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DOWN SENDROMLU BiR COCUKTA BILATERAL BAZAL
GANGLIYON KALSIFIKASYONU

BILATERAL BASAL GANGLIA CALCIFICATION IN A
CHILD WITH DOWN SYNDROME

Hakan DONERAY, Halil KESKIN, Hiiseyin TAN, Celalettin KOSAN

Atatiirk Universitesi Tip Fakiil-
tesi Cocuk Saghg ve Hastaliklart
Anabilim Dali, ERZURUM

OZET

Bazal gangliyon kalsifikasyonu (BGK), Down sendromlu cocuk hastalarda saptanabilen oldukga
nadir bir komplikasyondur. Bu komplikasyonun Down sendromlu olgularda gérilme sikhigr yasla
birlikte artmaktadir. Bazal gangliyon kalsifikasyonu, Down sendromunun karakteristik bir ézelligi
olan erken yaglanma ile iligkili olabilir. Bu yazida, cekilen bilgisayarli beyin tomografide rastlan-
tisal olarak bilateral BGK tespit edilen Down sendromlu bir olgu sunulmaktadir.

Anahtar Sézcikler: Down sendromu, bazal gangliyon kalsifikasyonu

ABSTRACT

Basal ganglia calcification (BGC) is a rare complication which can be determined in children

with Down syndrome (DS). Prevalence of BGC in DS increases with age. It may be related to the

premature aging characteristic of DS. In this paper, it is presented a patient with DS who has
Yazisma Adresi bilateral BGC detected incidentally by cranial computed tomography.
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Bilateral Basal Gangla Calcification In a Chi

With Down Syndrome

GIRIS

Down sendromu (DS), insanlarda en sik goérulen
kromozom anomalisi olup, 600-800 dogumda bir gérul-
mektedir (1). Dismorfik yliz gortinim, hipotoni, gébek
fit1g1, diastazis rekti, el ayasi ve/veya ayak tabanindaki
simian ¢izgi, ayaklarda 1. ve 2. parmaklar arasindaki
mesafenin artmis olusu, mental-motor gerilik ve erken
yaglanma DS’yi digtindiren klinik bulgulardir (2). Do-
gumsal kalp hastaligl, tiriner anomaliler, bliiylime ve ge-
lisme geriligi, hipotiroidi, konvilziyonlar ve kas-iskelet
sistemine ait bozukluklar DS’de sik karsilasilan sorun-
lar1 olusturmaktadir (1). Down sendromlu olgularda
oldukga nadir rastlanan bir bulgu olan bazal gangli-
yon kalsifikasyonu (BGK) bilgisayarli beyin tomografi
(BBT) ¢ekilen tim DS’li olgularin %0.6’sinda rastlan-
tisal olarak saptanan bir komplikasyondur (3). Bazal
gangliyon kalsifikasyonu’nin DS’li ¢ocuk hastalardaki
siklig1 ise yaklasik olarak % 0.3’tur (4-7). Bu bulgu-
nun fizyolojik olabilecegi gibi enfeksiyon hastaliklari,
metabolik ve kalitsal hastaliklarla da iligkili olabilecegi
belirtilmektedir (8-10). Bu yazida rastlantisal olarak bi-
lateral BGK saptanan DS’li bir olgu sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

Down sendrom tanisi olan onbir yagindaki kiz has-
ta trafik kazasi sonrasi gelisen dalak ruptiirt, oksipital
hematom, multipl kemik frakturi ve aspirasyon pné-
monisi tanilariyla hastanemizin farkli béliimlerinde 10
gln izlendikten sonra akciger bulgularinin takibi icin
klinigimize kabul edildi. Hastanin travma 6ncesinde
mental gerilik diginda bir sorununun olmadig1 6gre-
nildi. Fizik muayenede; vital bulgular1 normal sinirlar
icinde olan hastanin viicut agirlig1 25 kg (10-25.P.), boyu
130 ecm (10-25.P.) ve bag ¢evresi 53 cm (50.P.) idi. Suu-
ru agik ve genesini oynatmakta giiclik ¢eken olgunun
yuvarlak ve kaba bir yliz gérunumu vardi. Kulaklar ki-
cuk ve kivrikti. Hipotelorizim ve her iki gozde epikan-
tiis saptandi. Boyun kisa ve genisti. Her iki el ayasinda
simian ¢izgisi vardi. Tim vicut cildinde degisik capta
ekimotik lezyonlar géruldi. En iyi mezokardiak odak-
ta duyulan 2/6 siddetinde pansistolik Gftram saptandi.
Bakilan goz dibi normal olarak degerlendirildi.

