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Olgu Sunumu     Case Report

GİRİş

Canavan Hastalığı Yahudi olmayan toplumlarda çok nadir 
görülen, otozomal resesif geçişli, ciddi, ilerleyici bir lökodistrofidir. 
Aspartoasilaz enzim eksikliği sonucu gelişmektedir (1,2,3,4 ). 
Beyinde n-Asetyl Aspartat (nAA) birikimi oligodendrositlerde 
disfonksiyona, süngerimsi dejenerasyona ve miyelin yokluğuna 
neden olur (2). Beyindeki sinir hücrelerini saran miyelin 
kılıfında defekt ile sonuçlanır. Onyedinci kromozom üzerindeki 
genetik mutasyon aspartoasilaz enzim eksikliğine neden 
olur. Bu enzimin eksikliği beyinde miyelin yıkımına neden olur. 
Makrosefali, hipotoni, nöromotor gelişme geriliği en sık görülen 
bulgularındandır (5). Altıncı ayda psikomotor gelişim durur 
ve bunu hiperekstansiyon atakları izler. Manyetik Rezonans 

Spektroskopi (MRS) incelemesi yüksek duyarlılığı ve özgüllüğü 
nedeniyle hastalığın tanısında oldukça değerlidir. 

Tedavisi olmamakla birlikte, tanının kesinleştirilmesi ve diğer ta-
nıların ekarte edilmesi açısından Manyetik Rezonans görüntüle-
me (MRG) ve MRS önemlidir.

Çalışmamızda 3 ayrı olguda Canavan hastalığının kontrastsız 
kranial MR, diffüzyon MR ve MRS bulgularını sunmayı amaçladık.

GErEÇ ve YÖNTEM

olgu 1: Oniki  aylık kız çocuğu  başını dik tutamaması nedeni 
ile hastanemiz pediatrik nöroloji polikliniğine başvurdu. Fizik 

ÖzET
Canavan Hastalığı Yahudi olmayan toplumlarda çok nadir görülen, otozomal resesif geçişli, ciddi, ilerleyici bir lökodist-
rofidir. Aspartoasilaz enzim yetmezliği sonucu gelişmektedir. Makrosefali, hipotoni, nöromotor gelişme geriliği en sık gö-
rülen bulgularındandır. Altıncı ayda psikomotor gelişim durur ve bunu hiperekstansiyon atakları izler. Manyetik Rezonans 
Spektroskopi (MRS) incelemesi yüksek duyarlılığı ve özgüllüğü nedeniyle hastalığın tanısında oldukça değerlidir. Tedavisi 
olmamakla birlikte, tanının kesinleştirilmesi ve diğer tanıların ekarte edilmesi açısından Manyetik Rezonans görüntüleme 
(MRG) ve MRS önemlidir.
Anahtar Sözcükler: Canavan hastalığı, MRG, MRS 

ABSTrAcT
Canavan disease is an autosomal recessively inherited severe progressive leukodystrophy and is rarely seen in non-
Jewish communities. It results from the deficiency of the aspartoacylase enzyme. The most common findings are 
macrocephaly, hypotonia, and neuromotor retardation. Psychomotor development ceases and hyperextension attacks 
follow in the sixth month. Magnetic Resonance Spectroscopy (MRS) is of high value in the diagnosis of this disease 
because of its high sensitivity and specificity. Although the disease has no treatment, Magnetic Resonance Imaging 
(MRI) and MRS are important for confirming the diagnosis and eliminating other disorders.
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muayenede baş çevresi 44 cm (50-75 persentilde), baş kontrolü 
tam değildi, gövde hipotonikti, DTR canlıydı, istemsiz kasılmaları 
vardı.

Olgu 2: Beş buçuk aylık erkek hasta ateş, başını dik tutamama 
nedeniyle çocuk acil servise getirildi. Ensefalit, metabolik 
hastalık ön tanıları ile yatışı yapılan olguda anne-baba hala 
dayı çocuklarıydı. Fizik muayenede baş çevresi 75. persentilde 
idi, baş kontrolü yoktu, gövdesel hipotoni ve ekstremitelerde 
distonik kasılmalar vardı.

