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KEARNS-SAYRE SENDROMU :

Olgu Sunumu *

Babiirhan Giildiken **, Ufuk Utku *** | Ersin Tan **** Nurgiil Aydin =+

Mitokondrial ensefalomiyopatiler, mitokondrial DNA yapisidaki bozukluga bagh olarak
ortayca ¢ikan, ender goritlen multisistem tutulumiu hastaliklardir. Bunlardan en iyi
tammlanmg olanlar MERRF (miyoklonik epilepsi, ragged-red fibers), MELAS (mitokondrial
ensefalomiyopati, laktik asidoz, stroke-like episodes) ve KSS (Kearns-Sayre Sendromu)’ dur.
Bu hastaliklarin néroradyolojik bulgular: ile ilgili stmrly calismalar mevcuttur,

Kearns-Sayre Sendromunda bilgisayarl beyin tomografisinde bazal ganglion
kalsifikasyonlart sik bildirilirken, birkag olgu sunumunda T2-agrlikh MRI
gorintiilemesinde beyin sap, serebellum ve diensefalik yapilarda hiperiniens lezyonlar

tanimiannugtr. Biz bu calismamizda Kearns-Sayre Sendrom'lu bir olgumuizu klinil, MRI

ve patolofi bulgular ile tartistik.

Anabtar Sézciikler: Kearns-Sayre Sendromu - MRI - BT

-

Kearns-Sayre Syndrome: Case Report

The mitochondrial encephalomyopathies caused by a disorder in the mitochondrial DNA
structure are rare multisystem diseases. MERRF (myoclonic epilepsi, ragged-red fibers),
MELAS (mitochondrial ensefalomyopathy, lactic acidosis, stroke-like episodes) and KSS

(Kearns-Sayre Syndrome) are the well known mitochondrial encephalomyopathies. There

are limited reporits about their neuroradiological findings. In Kearns-Sayre Syndrome basctl
ganglionic calcifications are often seen in CT, but only in a few case reports byperintens
lesions in the brain stem, cerebellum and diencephalic stuctures on 12- weighted MR images
are demonstrated. In this study we discussed a KSS patient with his clinical, MRI and

GIRIS:
Mitokondrial — ensefalomiyopatiler  multisistem
tutulumlu, nadir  goriilen, mitokondrial DNA

vapisinda yapisal bozukluga bagl olarak ortaya ¢ikan
hastaliklardir. Genellikle periferik ve santral sinir

sistemi  bulgulart major bulgular olarak ortaya

cikarken, diger sistem bulgulan (endokrin bezler,

gustrointestinal  sistem,  iskelet  kasi,  kalp,
hematopoetik ~ sistem, boébrekler) da norolojik
bulgulara  eslik  edebilirler  (10).  Mitokondrial
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pathological findings.
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ensefalomiyopatili hastalar iki gruba aynlular: 1k
grupta agr mitokondrial disfonksiyon nedenivle
dogustan hasta olan ve dogumdan kisa bir siire sonra
Olen hastalar yeralirlar. Bu gruba Alpers, Canavan,
Leigh, Menkes, Zellweger sendromlarn girer. ikinci
grupta ise daha ge¢ yasta ortaya cikan, progresif bir

seyir gosteren MELAS (mitokondrial
ensefalomiyopati, laktik asidoz, stroke benzeri
ataklar), KSS (Kearns-Sayre Sendromu), MERRF

(miyoklonik epilepsi, ragged-red fibers) ve bunlarin
ortlisen sendromlart bulunur. Bu ti¢ sendromun ortak
noktalart ve kesin tam kriterleri kas biopsilerinde
mitokondrial anormalligi gosteren "ragged-red fibers"
ve beyin biopsisinde stingerimsi dejenerasyonun
varhigidir (5).



