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Ito hipomelanozis ve hemimegalensefali birlikteligi: Olgu sunumu
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Ozet

Ito hipomelanozu, tek veya cift tarafli makiiler hipopigmente sarmal sekiller, ¢izgiler ve yamalarla karakterize
bir antitedir. Beraberinde gozlerin, kas iskelet sisteminin ve santral sinir sisteminin anormallikleri bulunabilir.
Hemimegalensefali, bir serebral hemisferin tek tarafli biiytimesiyle karakterize konjenital beyin
malformasyonudur. Hemimegalensefali, genelde izole bir bulgu olmasina ragmen, bircok sendromla da
birlikte tarif edilebilir. Ito Hipomelanozu ve hemimegalensefali birlikteligini gosteren bir olguyu sunmaktayiz.
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Abstract
Hypomelanosis of Ito and Hemimegalencephaly: A case report

Hypomelanosis of Ito is characterized by unilateral or bilateral macular hypopigmented whorls, streaks, and
patches. Abnormalities of the eyes, musculoskeletal system, and central nervous system may also be present.
Hemimegalencephaly is a congenital brain malformation characterized by unilateral enlargement of the
cerebral hemisphere. Hemimegalencephaly is an often isolated finding, but it has been described as an
occasional feature of a large number of syndromes. We report a case of Hypomelanosis of Ito associated
with hemimegalencephaly.
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Giris yamalar; bir veya daha fazla sinir sistemi veya kas
iskelet sistemi anomalisi, minor kriterler ise; kas
iskelet sistemi veya sinir sistemi disinda iki veya
daha fazla konjenital anomali, kromozomal anomaliler
olarak kabul edilmektedir. Tani, iki major veya bir
major iki minor kriter varliginda konabilmektedir.

Ito hipomelanozu, 1952 yilinda Japon Ito tarafindan
nadir goriilen bir nérokutanéz sendrom olarak
Incontinentia Pigmenti Achromians adiyla tarif
edilmistir (1). Ik Ito hipomelanozu olgulari Japon,
Hispanik ve Afro-Amerikan kokenli hastalarda . . :
bildirilmistir (1,2). Kiz erkek orani yaklagik 2,5:1°dir Hen‘nmegalensefz}.hnveya tek tarafh @egaleqsefah
(2,3). Tto hipomelanozu olgularinda pigmente beyinin seyrek gorulgn, hamartomatpz konjenital
lezyonlar dogumda fark edilebilecegi gibi ¢ocukluk malformasyonud'ur. Bnlr "serebral hemlsfer.de s1n'1'r1¥
déneminde de belirginlesebilir. Inkontinensiya olan artmis bir biylme vardir; etiyolojisi

pigmenti olgularindan farkli olarak inflamasyon ya bilir'lmemektedir (516)' Esas ovlarak 'n.t')ro'nz?l
da verriikoz degisiklikler saptanmaz. Karakteristik P roliferasyon bozuklugu olarak degerlendirilmistir

girdap benzeri, lineer ya da yama tarzi lezyonlar . Tﬁm' etnik gruplari ve l}er iki cinsiyeti de etk‘ilel.r
disinda, dama tahtasi paterni, zosteriform veya (8). Ito hipomelanozuna eslik eden beyin anomalileri

dermatomal tutulum gdsteren olgular da gézlenmistir i.yi bi}i.rll(rlnek}:edir.. I lini L
(2). Hastaligin tani kriterleri Ruiz-Maldonado ve Ozellikle hemimegalensefalinin nérokiitandz

arkadaslari tarafindan (4) 1992 yilinda yapilmastir. se.:‘ndrqml.arl'a ve ito hip omelanqzuylg birlikteligi
Major kriterler; konjenital veya erken kazanilmis, gosterll'rmsur (9'13)-. B}l yaZIQaf I.to “Hlpomel'anozu
kalitimsal olmayan, kutandz, iki viicut parcasindan V€ hemimegalensefali birlikteligini gdsteren bir olgu

daha fazlasinda yer alan hipopigmente ¢izgiler veya sunulmaktadur.
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Olgu

