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OLGU SUNUMU

Konjenital Perisilviyan Sendrom; Uc Olgu Sunumu

Congenital Perislyvian Syndrome; Report Of Three Cases

1Uzm.Dr. Ulug YIS ]
2Uzm.Dr. Murat BASTEMIR

Ozet

Konjenital bilateral perisilviyan sendrom, psddobulber parezi,
kognitif bozukluklar, epilepsi ve beyin manyetik rezonans incelemesinde
bilateral perisilviyan kortikal displazi ile karakterize nadir gériilen bir
norolojik hastaliktir. Bu yazida psikomotor retardasyon, konusma geriligi
ve beslenme gligliigui ile bagvuran ve konjenital bilateral perisilviyan
sendrom tanisi alan Ui¢ vaka nadir goriilmesi nedeni ile sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital perisilviyan sendrom, Beslenme
guicligli, Konugma gecikmesi

Abstract

Congenital perisylvian syndrome is a rare neurological disorder
characterized by pseudobulbar palsy, cognitive deficits, epilepsy
associated with bilateral perisylvian cortical dysplasia on magnetic
resonance imaging. We herein report three cases with congenital
bilateral perisylvian syndrome who presented with psychomotor
retardation, speech delay and feeding difficulty because of the rarity
of the syndrome.
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Giris

Polimikrogiri, anormal giral patern, kalinlasmis
korteks ve gri beyaz cevher ayriminda diizensizlik ile
karakterize bir santral sinir sistemi gelisimsel anomalisidir.
Bilateral perisilviyan polimikrogiri en sik goriilen
polimikrogiri cesididir. Konjenital perisilviyan sendrom
ise pseudobulber parezi, beslenme problemleri, agizdan
salya gelme, dil hareketlerinde kisithilik, konusma
gecikmesi, dizartri, mental retardasyon ve epilepsi ile
karakterize bir sendromdur (1,2). Ailesel vakalar olmakla
birlikte degisik kalitim sekilleri tanimlanmigtir (3-5). Bu
yazida gelisme geriligi, konusamama, beslenme
problemleri ile getirilen ve konjenital perisilviyan sendrom
tanisi alan ikisi kardes (¢ vaka sunulmaktadir.

Olgu Sunumlar

Sirasiyla bes ve yedi yaslarinda olan iki kardes
konusamama yakinmasi ile getirildi. Her iki vaka da
zamaninda normal spontan vajinal yolla sorunsuz olarak
diinyaya gelmisti. Anne ve baba arasinda akrabalik
olmayan ve biri kiz digeri erkek olan iki kardes iki yas
civarinda yiirimeye baglamis olmalarina ragmen kisisel
sosyal ve dil gelisim alanlarinda gerilik mevcuttu. ki
kardeste sadece anne ve baba seklinde anlasilmasi zor
tekli kelimeler sdyleyebiliyor ve sadece basit komutlari
yerine getirebiliyorlard.

Yiiz ifadelerinde donukluk olan vakalarin agizlarindan
stirekli salya akmakta ve agirlikli olarak sivi gidalar ile
beslenmekteydiler. Iki kardesin nérolojik muayenesinde
yutma guicliigi, cigneme problemi, fasyal diparezi ve
konusma guicliigiinii iceren psédobulber parezi bulgulari
saptanirken diger norolojik ve sistemik muayeneleri
normaldi. Vakalarin beyin manyetik rezonans
incelemesinde supratentoriyel serilerde bilateral insuler
ve perisilviyan lokalizasyonda gri cevherde kalinlasma,
giral paternin kaybolmasi ve gri beyaz cevher sinirinin
duzlesmesi ile karakterize polimikrogirik gérinim izlendi
(Resim 1).
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Resim 1. Bilateral insuler ve perisilviyan lokalizasyonda gri cevherde kalinlasma,
giral paternin kaybolmasi ve gri beyaz cevher sinirinin diizlesmesi ile karakterize polimikrogirik gortinim (oklar)

