­
rülen tutulum olup en sık görülen tutulum pat­
terni ile uyuıniuydu (2,6-8). Kentrast tuturumu 
T1A kontrastlı imajlarda anormal beyaz cevher 
sınırındaydı. Ek olarak yangısal olayın sınırı has­
talığın geçmişi hakkında da bize ön bilgi ver­
mekteydi. 6'şar ay arayla yapılan MRG incele­
melerinde paryeto- oksipital alandaki demiyeli­
nize alan hacmi ve kontrastlanım patterni olgu­
daki klinik bulguların ilerlemesiyle artış göster­
miştir. Kortikospinal traktüs- pons ve bulbustaki­
korpus kallosum ve lateral genikülat cisim 'deki 
tutulurnun artması ile klinik bulgular paralel ola­
rak artmıştır. Bu bulgular literatür bulguları ile 
paralellik göstermekteydi (2,6-8). 

Tanı konduktan sonra tedavinin seçimi kritiktir. 
Geç serebral tutulumda diyet tedavisinin belirgin 
faydası gösterHememiş olup (düşük-VLCFA ve 
doymamış yağ asitleri), kemik iliği transplantas­
yonu erken beyin tutulumu olan olgularda öneril­
mektedir (1,9). 
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Adrenolökodistrofili olgularda klinik ve radyolojik 
değerlendirme hastalığın progresyonunu belirle­
mede önemlidir. Özellikle konrastlı TlA serebral 
MRG izlernde önemli yer tutar. 
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