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Akgaagac Surubu Idrar Hastaligi Ensefalopatisinde MR ve
DifGzyon MR Gorunttileri

MR and Diffusion-Weighted MR Images in Maple Syrup Urine Disease
Encephalopathy
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GIiRiS

OZET

Akgaagac surubu idrar hastaligi (MSUD), dalli zincirli aminoasitler olan valin, 16sin, izoldsinin metabolizmasindaki genetik
defekte bagl bir hastaliktir. Bu hastalar genellikle akut metabolik ensefalopatik kriz ile bagvururlar. Kraniyal MR gértnttleme
de; serebellar beyaz cevher, pons, bulbus, serebral pedinkuller, internal kapsulin posterior kollar ve talamik ¢ekirdeklerde
yaygin, yogun 8dem bulunmaktadir. Bu gérintl terminolojide MSUD ddemi olarak ge¢gmektedir. Yine diftizyon MR
gdruntulerinde ayni bolgelerde difiizyon kisitliigl saptanmaktadir. Biz bu olguda; metabolik hastalik 6n tanisiyla yatirlan ve
18. glinUnde ilk olarak MR ve diftizyon MR gdrtntUleriyle MSUD tanisi Gzerinde yogunlasilan bir yenidogan hastay sunduk.
Sonug olarak; letarjik bir yenidoganda metabolik tetkikleri tamamlanana kadar karekteristik MR ve diflizyon MR gdrintuleri
ile MSUD hastaligi tanisi distinebilecegimizi vurgulamak istedik.

Anahtar Sézciikler: Akcaagac surubu idrar hastaligi, Kranyal manyetik rezonans gértntileme, Yenidogan

ABSTRACT

Maple syrup urine disease (MSUD) is caused by a genetic defect of branched-chain amino acids, which include leucine,
isoleucine and valine. These patients usually present with acute metabolic crisis. MRI findings are diffuse oedema
involving the cerebellar white matter, pons, bulbus, cerebral peduncles, the posterior limbs of the internal capsules and
the thalami. This MR image is called MSUD oedema. Diffusion-weighted imaging findings are also present at the same
areas. We report a newborn patient who had a prediagnosis of metabolic disease and who was determined to have
MSUD by MR and diffusion-weighted MR imaging at 18 days of life. We want to emphasize that we should concentrate
on the early diagnosis of MSUD with the characteristic MR and diffusion-weighted MR imaging findings in a lethargic
newborn before completing the metabolic work-up.
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ve idrarda karakteristik akgaagac surubu (cemen, yanmis seker)
kokusuna neden olur (4). Yenidoganlarda 1:120,000-500,000
sikliginda goérulen otozomal resesif gegisli genetik bir hastaliktr.

Akgaagdac surubuidrar hastaligi (MSUD), dalli zincirli aminoasitler
olan wvalin, 16sin ve izoldésin metabolizmasindaki  genetik
defektten meydana gelen metabolik bir hastaliktir. Mitokondriyal
dall zincirli -ketoasit dehidrogenaz kompleks aktivitesindeki
yetersizlige bagl, valin, 16sin, izoldsin katabolizmasindaki ilk
basamaklardan birinde blokaj olmasi nedeniyle plazma, idrar
ve BOS’da dalli zincirli aminoasitlerin ketoasitleri birikir (1-3).
Dalli zincirli amino asitlerin ve dalli zincirli -ketoasitlerin toksik
dUzeylerde birikimi ciddi metabolik asidoz, norolojik kdtilesme

Hastalar genellikle hayatlarinin ilk haftasinda metabolik kriz ile
basvururlar (1).