Olgu 3: Bir buçuk yaşında erkek hasta  hipotoni, makrosefali, 
motor gelişimde duraklama ve gerileme, spastisite bulgularıyla 
dış merkezden metabolik hastalık ön tanısı ile kranial MR ve 
MRS incelemesi için gönderilmişti.

Çalışmamızda olguların kontrastsız kranial MR, diffüzyon MR ve 
MR spektroskopi bulguları sunulmaktadır.

BULGULAr

Olguların kontrastsız kranial MR ve diffüzyon MR’da  supratento-
rial alanda bilateral periventriküler derin beyaz cevherde subkor-
tikal u fibrillerini de etkileyen, her iki talamus ve globus pallidusu, 
beyin sapı yapılarını da içeren, T2A ve FlAIR’de yüksek, T1A’da 
izo-hafif hipointens sinyalli yaygın dismyelinizan sinyal değişik-
likleri ve diffüzyon kısıtlanması izlendi (şekil 1A,B;2A,B;3A,B). 
Her iki putamen, kaudat nukleus başı, internal kapsül yapıla-
rı ile korpus kallozum kısmen korunmuş görünümdeydi (şekil 
1A,B;2A,B). Beyin sapının posterior kesimi ile infratentorial alan-
da bilateral dentat nukleus yapıları ve pedinkülleri içine alan T2A 
ve FlAIR’de yüksek, T1A’da düşük sinyalli yaygın dismyelinizan 
sinyal değişiklikleri izlenmişti (şekil 3A,B).

TE 135 msn de yapılan single voksel proton MR spektroskopide 
talamus, sentrum semiovale, korona radita, oksipital perivent-

şekil 1: Talamus ve globus pallidus 
düzeyinden geçen aksiyal  kesitlerde 
a) T2A ve B) T1A serilerde  bilateral talamus, 
globus pallidus ve periventriküler beyaz 
cevherde T2A’da hiperintens, T1A’da hafif 
hipointens sinyal değişiklikleri. 

A

B
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riküler derin beyaz cevher alanlarından elde edilen voksellerde 
nAA değerleri belirgin artmıştı, nAA/ Cr oranı yüksekti (şekil 
4A,B).

TaRTIşMa ve SoNUÇ

Canavan Hastalığı otozomal resesif geçişli, ciddi, ilerleyici 
bir lökodistrofidir. Herhangi bir etnik grupta görülebilmesine 
rağmen, en sık Polonya, litvanya ve Batı Rusya kökenli 
Aşkenazi Yahudilerinde ve Suudi Arabistan kökenlilerde görülür. 
Aşkenazi Yahudi toplumunda 40 kişiden birinin Canavan 
hastalığı yönünden taşıyıcı olduğu tahmin edilmektedir. 1998 
yılında Amerikan Obstetrik ve Jinekoloji Birliği, Aşkenazi Yahudisi 
olan tüm bireylere taşıyıcılık testi yapılmasını önermiştir. iki tane 
taşıyıcı bireyin evlenmesi durumunda %25 olasılıkla hastalıklı 
çocukları dünyaya gelmektedir (1,2). Bizim olgularımızda dikkati 

çeken ortak özellik anne-baba arasında akrabalık bulunmasıdır.

Canavan Hastalığının semptomları erken bebeklik döneminde 
başlar ve zamanla kötüleşir. Semptomları:

Azalmış kas tonusu (hipotoni),

Boyun kaslarında zayıflık sonucu baş kontrolünün yetersiz 
olması,

Anormal baş büyüklüğü (makrosefali),

Bacakların anormal düz tutulması (hiperekstansiyon),

Kol kaslarının fleksiyonda tutulma eğilimi (5).

Bizim olgularımızdaki ortak bulgular  başını dik tutamama ve 
hipotoniydi. 

Canavan Hastalığının karakteristik MRG bulguları, subkortikal 
alandan başlayarak periventriküler beyaz cevherde, bilateral 

şekil 2: a) Aksiyal b) koronal T2A’da 
subkortikal U fibrillerini de etkileyen 
periventriküler beyaz cevherde, 
talamuslarda ve serebellar dentat 
nukleuslarda hiperintens sinyal 
değişiklikleri.

