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GİRİŞ: 

KEARNS-SA YRE SENDROMU : 
Olgu Sunumu * 

Babürhan Güldiken ••, Ufuk Utku•••, Ersin Tan••••, Nurgül Aydın ••••• 

Mitokondrial eıısejalomiyopatiler, nıitokondrial DNA yapısındaki bozukluğa bağlı olarak 
ortaya çıkan, ender görülen multisistem tutulumlu hastalıklardır. Bunlardan en iyi 

tanımlanmış olanlar MERRF ( miyokloııik epilepsi, ragged-red fihers), MELAS ( milokondr'ial 

ensejalomiyopati, laktik asidoz, stroke-like episodes) ve KSS (Kearns-Sayre Sendromu)' dur. 
Bu hastalıkların nöroradyofojik bulguları ile ilgili sınırlı çalışına/ar mevcuttur. 

Kearns-Sayre Sendromunda bilgisayarlı heyin tomograjısinde bazal ganglion 
kalsifikasyonları sık bildirilirken, birkaç olgu sunumunda T2-ağırlıklı MRI 

görüntüleınesiııde heyin sapı, serehellum ve dieıısejalik yapılarda hiperiııteııs lezyonlar 

tanımlanmıştır. Biz hıı çalışmamızda Kearns-Sayre Sendrom'lu bir olgunııızu klinik, MR! 

ve patoloji bulguları ile taı·tıştık 
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Kearns-Sayre Syndrome: Case Report 

The nıitochoııdrial encephaloınyopathies caused hy a disorder in the mitochondrial DNA 
structure are rare mu.ltisystem diseases. MERRF (ınyoclonic epilepsi, ragged-red Jıhers), 

MELAS ( mitochondrial ensefalomyopatby, lactic acidosis, stroke-like episodes) aııd KSS 
(J(earııs-Sayre Syndrome) are the ıuell knowıı ınitochondrial encepbalomyopathies. There 

are limited reports ahout their neuroradiological findings . In Kearns-Sayre Syııdroıne hasal 

ganglionic calcifications are ojten seeıı in CT, but oııly in a .few case reports hyperinteııs 
lesions in the hraiıı steın, cerehellum aııd dieııcephalic stuctures on T2- ıueigbted 1vJR inıages 

are deınonstrated. in this stu.dy we discussed a KSS patient ıuitb bis clinical, MRI and 

patbologicaljındings. 
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Mitokondrial ensefalomiyopatiler multisistem 

tutuluınlu , nadir görülen, mitoko ndrial DNA 

yapısında yapısal bozukluğa bağlı olarak ortaya çıkan 

hastalıklard ır. Genellikle periferik ve santral sinir 

sistemi bulguları majör bulgular olarak ortaya 

çıkarken, diğer sistem bulguları (endokrin bezler, 

gastrointestinal sistem, iskelet kası , kalp, 

heınatopoetik sistem, böbrekler) da nörolojik 

bulgulara eşlik edebilirler (10). Mitokondrial 

ensefalomiyopatili hastalar iki gruba ayrılırlar: İlk 

grupta ağır mitokonclrial clisfonksiyon nedeniyle 

doğuştan hasta olan ve cloğumclan kısa bir süre sonra 

ölen hastalar yeralırlar. Bu gruba Alpers, Canavan, 

Leigh, Menkes, Zellweger sendromları girer. İkinci 

grupta ise daha geç yaşta ortaya çıkan, progresif bir 

seyir gösteren MELAS (mitokonclrial 

ensefalomiyopati, laktik asicloz, stroke ben zeri 

ataklar), KSS (Kearns-Sayre Sendromu), MERRr 

(miyoklonik epilepsi, ragged-recl fibers) ve bunların 

örtüşen sendromları bulunur. Bu üç sendromun ortak 

noktaları ve kesin tanı kriterleri kas bio psilerincle 

mitokondrial anormalliği gösteren "raggecl-recl fibers" 

ve beyin biopsisincle süngerimsi clejenerasyonun 

varlığıd ır (5). 
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Mitokondrial ensefalomiyopatile rin patolojisi, 
genetik ve biokimyasal bozuklukları üzerine sık 

yayınlar bulunurken nöroraclyolojik bulguları ile ilgili 

sınırlı yayına rastlanmaktadır. Biz bu çalışmamızda 

klinik bulguları ve BT, MRI incelemeleri ile KSS'lu bir 

hastamızı sunuyoruz. 