Ugiincii vaka yedi aylik kiz hasta olup gelisme geriligi
ve emememe yakinmasi ile getirilmisti. Anne ve baba
arasinda akrabalik olmayan hastanin sorunsuz bir hamilelik
sonrasl zamaninda dogdugu 6grenildi. Olgunun dogumdan
itibaren orofaringeal disfonksiyonu oldugu ve beslenme
problemi yasadidi, basini bes aylikken tuttugu ve halen
destekli oturamadigi 6grenildi. Norolojik muayenesinde
santral hipotoni, dort yonli refleks artisi ve hafif spastisite
saptanan hastanin yiiz mimiklerinde donukluk ve bilateral
nazolabiyal sulkuslarda silinme mevcuttu. Vakanin beyin
manyetik rezonans incelemesinde supratentoriyel serilerde
bilateral insuler, perisilviyan lokalizasyon ve pariyetal
loblarda gri cevherde kalinlasma, giral paternin kaybolmasi
ve gri beyaz cevher sinirinin diizlesmesi ile karakterize
polimikrogirik gériiniim izlendi.

Mevcut radyolojik ve klinik bulgularla konjenital
perisilviyan sendrom tanisi alan hastalar halen 6zel egitim
ve rehabilitasyon programina devam etmektedirler.

Tartisma

Polimikrogiri santral sinir sisteminin gelisimsel bir
anomalisi olup bilateral frontal, perisilviyan ve mesial
oksipital lokalizasyonlarda olabilmektedir (1). Polimikrogiri
genetik ve genetik disi nedenlerle (konjenital
sitomegaloviriis enfeksiyonu, serebrovaskiiler olaylar,
plasental yetmezlik gibi) olusabilmektedir (1,6). En nadir
gorilen tipi perisilviyan yerlesimdir.

Bilateral perisilviyan polimikrogiri, mental retardasyon,
epilepsi ve psédobulber parezi seklinde klinik bulgulara
neden olmaktadir. Onemli basvuru nedenlerinden olan
konusma ve beslenme gticligiiniin nedeni psédobulber
parezidir. Vakalarimizinda ana basvuru nedenleri konusma
gecikmesi ve beslenme problemleriydi.

Ailesel vakalar ile birlikte farkli kahtim sekilleri
bildiriimektedir (3-5). Bes ailede aday lokus Xq28
kromozomu dzerinde tanimlanmisken bilateral
frontopariyetal polimikrogirisi olan hastalarda GPR56
geninde mutasyonlar tanimlanmistir (4,7). Roll ve
arkadaslar (8) ciddi epileptik nébetler ve mental
retardsyonu olan bir hastada Xg22 kromozomu uzerine
yerlesmis SRPX2 mutasyon tanimlamislardir. Son olarak
Santos ve arkadaslari (9) sekiz etkilenmis Uyesi olan bir
ailede aday lokusu Xq27 kromozomunda saptamiglardir.
Calismalardan anlasilacadi lizere net belirlenmis sorumlu
gen olmadigindan klinik ve radyolojik bulgular taniya
ulasmada en énemli ipuglaridir.

Hastaligin énemli klinik bulgularindan biri de epilepsidir.
En sik goriilen nobet tipi atipik absans olup bunu atonik-
tonik ve jeneralize tonik-klonik ndbetler izlemektedir.
En az goriilen ndbet tipi ise parsiyel nobetlerdir. Vakalarin
%55’inde nobetler tedaviye direncglidir.
Elektroensefalografide sentroparietal bolgelerde keskin
yavas dalga nadiren de multifokal desarjlar saptanmaktadir
(10). Hastalarimizda epileptik nébet 6ykiisii olmamakla
birlikte aileler ndbetler konusunda bilgilendirilmistir.

Sonug olarak konusma geriligi ve beslenme giicligu
ile gocuk néroloji poliklinigine bagvuran ve muayenelerinde
ps6dubulber parezi saptanan hastalarda bilateral
perisilviyan sendrom akilda bulundurulmali ve taniya
ulasmak icin beyin manyetik rezonans incelemesi
yapiimalidir.
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