Mitokondrial patolojisi,

genetik ve biokimyasal bozukluklart tzerine sik

ensefalomiyopatilerin

yvayinlar bulunurken néroradyolojik bulgular ile ilgili
sinirlt vayina rastlanmaktadir. Biz bu ¢alismamizda
klinik bulgulart ve BT, MRI incelemeleri ile KSS'lu bir
hastamizi sunuyoruz.

OLGU:
Onalu  yasinda  erkek  hasta  Noroloji
Poliklinigi'mize  goz  kapaklarninda  diistklik,

dengesizlik, genel giigstizliik sikayetleri ile basvurdu.
Hastanin altt yil 6nce jeneralize tonik-klonik nobet
gecirmeye basladigy, sonraki aylarda goz kapaklarinin
distagti, ylrarken dengesini  saglamada  zorluk
cektigi, onceden basanli iken derslerinde giderek
basansiz oldugu ogrenildi. Anne-baba akrabalig ve

kalitsal bir hastalik oykisi yoktu.

e
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Resim 1 : Primer pozisyonda bilateral ptosis
gariilmektedir.

Fizik muayenesinde yasina gore oldukca kisa
hoylu oldugu, sekonder seks karakterlerinin gec ve

yetersiz gelistigi  tespit  edildi,  Norolojik
muayenesinde konusmast serebellar  dizartrikti.
Pupilleri izokorik, sk refleksi bilateral zayif

alintyordu. Goz kapaklart ptotik, yukart, asags, saga,
sola bakislart her iki gozde tama yakin kisith idi
(Resim 1). Motor muayenesinde tim ekstremite
kaslart 4+/5 kas gliciindeydi ve proksimal kaslar
atrofikti. Derin tendon refleksleri bilateral hipoaktifti,
Duyu kusuru tanmmlamadi. Serebellar muayenede
bilateral dismetri, disdiadokinezisi olan hastanin
yurityiisti  ataksikti,  Hastanin  yapilan  rutin
biokimyasal ve hematolojik tetkikleri normal olup

sadece serum total Ca:87 (9-11)mg/dl, iyonize
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Resim 3 : 12 agurlhkly MR de serebetliin vo bevin sapinde
hiperintens lezyonlar.

Ca:3,67 (4-4,8) mg/dl, P:5,6 (4-6) mg/dl bulundu.
BOS incelemesinde protein: 100 mg/dl, laktat: 34,3
(10-14) mg/dl, plrivat: 0,47 (0,5-1) mg/dl olarak
tespit edildi. EKG normaldi. Ekokardiografi'de hafif
derecede  mitral  kapak  prolapsusu  izlendi.
Odiovestibtiler tetkikte iki tarath sensorinoral isitme
kaybi EEG'de

laterilizasyon-lokalizasyon

saptand. zemin  aktivitesinde

gOstermeyen orta
derecede bir bozuklugun varligi ile beraber orta hat
akrif
paroksismal bir bozuklugun varligi gésterildi. 1gne
EMG'sinde miyojen tutulum ile uyumlu bulgular
Beyin

yvapilanindan  kaynaklanan ileri  derecede

saptandi. bilateral  bazal
ganglion kalsifikasyonu, T2 agirhiklt MRI'da beyin sapi

serebellumda

tomografisinde

yapilarninda  ve multiple,  kiictik

hiperintens alanlar gdzlendi (Resim 2,3).

Sol biceps brachii kasindan yapilan biopside kas
liflerinde internal nitikleizasyon ve ¢ap farkliliklan
mevcut olup yer yer "ragged-red fibers"lara rastlandi
(Resim 4).



Resing 4\ biceps brachii den yapian kas biopsisinde
“rugged-red fibers” goriilmektedir.