OLGU: 

Onaltı yaşında e rkek hasta Nöroloji 

Polikliniği'mize göz kapaklarında düşüklük . 

dengesizlik, genel güçsüzlük şikayetleri ile başvurdu. 

Hastanın altı yıl ö nce jeneralize tonik-klonik nöbet 

geçirmeye başladığı, sonraki aylarda göz kapaklarının 

düştüğü , yürürken dengesini sağlamada zorluk 

çektiği, önceden başarılı iken derslerinde giderek 
ba$arısız olduğu öğrenildi. Anne-baba akrabalığı w 

k:ı lıtsal bir h:ıstalık öyküsü yoktu. 

Resim 1 : l'riıııer puzisyulldct /Jilateral pıosis 
_wıı·ülınekıedir. 

Fizik muayenesinde yaşına göre oldukça kısa 

boylu olduğu, sekoncler seks ka rakterlerinin geç ve 

yetersiz geliştiği tespit edileli. Nörolojik 

muayenesinde konuşması serebellar clizartrikti. 

Pupilleri izokorik, ışık refleksi bilateral zayıf 

alınıyordu . Göz kapaklan ptotik, yukarı, aşağı , sağa, 

sola bakış ları her iki gözde tama yakın kısıtlı idi 

(Resim 1). Motor muayenesinde tüm ekstremite 

kasları 4+/5 kas gücündeydi ve proksimal kasları 

atrofikti. Derin tendon re fleksle ri bilate ral hipoaktifti. 

Duyu kusuru tanımlamadı. Serebellar muayenede 

bilateral clismetri, cliscliaclokinezisi olan hastanın 

yürüyüşü ataksikti. Hastanın yapılan rutin 

biokimyasal ve he rnatolojik tetkikle ri normal olup 

sadece serum total Ca:8,7 (9-ll)mg/ dl, iyonize 
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UC'sim 2: ırı ıl, · lnl"ıeml /ıa::.(l/p,t111,(!l/(/l/ /,•cılsijdıcı.~ı·o//11 . 

Resim. 3: ·12 a/~ırlıklı ,!iN.de Sl'!'e/Jellııııı ı·e /Jeyill scıjJ11ıdtı 
biperintens 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, pürivat: 0,47 (0,5-1) mg/dl olarak 

tespit edileli. EKG normaldi. Ekokardiografi'de hafif 
derecede mitral kapak prolapsusu izlendi. 

Odiovestibüler tetkikte iki taraflı sensorinöral işitme 

kaybı saptandı. EEG'de zemin aktivitesinde 

laterilizasyon-lokalizasyon göstermeyen orta 

derecede bir bozukluğun varlığı ile beraber orta hat 
yapılarından kaynaklanan ileri de recede aktif 

paroksismal bir bozukluğun varlığı gösterildi. İğne 

EMG'sinde rniyojen tutulum ile uyumlu bulgular 

saptandı. Beyin tomografisinde bilateral bazal 

ganglion kalsifikasyonu, T2 ağırlıklı MRl'da beyin sapı 

yapılarında ve serebellumcla multiple , küçük 

hiperintens alanlar gözlendi (Resim 2,3). 

Sol biceps brachii kasından yapılan biopsicle kas 

lifle rinde internal nükleizasyon ve çap farklılıkları 

mevcut olup yer yer "raggecl-recl fibers'"lara rastlandı 
(Resim 4). 



Uesiııı 4: ,1/. lıiceps lımclıii deıı yııJilkııı kas biopsisinde 
··ragged-red.Ji'bers" görülmektedir. 