Oykiisiinden 27 yasindaki saglikli anneden,
hastanede, sezeryan ile 38 haftalik, 2900 gram
dogdugu, postnatal 4. giiniinde sol kol ve bacakta
kasilma, sol gozde kirpma seklinde 2 dakika kadar
stiren nobeti olmasi {izerine fenobarbital yiiklendigi
Ogrenilen ve 25 gilinliikken ileri tetkik- tedavi amaglt
olarak yenidogan yogun bakim iinitemize sevk
edilmis olan olgunun 6z ve soyge¢misinde 6zellik
yoktu. Fizik muayenesinde viicut agirligi 3750 gr (
50-90 p), boyu 54 cm (10-50 p), bas ¢evresi 37.4 cm
(90 p) idi. Yapilan norolojik muayenesinde genel
durumu 1yi, aktifti, yenidogan refleksleri ve derin
tendon refleksleri canli, patolojik refleksi yoktu. Cilt
bakisinda viicudunun sag tarafinda belirgin zig zag
paterni gosteren yama tarzi hipopigmente makiiller
disinda
diger muayene bulgular1 normaldi (Sekil 1).

Sekil 1. Hipopigmente makiil goriiniimii

Etyolojisine yonelik olarak yapilan tetkiklerinde,
hemoglobin 16 g/dl, hematokrit %45, 16kosit 16.50
bin/ mm~, eritrosit 4.44 milyon/mm>, trombosit 301
000/ mm§, CRP 0.03 mg/dl, Na 135 mEq/L, K 5.48
mEg/L, Ca 9.80 mg/dl, Mg 2 mEq/L, amonyak 165
ug/dl, laktat 2 mmol/L, tandem mass ve kromozom
tetkikleri normal saptandi. Beyin manyetik rezonans
goriintiilemesinde sag serebral hemisferde
hemimegalensefali tespit edildi (Sekil 2).
Izleminde fleksor tarzda spazmlarinin goriilmesi
iizerine ¢ekilen uyku EEG’sinde hipsaritmi paterni
saptandi (Sekil 3). ACTH (0.5mg) basglanan hastanin
diskisinda kan goriilmesi ve hipertansiyonunun ortaya
¢ikmasi tizerine tedavisi vigabatrine (100mg/kg)
degistirildi. Nobetlerinin tamamen kontrol altina
alinamamasi1 ve fokal motor nébete doniismesi
nedeniyle 6nce karbamazepin (25mg/kg ), sonra
topiramatla (Smg/kg) tedaviye devam edildi. Pediatrik

Sekil 2. Sag serebral hemisferde hemimegalensefali (MRG)

hastanin, aylar i¢inde sol iist ve alt ekstremitesinde
spastisite, kuvvet azlig1 ve derin tendon reflekslerinde
hiperaktivitesi ortaya ¢ikti. Altinc1 ayinda bagini dik
tutabildigi ama halen destekli oturamadigi gozlendi,
bas cevresi 39 cm olup (<%3) mikrosefalisi mevcuttu.
Sol hemiparezisi belirgindi ancak patolojik refleks
alinamadi. Devam eden ndbetleri i¢in epilepsi cerrahisi
uygulanmasi diisiiniilen hasta, sekiz aylikken
aspirasyon nedeniyle kaybedildi.
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Sekil 3. Uyku EEG’sinde hipsaritmi paterni
Tartigma