Manyetik Rezonans Gorlntlleme metabolik hastaliklarin
cogunda oldugu gibi, MSUD olgularinda da santral sinir sistemi
lezyonlarini ortaya ¢ikarmada ve lezyonlarin progresyonunu
gbstermede yardimci olan radyolojik bir tetkiktir (5). Diffizyon
MR géruntileme ise, canli beyin dokusunu gdstermede MR
gbrunttlemeden daha kiymetli olabilir (5, 6).
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Hastalarin kranyal MR gorUntulerinde; karakteristik  difftiz
6demle beraber, serebellar beyaz cevher, posterior beyin sap,
thalamus, serebral pedinkdller, internal kapsulin posterior
kollari ve posterior sentrum semiovalede yogun lokal 6édem,
diftzyon MR goéruntulerinde de ayni bélgelerde diflzyon kisitliligi
bulunmaktadir (1-3).

Biz de bu olgu ile MSUD ayirici tanisinda, MR ve difizyon MR
goruntdlerinin 6Gnemini vurgulamak istedik.

OLGU SUNUMU

22 yasindaki annenin 3. gebeliginden 1. yasayan olarak
normal spontan vajinal yolla 3500 gr 38 haftalk dogan erkek
bebek. Anne-baba birinci derece akraba ve annenin dnceki
2 gebeliginde abortus 6ykisu mevcut. Hasta postnatal 10.
guninde emmeme sikayetiyle dis merkeze basvurdugu,
dehidratasyon tanisiyla yatirilarak izlendigi, takibinde metabolik
asidozu saptanan hasta postnatal 16. guninde metabolik
hastallk 6n tanisiyla hastanemize sevk edildigi  6grenildi.
Hastanin basvurudaki fizik muayenesinde; genel durumu
kotl, letarjik, pupiller miyotik ancak isik refleksi aliniyor, sag
paryetooksipital bolgede 5x4 cm sefal hematom, solunum
sisteminde; gdgus 6n-arka gapi artmig, inleme, interkostal,
subkostal ¢ekilmeler, kardiyovaskuler sistemde; mezokardiyak
odakta 2/6 sistolik Ufurdm, cilt turgor-tonusu azalmis, sirt ve
bacaklarda hipertrikozis, ekstremitelerde; kollar fleksiyon,
bacaklar ekstansiyonda, ¢aprazlanmig, nérolojik muayenesinde;
santral hipotonisite mevcuttu, derin tendon refleksleri alinmiyor,
moro, arama, yakalama, emme refleksi yoktu. idrarinda yanmis

seker (cemen) kokusu vardi. Hemogram ve biyokimyasi
normal olan hastada hipoglisemi ve asidoz saptanmadi. TUm
abdomen ve transfontanel ultrasonda patolojik bulgu yoktu.
EKO’da eser AY, eser MY, PFO mevcuttu. Elektroensefelografisi
normal olan hastanin metabolik tetkikleri génderildi. Yatisinin 2.
gununde solunumu yuzeyellesip bradipnesi olan hasta entlbe
edildi, TPN baslandi. Antibiyotik tedavisi dizenlendi. Géz dibi
muayenesi'nde; bilateral optik atrofi tespit edildi. Postnatal
18. gunidnde cekilen kranyal MR’; beyin sapi, serebellar
beyaz cevher, talamus, serebral pedinkuller, globus pallidus,
kortikospinal traktlarda, supratentoriyal beyaz cevherde ddem
ve diftzyon kisitlanmasi mevcuttu, bulgular dncelikle akcaadag
surubu idrar hastalidi lehine raporlandi. Sonrasinda hastanin
TPN'si kesilerek, dekstrozlu mikst mayi baslandi. Hizli program
kan aminoasitlerinde serum I6sin degeri 3045 mmol/L (N: 47-
167) saptandi. Hastaya ak¢aagac¢ surubu idrar hastaligi tanisi
konularak periton diyalizi acildi. Alti glnlik periton diyalizi
sonrasl 16sin degeri 1175 mmol/L’ye kadar geriledi ve 6zel diyet
ile oral beslenme bagland..