TARTISMA:

Mitokondrial ensefalomiyopatilerden ilk
tamimlananlardan  biri KSS'dir. 20 yasindan Gnce
baslamast, kronik eksternal oftalmopleji, retinanin
atipik pigmenter dejenerasyonu ve bunlara ilaveten
"kalp blogu, BOS proteinin 100 mg/dlt tzerinde
olmast ve serebellar bulgular" dan birinin bulunmasi
ile  karakterizedir,  Sik  olarak aym  anda
konvulsiyonlar, mental retardasyon, endokrin
bozukluklar, gelisim geriligi, sensorindral isitme
kayb: bulunur (12). Kesin tani kas biopsisinde
"ragged-red fibers"in gosterilmesi ve DNA testleri ile
konabilir. Bizim hastamizda retinal degenerasyon
olmamasina ragmen diger bulgular ve patolojik
incelemesi KSS tanimiz: destekledi.

Mitokondrial ensefalomiyopatilerde santral sinir
sistemi degisikliklerinin nororadyolojik
goriintiilenmesi ile ilgili siurl calismalar vardir, BT ile
yapilan birka¢ biiylk calismada hastalarin yansinda
radyopatolojik bir gériiniim izlenmemistir (1,4). Diger
yarisinda serebral atrofi, 1/3'inde serebellar atrofi,
1/4'linde beyaz cevherde hipodansite ve bazal
ganglion kalsifikasyonlari, az bir oranda da majoér ve
mindr infarke alanlart gdsterilmistir. Bu infarktlarn
dagilimlc  olduklarnt  genellikle
parietooksipital bolgede sik izlendikleri bildirilmistir.
Infarktlarin non-vaskiler dagilimli olmasi, iskeminin
damarsal kaynakli degil, mitokondri disfonksiyonu
nedeniyle kaynakli  oldugu
desteklemektedir (13). KSS'deki infarkt alanlarinin
MELAS'takilere oranla daha kiiciik ve sayica daha az
ve korteksi tutmadiklart  gézlenmistir
(1,6,14). KSS8'li bir hastanin MR bulgularint tamimlayan

non-vaskiiler

huicresel iddasini

olduklar

bir bildiride dentat niikleus, superior serebellar
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pedinkiiller, substansia nigra, talamus, globus
pallidusun  medial kismi  ve santral sulkusun
cevresindeki beyaz cevherde artmis T2 agirhikls
sinyaller bildirilmistir (4). Bizim hastamuzin T2 agirlikl
MRI'nda bu bildiri ile uyumlu olarak serebellum,
serebellar pedinkiller ve beyin sapmin  bircok
kesitinde kiictik alanlar
gozlendi.

multiple, hiperintens

Mitokondrial ensefalomiyopatili hastalarin yapilan
patolojik incelemelerinde derin serebral ve serebellar
beyaz cevherde degisiklikler
tantmlanmustir, Bunlarin diizeyde
gerceklesen iskemi sonucu oligodentrosit harabiyeti

spongiform
hiicresel

ile gelisen myelin kilifindaki mikrovakuolasyonlar
(7,9,13).
¢alismalardan bazilart MR'da artmus sinyal yogunlugu,

olduklart iddia edilmektedir Deneysel

Bl'de hipodansite olarak gozlenen alanlarin
demiyelinasyon gosteren  alanlar  oldugunu

desteklemektedir (3,7,9,13).

Bazal ganglion kalsifikasyonlar tiim
ensefalomiyopatilerde gorilebilirken en sik KSS'de
(4,8,13). KSS'de

ganglion kalsifikasyonu bizim hastamizda da oldugu

rastlanmaktachr goriilen  bazal

gibi norolojik bulgulara eslik eden hipoparatiroidizm

veya  psodohipoparatiroidizm  gibi  endokrin
bozukluklara baglanmaktadic (1,6,8,14). Patolojik
calismalarda  bazal ganglionlarda  perivaskiiler
demir-mukopolisakkarid-kalsiyum kompleksinin
depolandig: gosterilmistir (1),

Sonucta, KSS'da BT ve ozellikle MR

gortintiilemesinin hem tanit konmasinda hem de
hastaligin patolojisini aydinlatmada yardimmcr olacagr
distincesindeyiz.
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