Ito hipomelanozu baslangigta sadece kutandz tutulum
gosteren bir hastalik olarak tanimlanmus, takip eden
yillarda, degisen oranlarda birbirinden farkl deri dist
bulgular bildirildiginden, zamanla bir ndrokutan6z
sendrom olarak kabul edilme egilimi ortaya ¢ikmistir
(14). Ito hipomelanozunda santral sinir sistemi ile
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iligkili olarak mental ve motor gelisme geriligi,
mikrosefali, hipotoni, hiperkinezi, ataksi, epilepsi ve
sagirlik gibi bir¢ok farkli klinik bulgular bildirilmistir
(2). Norolojik tutulum hastalarin % 76’sinda
goriilmektedir ve en sik saptanan santral sinir sistemi
patolojisi hemimegalensefalidir. Daha nadiren
hipoplastik korpus kallosum, heterotopi,
periventrikiiler beyaz cevher degisiklikleri, vaskiiler
malformasyonlar, medullablastom ve koroid pleksus
papillomu da saptanabilmektedir (18,20).
Hemimegalensefali genelde deri lezyonunun karsi
tarafinda goriilmekte, hastalarin beste birinde ise,
hipomelanotik lezyon tarafinda hemihipertrofi
saptanmaktadir (19). Direngli epilepsi, agir psikomotor
gerilik ve kars1 tarafta hemiparezi
hemimegaensefalinin tipik klinik bulgularidir (7).
Orta ve agir vakalarin hepsinde konusma etkilenmistir
(5). Zeka geriligi siklikla agirdir. Epilepsi en sik ve
agir norolojik belirtidir. Nobetler bazen yenidogan
doneminde, bazen ilk giinde baslayabilir. Siklikla ilag
tedavisine direnglidir. Yenidoganlarda tonik ndbet
(Ohtahara sendromu) ya da infantil spazm (West
sendromu) seklinde olabilir. Status epileptikus en sik
komplikasyonlardan biridir (21). Pascual-Castroviejo
ve arkadaslart (15), 34 olguyu incelemis, bunlarin
%064,7’sinde mental retardasyon (IQ yetmisin altinda),
%53’iinde degisik tiplerde epileptik nobetler
saptamiglardir. Dort hastada otistik davraniglar
izlenmistir.

Olgumuzun belirli araliklarla yapilan ndrolojik
muayenelerinde aylar icinde belirginlesen sol
hemiparezisi ve mikrosefalisi saptandi. Mental ve
motor gelisiminin geri oldugu, alt1 aylikken basini
dik tutabildigi ama hala destekli oturamadigi, cevreyle
ilgisinin az oldugu, iletisim kurulamadig tespit edildi,
yapilan isitme testi normaldi.

Hemimegalensefali olgularmmin manyetik rezonansla
santral sinir sistemi goriintiilemelerinde, net olmayan
gri/beyaz cevher farklilagsmasi ile birlikte tek tarafli
kalin korteks en sik saptanan bulgulardir (5). Prognoz
kotiidiir. Yagamun ilk yilinda yiiksek oliim riski tagirlar.
Hafif vakalar normal yasantilarim siirdiirebilirler.
Hastalarda ndbetlerin kontrolii tedavinin temel
hedefidir. Siklikla ¢oklu antiepileptik kullanimi
gerekmektedir. Direngli epilepsi vakalarinda tedavi
i¢in fonksiyonel veya anatomik hemisferektomi
uygulanabilmektedir (5,7).

Olgumuzun MR goériintiilemesinde sag serebral
hemisferde hemimegalensefali tespit edildi ancak,
deri lezyonlar1 hemimegalensefali ile ayni taraftaydi.
EEG’sinde saptanan hipsaritmisi ve fleksor tipteki

ndbetleri i¢in baglanmig olan ACTH’a, yan etkilerin
ortaya ¢ikmasi nedeniyle devam edilemedi. Degisik
antikonviilzan tedavilere ragmen direngli nébetlerinin
tamamen kontrol altina alinmasi da miimkiin olamadi.
Olgu bu sendromda goriilebilecek mikroftalmi, pitozis,
strabismus, nistagmus, miyopi, katarakt, skleral
melanozis, retinal dejenerasyon gibi goz bulgulari
acisindan da degerlendirildi ancak gozleri ile ilgili
herhangi bir patoloji saptanmadi. Olgularin yaklasik
yarisinda tespit edildigi bildirilen andploidi
mozaisizmi veya dengesiz translokasyon gibi
kromozomal anomalileri agisindan yapilan kromozom
analizi de 46 XY olarak bulundu (17).

Sonug olarak Ito hipomelanozisi girdap benzeri, lineer
ya da yama tarz1 lezyonlarla karakterli bir sendromdur
ancak bu sendrom, siklikla birlikteligi olan
hemimegalensefali ile yagami kisitlayan bir hastalik
haline gelmektedir. Bu nedenle yenidogan déneminde
nobetler olmasa ya da belirgin ndrolojik bulgular
saptanmasa bile, cilt lezyonu olan bebekler santral
sinir sistemi agisindan radyolojik incelemeye
almmalidir.
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