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CADASIL ve Serebral Mikrokanamalar /
CADASIL and Cerebral Microbleeds

Sayin Editor,

Turk Noroloji Dergisi Mart-Nisan 2008 sayisinda
yayinlanan Figen Varlibas ve arkadaslarinin CADASIL
ve bir aile baslkli makalesini ilgi ile okuduk." Ailenin
Uclncl kusagindan olan ve makalenin yayinlandigi
sirada serebrovaskller hastalik ©6n tanisi ile
klinigimizde incelenen bireyin klinik bilgileri ile birlikte
kendisinin ve annesinin gradient-eko magnetik
rezonans goéruntileme (GE-MRG) bulgularini
paylasmak istedik.

Olgu

Varlibas ve ark.’nmin sundugu olgunun buyuk
ablasinin 33 yasindaki oglu ani gelisen, sol tarafinda
yUzUnU de icine alan uyusma ve gug¢sizlik yakinmasi
ile basvurdu. Periyodik bas agrilari disinda bilinen bir
hastalik 6ykusu, sigara ve alkol kullanimi olmayan
hastanin sistemik muayenesinde TA:140/70 mmHg,
dolasim ve solunum sistemi normal, organomegali
yoktu. Norolojik muayenesinde ytksek kortikal
islevleri normaldi, solda frist hemiparezi ve objektif
hale getirilemeyen hemihipoestezi disinda 6zellik
saptanmadi. Elektrokardiografisinde biyokimyasal

incelemelerinde 6zellik yoktu. Kranial BT'sinde sol
kapsula interna 6n bacaginda eski bir lakin ve
|6koaraiozis mevcuttu. Transtzofageal ekokar-
diografisi normaldi. Karotis ve vertebral arter
Doppler incelemesinde sag vertebral arterin
hipoplazik olmasi disinda 6zellik yoktu. Kranial MR
gorunttlemesinde difizyon ve ADC Kkesitlerinde
akut enfarkt goérilmedi. Bilateral periventrikiler ak
maddede, kaudat ve lentiform nukleusta simetrik,
punktat tarzda, yer yer birlesme egilimi gésteren T2
ve FLAIR agirlikli kesitlerde hiperintens lezyonlar
goruldd. GE-MRG incelemesinde mikrokanama
(MK) saptanmadi (Sekil 1).

Elli sekiz yasindaki annenin T2 ve FLAIR agirlikli
kesitlerde bilateral periventrikiler ak maddede,
kaudat ve lentiform nukleusta yama tarzinda
hiperintens lezyonlar ve GE-MRG'sinde multiple MK
goralda (Sekil 2). MK'larin 3 adedi sag ve sol
talamusta, 1 adedi sol globus pallidusta ve 2 adedi
periventrikller ak madde icinde lokalize idi.

Hastamizin genetik olarak incelemesinde, Varlibas
ve arkadaslarinin olgusunda oldugu gibi Notch3
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geni 4. ekzonunda bulunan R133C mutasyonunu
heterozigot olarak tasidigi saptandi. Bizim olgumuz
ailenin 3. kusaginda hastalik tanisi alan ilk bireydir.

CADASIL, Notch3 geni mutasyonu ile giden ailesel
kiclk damar hastaligidir. Serebral MK'lar Notch3
gen mutasyonu tasiyan 40 olgunun 10'unda (%25)
saptanmistir.2 Bu 10 olgunun tamami semptomatiktir
ve MK gorilme sikhgl semptomatik bireylerde daha
yUksektir (%31).? MK’lar cogunlukla talamusta
gorilmekle birlikte kortekste, ak maddede, beyin
sapinda, bazal ganglionlarda ve serebellumda da
lokalize olabilirler.>* MK'larin %82'si T2 ve FLAIR
agirlikli incelemelerde hiperintens olarak goérilen
bolgelerin disinda yerlesmistir.?> MK’sI olan mutasyon
tastyicllarinin yas ortalamasi, olmayanlardan belirgin
yUksektir. Otopsi calismasi yapilan 7 beyinden
6’'sinda hemosiderin iceren makrofajlarin fokal

birikimi saptanmistir.> Annesinde multipl MK'lar
olmasina  ragmen  bizim  olgumuzda MK
gorilmemesi, ailenin hastalik saptanan en kicuk
bireyi olmasi ve annesi ile karsilastirildiginda
periventrikiler lezyonlarinin hentiz yaygin olmamasi
ile aciklanabilir.

Intraserebral kanama (ISK), CADASIL tanisi almis
hastalarda nadiren bildirilmistir.** Literattrdeki bu 2
vaka da MK yodéninden arastiriilmamis olmakla
birlikte, vakalardan biri 30 yasinda antikoagilan
tedavi baslandiktan 6 ay sonra ISK ile kaybedilmistir.®
MK saptanan CADASIL hastalarinda ISK riskinin
arttigini séylemek mumkin olmasa da, bu grup
hastada antikoagilan tedavi baslanmasi
ddstndlduginde MK ydninden  hastanin
incelenmesi onerilebilir.

Sekil 2a, b, ¢, d.
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