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OZET

Bu yazida serebrotendinéz ksantomatozis e (CTX) bagli yaygin
ksantomlar ile basvuran bir olgu rapor edilmektedir. CTX;
ksantomlar, juvenil katarakt, nérolojik defisit ve demans ile
karakterize olduk¢a az rastlanan metabolik bir hastaliktir.
Tendon ksantomlar: ile bagvuran hastalarda bu nadir
hastaligin da var olabilecegi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Serebrotendinéz ksantomatozis, ksantom.

Serebrotendindz ksantomatozis (CTX) ksantomlar,
juvenil katarakt, progresif norolojik defisit ve demans
ile karakterize oldukc¢a az rastlanan metabolik bir
hastaliktir.! {1k defa 1937 yilinda van Bogaert tarafindan
tanimlanmistir.? Ksantomlar ve sinir sisteminde
kolesterol veya benzeri kristallerin birikmesine karsin,
serum kolesterol diizeyi genelde normal bulunmustur.
Hastaligin taninmaya baglandig1 ilk olgu raporlarinda
tan1 genellikle klinik ve patolojik bulgularla konmasina
karsin, Menkes ve ark.? kolestanol (dihidrokolesterol)
{in sinir sisteminde biriktigini gdstermislerdir. Daha
sonralar1 bu maddenin ksantomlarda da biriktigi
bulunmusgtur. Hastalig1 andiran klinik bulgularin yaninda
artmis serum kolestanol diizeyi tanisal 6nem
tasimaktadir. *

Bu yazida tendon ksantomlari nedeniyle klinigimize
bagvuran ve CTX teshisi konan bir olgu rapor
edilmektedir.

OLGU SUNUMU

42 yasindaki erkek hasta el ve ayaklarinda gelisen
kitlelerle klinigimize basvurdu. Bu kitlelerin yaklagik 20
yildir yavas bir sekilde ortaya c¢iktigi ve biiytdigi
ogrenildi. Ozgecmisinde koroner arter hastaligmin var
oldugu ve sol goziiniin katarakt nedeniyle opere edildigi
ogrenildi. Fizik incelemede her iki asil tendonu ve plantar
ylizde, el dorsumunda ve diz bolgesinde, en biiytigii 7-8
cm ¢apinda multipl ksantomlar tespit edildi. Bastirmakla
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SUMMARY

Cerebrotendinous Xanthomatosis: Report of a Case

This report describes a case of cerebrotendinous
xanthomatosis presenting mainly with multiple xanthomas.
Cerebrotendinous xanthomatosis is a rare metabolic disease
characterized by xanthomas, juvenile cataract, progressive
neurologic deficit and dementia. When a patient is evaluated
for tendon xanthomas, cerebrotendinous xanthomatosis should
also be kept in mind.

Key Words: Cerebrotendinous xanthomatosis, xanthoma.

agrisiz olan bu kitlelerin {izerindeki deriye oldukga sik1
bir sekilde yapisik oldugu saptandi. Hastanin nérolojik
muayenesi normal sinirlarda bulundu. Laboratuvar
incelemede; ise serum kolesterol diizeyi normal
sinirlarda iken (175 mg/dl, normal: 140-260), serum
kolestanol diizeyi artmis olarak tespit edildi (3.0 mg/dl,
normal: 0.1-0.6). Endokrinoloji ve ndroloji boliimlerine
de konsiilte edilen hastaya CTX tanisit konuldu. Hastay1
en ¢ok rahatsiz eden ve yiirlimesinde zorluk yaratan asil
tendonu iizerindeki ve plantar yerlesimli ksantomlar
asamal1 bir sekilde {izerindeki deriyle birlikte eksize
edildi. Her bir ayakta olugan defekt tensor faysa lata
serbest flebi ile onarildi (Sekil 1 ve 2). Spesimenlerin
patolojik incelemesi ksantom ile uyumlu bulundu.
Ameliyatlardan yaklagik olarak 8 yil sonra yapilan
kontrolde ayak plantar yiizde ve asil iizerinde rekiirren
ksantomlarin gelismedigi, ancak daha once eksize
edilmeyen ayak kiigiik parmaklardaki, el dorsumu ve
dizdeki kitlelerin biiyiimiis oldugu goriildii. Bu kitleler
icin eksizyon Onerilen hastada ileri derecede koroner
arter hastaligi bulunmasi nedeniyle ameliyattan
vazgecildi.

TARTISMA

CTX safra asitlerinin sentezinde gelisen bir
enzimatik defekte bagli olarak ortaya ¢ikar.* Kolestanol
diizeyinin artmasiyla tendonlar, beyin ve akcigerlerde
ksantomlar birikir. Serum kolestanol diizeyinin artmasi
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Sekil 1: Her iki ayakta yaygin ksantomlarin preoperatif
gOrinima

Sekil 2: Tensér fasya lata serbest flebi ile ayak tabani
onarildiktan sonraki postoperatif géranim

ile tan1 konur. Hastaligin klinik tablosu tek bir sablona
uymamakla birlikte, ksantomlar, nérolojik bulgular ve
katarakt ile karakterizedir. Bu bulgular erken yaslarda
ve sinsi olarak ortaya ¢ikabilir.'
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Van Bogaert 2 hastaligin klinik gelisimini ¢esitli
zaman dilimlerine bdlmiistiir. 1k olarak, ¢ocukluk
caginda demans ve mental retardasyon geligebilir. Ancak,
bu kural degildir. Bizim hastamizda oldugu gibi, bazi
hastalarin normal mental kapasiteye sahip oldugu
bildirilmistir.! Adolesan doneminde ise katarakt ve
tendon ksantomlari gelisir.® Asil tendonu en sik etkilenen
bolgedir. Ancak, triceps tendonu, tibia 6n yiizii ve parmak
ekstensor yiizleri de etkilenebilir. Hiperlipoproteinemide
goriilen ksantomlara benzemekle birlikte, agrisizdirlar
ve zaman i¢inde yavas bir sekilde biiyiirler. Hastaligin
son doneminde ise, ksantomlar oldukga biiyiik boyutlara
ulasabilir ve ndrolojik defisit artar.!

CTX tanisinda klinik bulgular ve laboratuvar
inceleme onemlidir. Tendon ksantomlari, juvenil
katarakt, sinirda veya diisiik zeka diizeyi, serebellar
problemler ve normal serum kolesterol diizeyi ile
basvuran geng eriskin hastada CTX diigiiniilmelidir.
Serum kolestanol diizeyinin sivi-gaz kromatografi
yontemi ile yliksek bulunmasi tan1 koydurucudur.
Hastaligin spesifik bir tibbi tedavisi yoktur. Son yillarda
chenodeoxycholic acid 6nerilmektedir.! 6

Tendon ksantomlar ile bagvuran olgularda bu nadir
hastaligin var olabilecegi diisliniilmelidir. Eksizyona
karar verilen hastalarda detayli bir preoperatif
degerlendirme yapilmalidir. Bizim hastamizda oldugu
gibi koroner arter hastaliginin CTX’de mevcut
olabilecegi rapor edilmistir. Kitlelerin eksizyonunda
ozellikle ayakta ksantomlarin iizerindeki deriye oldukca
yapisik olabilecegi unutulmamalidir. Dolayisiyla, bu
bolgede kitlelerin lizerindeki deri ile birlikte eksize
edilmesinin gerekebilecegi gdzoniine alinmalidir. Olusan
defektlerin onarimi igin de flep rekonstriiksiyonlarina
ihtiyac duyulabilir.
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