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Ozet

Van der Knaap hastalig1, megalensefalik Iokoensefalopati ve subkortikal kistlerle karakterize nadir bir antitedir. Bu yazida Van der Knaap
hastaligr'nin radyolojik ve klinik tani kriterlerine sahip ti¢ pediatrik olgunun beyin manyetik rezonans goriintileme (MRG) ve manyetik

rezonans spektroskopi (MRS) bulgular1 sunulmugtur.
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Abstract

Van der Knaap disease, characterized by megalencephalic leukoencephalopathy and subcortical cysts, is a rare condition. We present, in
this study, cerebral magnetic resonance imaging (MRI) and MR spectroscopy (MRS) findings of three pediatric patients with radiologi-

cal and clinical diagnostic criteria of this disease.
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Giris

Van der Knaap hastaligi, makrosefali ve subkortikal beyaz
cevherin kistik dejenerasyonu ile seyreden nadir goriilen
bir lokoensefalopatidir. Erken baslangichh makrosefali,
hafif motor gelisme geriligi, ataksi, spastisite ve ge¢ bas-
langiclt hafif mental bozulma ile karakterizedir. Frontal ve
temporal loblarda lokalize subkortikal kistler karakteristik
bulgusudur (1, 2). Bu yazida Van der Knaap hastaliginin
klinik ve radyolojik 6zelliklerini tagiyan {i¢ pediatrik ol-
gunun manyetik razonans goriintilleme (MRG) ve MR
spektroskopi bulgular: sunulmustur.

Olgu

Makrosefali, motor gelisim geriligi ve spastisite bulunan
ikisi kardes 3 olguya (6, 10 vel3 yas) MRG, MR spektros-
kopi incelemeleri yapildi. MR incelemede, tiim olgularda
her iki serebral hemisferde beyaz maddede hacim artis1
ile birlikte, simetrik olarak subkortikal beyaz maddede
ve U-liflerde myelin eksikligi ile uyumlu diffiiz T1Ada hi-
pointensite ve T2Ada hiperintensite mevcuttu (Resim 1).
Kortikal gri madde, bazal ganglionlar, oksipital lob ve se-
rebellar hemisferlerin korunmus oldugu gorildii. Frontal
ve temporal loblarda subkortikal kistler izlendi (Resim 2).
Ozellikle temporal loblarda beyaz maddenin BOS’a yakin
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sinyal verdigi goruldi. Tum olgularda eksternal kapsiil
on-arka ve internal kapsiil arka bacag tutulmustu. MR
spektroskopi incelemesinde, N- asetil aspartat / kreatinin
(NAA/Cr) oraninda azalma tespit edildi (Resim 3). Ayri-
ca olgularin birinde kaudat niikleusta laktat piki saptandu.
Difiizyon agirlikli MR goriintiillemede ise difiizyon kisit-
lanmasi ile uyumlu bulguya rastlanmad.

Tartisma

Van der Knaap hastaliginda tani, klinik ve MRG bulgula-
rina dayanilarak konur. Siddetli beyaz cevher tutulumu-
na ragmen, fonksiyonel bozulmanin ¢ok yavas ilerlemesi
ayirt edici 6zelligidir. Hastaligin temelinde yatan patoloji
kesin olarak bilinmemektedir. One siiriilen olasiliklar ara-
sinda myelin lamellerinin arasinda vakuol olusumu, dem-
yelinizasyon/ dismyelinizasyon ve ekstraseliiler mesafenin
artmasidir (1).

Hastalarin MRG bulgulari ile klinik durumu arasinda iyi
bir korelasyon yoktur (2). MRG'de, hemisferik beyaz cev-
herde hacim artigy, diffiiz patolojik sinyal ve frontoparye-
tal / anterior temporal subkortikal kistler bulunan olgular-
da herhangi bir metabolik defekt saptanmamaktadir (3).
Olgularimizin tamaminda 6zellikle frontal ve temporal
loblarda hacim artis1 ve myelin kaybini diisiindiiren sinyal
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degisiklikleri saptandi. Subkortikal kist 2 olguda goriiliir-
ken, olgularin birinde temporal loblarin sinyal intensitesi-
nin BOS’ yaklasmis oldugu tespit edildi.

Diftizyon MRG goriintiilemenin metabolik hastaliklarin
incelenmesinde yararli olabilecegi bildirilmistir. Ozellikle
ADC haritasi, T2 agirlikli goriintiillerde homojen sinyalli
olan parankim i¢indeki farkl difiizyon karakteri gosteren
alanlar1 ortaya ¢ikarir. Boylece tani gii¢lenir, hastaligin
ilerlemesi ya da tedaviye yanit takip edilebilir (1,4). Olgu-
larimizin yapilan difiizyon MR incelemesinde, patolojik
alanlarda difiizyon farki tespit edilmedi.

MR spektroskopide, NAA/Cr oraninin erken yaslarda
normal smurlarda oldugu, yas ilerledik¢e giderek azaldi-
&1 bildirilmistir. Bu bulgu, baslangigta belirgin olmayan
noéronal kaybin ilerleyen yaslarda gelismesiyle ortaya ¢ik-
maktadir (1). NAA/Cr oraninin 13 ve 10 yasindaki olgu-
larimizda, 6 yasinda olan diger olguya gore daha ¢ok diis-
tiigi tespit edildi.

Van der Knaap hastaliginin ayirici tanisinda megalensefali
ve beyaz cevherde hacim artis1 ile karakterize hastaliklar
distintilmelidir. Canavan hastaliginda talamus ve globus
pallidus tutulumu ve NAA artis1 goriiliir. Aleksander has-
taliginda, periventrikiiler kontrast tutulumu, kaudat niik-
ardir (5). Vanishing white matter hastaliginda, diffiiz tu-
tulan beyaz cevherin bir béliimii likefiye olur ve BOS sin-
yal 6zelligi kazanir. Ancak beyaz cevherde belirgin hacim
artis1 olmamasi, klinik 6yki ve tipik MR spektroskopide
hemen hemen tiim metabolitlerin gériilmemesi ile Van

der Knaap l6koensefalopatisinden ayrilir (6).

Sonug olarak, ozellikle klinigin daha hafif seyrettigi erken
yaglarda, MR ve MR spektroskopi incelemeleri Van der
Knaap hastaliginin makrosefali ile birlikte goriilen diger
lokodistrofilerden ayirici tanisinin yapilmasinda 6nemli
rol oynamaktadur.
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Resim 1. 13 yasinda erkek olgu. (1a) T1A MR incelemede
frontal loblarda belirgin hipointensite artis1 ve giruslarda
genisleme. (1b) T2A MR incelemde subkortikal beyaz
maddenin, U-liflerin ve kapsula eksternanin etkilendigi,
bazal ganglionlarin normal intensitede oldugu goriilmek-
tedir.

Resim 2. Koronal FLAIR MR incelemede, 6zellikle tem-
poral loblarda beyaz madde intensitesinin BOS’a yaklasti-
g1 ve giruslarda hacim artisi ile beraber frontal ve tempo-
ral lobda subkortikal yerlesimli kistler goriilmektedir (ok
baslar1).
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Resim 3. MR spektroskopi incelemesinde NAA/Cr
oraninda azalma.
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