TARTISMA

MSUD hastaliginin birgok formu bulunmasina karsin, en sik
gorulen formu klasik, en agir klinige sahip formudur. Dogumda
normal olan MSUD hastalari hayatin ilk haftasinda letarji, emme
glclugu ve komaya kadar gidebilen noérolojik disfonksiyon ile
kendilerini gdsterirler (1). Cogu zaman sepsis veya menenijit
tanilanyla  karigirlar  (4). EJer tedavi ediimezlerse 6lumle
sonugclanabilen metabolik kriz ortaya ¢ikar. Erken tani ve tedavi

Sekil 1: Hastanin postnatal 18. ginde ¢ekilen MRG’inda A-E) T2AG ve FLAIR gérintllerinde yaygin 6deme ait belirgin intensite artigi
goriimektedir. Ozellikle serebellar beyaz cevherde, ponsta, mezensefalonda, talamusta ve internal kapsuliin arka bacaginda édeme bagli
belirgin siglik dikkati cekmektedir. F-J) Ayni bdlgelerde difizyon kisitlamasi ve ADC haritalandirmasinda karsiligi oldugu gértimektedir.

Turkiye Gocuk Hast Derg/Turkish J Pediatr Dis / 2015; 1: 59-61



ile birgok hasta az noérolojik hasar ile veya sekelsiz hayatlarina
devam ederler (1). Norolojk sekelin agirigi  yenidogan
ddénemindeki akut toksik fazin uzunlugu ve agirligi ile koreledir.
Bu hastalarda miyelinizasyon gecikir (4). Bizim olgumuz da
yenidogan doéneminde letarji ve emme gugclugu ile bagvuran,
idrarinda akcaagag surubu (yanmis seker) kokusu bulunan
karakteristik MSUD klinigi olan bir olguydu.

Serebral iskeminin patogenezinde apopitoz dnemli yere sahiptir.
Apopitozun mekanizmasi mikrosirkulatuvar dolagimdaki bozuk-
lukla iligkilidir. Serebral mikrosirkulatuvar dolasimdaki bozukluk
sonucu hlcresel enerji metabolizmasinda inhibisyon ve hicre-
sel disfonksiyon, sonrasinda da sitotoksik 6dem ortaya ¢ikar.
Bu yaygin 6dem de diflizyon kisitliigina yol acar (4).

MSUD hastalarinda yapilan énceki MR calismalarinda da diffliz
6dem, serebellar beyaz cevher, posterior beyin sapi, serebral
pedinkdller, internal kapsulin posterior kollari ve posterior
centrum semiovaleyi kapsayan karakteristik lokal 6dem (MSUD
6demi) ve difizyon MR'da da diflzyon kisitliigi saptanmistir
(8). Ayrica bu alanlar T2 kesitlerinde hiperintens gérinmektedir
(5,7).

Cakmakci ve ark. (5) 2009 vyilinda yaptiklan bir calismaya
gore; bir cok metabolik hastalikta diffizyon MR goérintlerinde
difizyonda artis saptanirken MSUD hastaliginda difizyon
kisithhgl oldugu belirtiimistir. Bu da MSUD tanisina giderken
difizyon MR gortntdlerinin 6nemini gdstermektedir.

Kilicaslan ve ark. (1) tarafindan 2012 de yayinlanan bir yenidogan
MSUD olgusunun MR gérunttlerinde karakteristik yaygin édem
ve difizyon MR‘inda da difiizyon kisitliigr saptanmistir.

Daha sonra ki pek gok yayinda MSUD olgularina benzer MRG
ve difizyon MR goértntdlerini vurgulanmigtir (2, 3, 8).

Akcaagac Surubu ldrar Hastaligi Ensefalopatisi -~ 61

Sonug olarak, biz bu olgu ile emmede azalma, letarji ve akut
ensefalopati bulgularyla gelen yenidogan bir hastada ayirici
tanida metabolik hastaligin mutlaka dustnulmesi gerektigini,
sonrasinda da hizli bir MR ve difizyon MR goéruntlleme ile
santral sinir sistemi tutulumunu gdstererek, taniya kolayca
yaklasabilecegimizi vurgulamak istedik. Ozelikle MSUD
hastaliginin MR ve difizyon MR goéruntUlerinin karakteristik ve
tanida da yol gosterici oldugunu  belirttik.
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