TARTIŞMA: 

Mitokonclrial ensefalomiyopatilerclen ilk 

ranımlananlarclan biri KSS'dir. 20 yaşından önce 
başlaması, kronik eksternal oftalmopleji, retinanın 

atipik pigmenter clejenerasyonu ve bunlara ilaveten 
"kalp bloğu, BOS prote inin 100 mg/ cllt üzerinde 
olması ve serebellar bulgular" elan birinin bulunması 
ile karakterizeclir. Sık olarak aynı anda 
konvulsiyonlar, mental retarclasyon, endokrin 
bozukluklar, gelişim geriliği, sensorinöral işitme 

kaybı bulunur (12). Kesin tanı kas biopsisinde 
"ragged-recl fibers"ın gösterilmesi ve DNA testleri ile 
konabilir. Bizim hastamızda re tina[ clegenerasyon 
olmamasına rağmen diğer bulgular ve patolojik 

incelemesi KSS tanımızı destekledi. 

Mitokondrial ensefalonıiyopatilerde santral sinir 
s iste mi değişikliklerinin nöroraclyolojik 

görüntülenmesi ile ilgili sınırlı çalışmalar vardır. BT ile 
yapılan birkaç büyük çalışmada hastaların yarısında 

raclyopatolojik bir görünüm izlenmemiştir (1,4) Diğer 

yarısında serebral atrofi, 1/3'üncle serebellar atrofi, 
l / 4'üncle beyaz cevherde hipoclansite ve bazal 
ganglion kalsifikasyonlan, az bir oranda ela majör ve 
minör infarkt alanları gösterilmiştir. Bu infarktların 

non-vasküler dağılımlı oldukları genellikle 
parierooksipital bölgede sık izlendikleri bildirilmiştir. 
infarktların no n-vasküler dağılımlı olması, iskeminin 
damarsal kaynaklı değil, mitokonclri clisfonksiyonu 
nedeniyle hücresel kaynaklı olduğu iddasını 

desteklemektedir 03). KSS'deki infarkt alanlarının 

MELAS'takilere oranla daha küçük ve sayıca daha az 
oldukla rı ve korteksi tutmadıkları gözlenmiştir 

0 ,6,14). KSS'li bir hastanın MR bulgu larını tanımlayan 

bir bildiride dentat nükleus, supe rio r serebellar 
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pedinküller, substansia nigra, talamus, globus 
pallidusun meclial kısım ve santral sulkusun 
çevresindeki beyaz cevherde artmış T2 ağırlıklı 

sinyaller bildirilmiştir ( 4). Bizim hastamızın T2 ağırlıklı 
MRl'nda bu bildiri ile uyumlu olarak serebellum, 
serebellar pedinküller ve beyin sapının birçok 

kesitinde multiple, küçük 
gözlendi. 

hiperintens alanlar 

Mitokondrial ensefalomiyopatili hastaların yapılan 
patolojik incelemelerinde derin serebra l ve serebellar 

beyaz cevherde spongiform değişiklikler 

tanımlanmıştır. Bunların hücresel düzeyde 
gerçekleşen iskemi sonucu oligodentrosit harabiyeti 

ile gelişen myelin kılıfındaki mikrovakuolasyonlar 

oldukları iddia edilmektedir (7,9,13). Deneysel 

ça lışmalardan bazıları MR'cla artmış sinyal yoğunluğu, 

BT'cle h ipoclansite olarak gözlenen alanların 

clemiyelinasyon göste re n alanlar olduğunu 

desteklemektecl i r (3, 7, 9, 13). 

Bazal ganglion kalsifikasyonlan tüm 

ensefalomiyopatilerde görülebilirken en sık KSS'cle 

rastlanmaktadır (4,8,13). KSS'de görülen bazal 

ganglion kalsifikasyonu bizim hastamızda ela olduğu 

gibi nörolojik bulgulara eşlik eden hipoparatiroiclizm 

veya psöclohipoparatiroidizm gibi endokrin 

bozukluklara bağlanmaktadır (1,6,8, 14). Patolojik 

çalışmalarda bazal ganglionlarda perivaskü le r 

clemir-mukopolisakkarid-kalsiyuııı kompleksinin 

depolandıgı gösterilmiştir (1). 

Sonuçta, KSS'da BT ve özellikle MR 

görüntülemesinin hem tanı konmasında hem ele 

hastalıgın patolojisini aydınlatmada yardımcı olacağ ı 

düşüncesindeyiz. 
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