A

B
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şekil 3: a) DAG ve ADC haritasında periventriküler beyaz cevherde diffüzyon kısıtlanması. b) Aksiyal T2A’da serebellar  dentat nukleuslarda 
ve beyin sapında hiperintens sinyal değişiklikleri.

şekil 4: MR spektroskopi incelemesinde talamuslar düzeyinden alınan vokselde NAA piki ile birlikte diğer tüm metabolitlerde belirgin azalma.

A

B
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Sonuç olarak; Canavan hastalığının tanısında klinik bulgularla 
birlikte, kranial MR, MRS ve idrarda nAA atılımında artış olması 
çok önemlidir. Bizim üç olgumuzda da idrarda nAA atılımı artmış 
olup, standardın (130 mmol/ mol kreatin) 2 katı nAA atılımı 
saptanmıştır. Hastalığın tanısında idrarda nAA atılımında artış ile 
birlikte kranial MR spektroskopide nAA pikinin olması Canavan 
hastalığına özgüdür. Bizim olgularımız tüm bulguları ile Canavan 
hastalığı tanısı almıştır. 
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globus pallidusta diffüz, simetrik beyaz cevher dejenerasyonu-
nu kapsamaktadır (6,7). Steven J. Michel ve ark.nın olgusunda 
diffüz, bilateral, simetrik, tüm beyaz cevheri tutan T2 hiperinten-
sitesi ve bu bulgulara ek olarak daha az şiddette serebellar be-
yaz cevherde, talamus, globus pallidus ve dorsal beyin sapında 
T2 hiperintensitesinden söz edilmektedir (8).

Hastalığın ayırıcı tanısında metakromatik lökodistrofi, adrenolö-
kodistrofi, Pelizaeus-Merzbacher Hastalığı (PMH) ve Alexander 
Hastalığı yer almaktadır. Metakromatik lökodistrofi ve adreno-
lökodistrofi T2A görüntülerde bilateral simetrik beyaz cevher 
hiperintensitesine neden olur, ancak bu hastalıklarda subkor-
tikal Arkuat fibrilleri (u lifleri) korunur (8). Bizim olgumuzda sub-
kortikal u lifleri de dahil tüm beyaz cevher tutulmuştur. PMH 
subkortikal u lifleri tutulumu ile birlikte simetrik beyaz cevher 
hiperintensitesine neden olur. Bununla birlikte PMH olgularında 
belirgin serebellar atrofi ve kortikal sulkuslarda ilerleyici geniş-
leme izlenir, makrosefali bulunmaz, MRS incelemesinde nAA 
ve kreatinin düzeyleri normaldir (8). Bizim olgumuzda MRS in-
celemesinde nAA piki  bulunmakta, makrosefali, serebellar ve 
serebral atrofi bulunmamaktadır. Alexander Hastalığının klinik ve 
görüntüleme bulguları Canavan Hastalığına çok benzemekte-
dir. Her ikisinde de makrosefali, subkortikal u liflerini de tutan, 
diffüz, simetrik T2 hiperintensitesi görülmektedir (8). Alexander 
Hastalığı öncelikli olarak frontal loblardaki periventriküler beyaz 
cevherden başlar, posteriorda parietal beyaz cevhere doğru iler-
ler (9). MRS Alexander Hastalığı ve Canavan Hastalığı ayrımında 
yararlı tanısal bilgi sağlamaktadır. Canavan hastalığında MRS 
incelemesinde belirgin yüksek nAA piki bulunmakta, Alexander 
Hastalığında nAA piki bulunmamaktadır (8). 

Rn Sener’in çalışmasında Canavan Hastalığında periventriküler 
beyaz cevherde, globus pallidusta, talamusta, beyin sapında, 
dorsal ponsta ve dentat nukleuslarda diffüzyon kısıtlanması ol-
duğundan söz etmektedir (9). Bizim olgularımızda da bu bölge-
lerde diffüzyon kısıtlanması mevcuttu.

Massimo Filippi ve ark.nın yazısında Canavan Hastalı- ğı’nda 
diffüzyon ağırlıklı görüntülerde diffüzyon kısıtlanması olduğun-
dan, kontrastlı incelemelerde kontrast tutulumu olmadığından 
ve hastalık ilerledikçe başın hacminin azalmaya başladığından 
söz edilmektedir (10). 