Laboratuvar incelemelerinde; serum total kalsiyum
dizeyi: 9 mg/dl (N: 8.4-10.2 mg/dl), fosfor: 4.7 mg/dl
(N: 3.7-5.6 mg/dl), alkalen fosfataz: 225 IU/l (N: 105-420
1U/1), hemogram, trogram, bobrek ve karaciger fonksi-
yon testleri ve pnémoni dizeldikten sonra alinan arter-
yel kan gazlar1 normal sinirlar iginde bulundu. Tiroid
sitimilan hormon, T4, FT4’i iceren tiroid fonksiyon

testleri normal sinirlar i¢indeydi. Karyotip analizinde
tirozomi 21 saptandi. Izlem sirasinda genesini kullan-
maya baglayan hastada sag santral fasiyal paralizi tes-
pit edildi. BBT’de beyin sapinda patolojik bir bulguya
rastlanmazken, bazal ganliyonlarda bilateral kalsifikas-
yon saptandi. Bu bulgunun travma sonrasinda hemen
cekilen BBT’de de mevcut oldugu gorulda (Resim 1).
Travmadan 6nce ve sonra konvilziyon gecirme 6ykii-
st yoktu. Bu dénemde bakilan intakt paratiroid hor-
mon dizeyi 30 pg/ml (normali:1-43 pg/ml) ve 24 saatlik
idrarda bakir duzeyi 2.5 mg/molCr (normali:0.36-7.56
mg/molCr) idi. Tandem mass spektroskopisi (tandem
MS)’nde fenilalanin, valin, 16sin, tirozin ve organik asit
profili normal sinirlar iginde saptandi.

KE SEIN'MELIKE
1) DAALS608

Resim 1: BBT’de bilateral bazal gangliyon kalsifikasyonu
(beyaz oklar).

TARTISMA

Beyin ici kalsifikasyonlar1 gésterme bakimindan
BBT oldukca duyarl: olan bir géruntuleme yontemidir.
Fizyolojik BGK % 0.3-1.5 oraninda goritilen, genellikle
60 yagin tizerindeki erigkinlerde rastlanan ve normalin
varyant1 olarak kabul edilen radyolojik bir bulgudur
(8-10). Patolojik BGK ise endokrin ve metabolik bo-
zukluklar, genetik sendromlar iceren dogumsal veya
geligimsel bozukluklar, enfeksiyon hastaliklari ve tok-
sik durumlar ile iligkilidir (10). Tablo 1’de BGK’ya yol
acan bozukluklar gésterilmigtir. Hipoparatiroidizm ve
ps6dohipoparatiroidizm patolojik BGK’nin en sik ne-
denleridir. Toksoplazmozis, kizamikgik, sitomegalovi-
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ris enfeksiyonu, sistiserkozis ve AIDS gibi enfeksiyon
hastaliklarina ikincil olarak geligen intrakaraniyal kal-
sifikasyonlar, multipl ve asimetriktir. Wilson hastalig,
organik asidemiler, tuberoskleroz, Kokayne sendro-
mu, Fahr’s sendromu ve DS gibi metabolik ve kalitsal
hastaliklarda goriulen BGK’lar simetrik ve bilateraldir
(10). BGK, baz1 olgularda higbir nedene baglanama-
makta ve idiyopatik olarak kabul edilmektedir (11).
Olgumuzda cilt bulgularinin yoklugu ile nérokutanéz
hastaliklar; normal sinirlar iginde bulunan serum Ca,
P ve PTH duzeyleri ile hipoparatiroidi, psédohipopa-
ratiroidi ve hiperparatiroidi; normal sinirlar icinde bu-
lunan tiroid fonksiyon testleri ile hipotiroidizm; gegiril-
mig bir intrakraniyal enfeksiyona ait 6ykiintin yoklugu
ve BGK’nin simetrik ve bilateral olmasi ile enfeksiyon
hastaliklar1 ve 24 saatlik idrarda normal dizeyde olan
bakir atilimi, normal sinirlar i¢cinde bulunan arteryel
kan gaz1 ve tandem MS sonuglari ile kalitsal metabolik
hastaliklar diglandi. Hastamizda DS disinda bagka bir
sendromu dustundurecek klinik stigmatlar da yoktu.
Ayrica kromozom analizi de trizomi 21 ile uyumlu bu-
lundu. Buna gore olgumuzdaki BGK’nin DS ile iligkili
oldugu dugtnuldi.

Yaglar1 0-37 yil arasinda degigen DS’li 56 hastada
bilateral BGK'nin sikligi %10.7 olarak bulunmustur
(12). Otopside elde edilen verilerin kullanildig: bir ¢a-
lismada yaglar1 13-71 y1l arasinda degisen DS’li 24 olgu-
nun 21 (%87)’'inde BGK tespit edilmistir (5). 1 yas Gzeri
33 DS’li hastaya ait bazal gangliyonlarin histopatolojik
olarak incelendigi bir bagka calismada 15 (%45) olgu-
da BGK saptanmugtir (13). Ayni ¢calismada BGK’nin 10
yas uzeri DS’li 14 olgunun 11 (%79)’inde mevcut oldu-
gu bildirilmektedir. Bir bagka ¢alismada 10 yag tzeri
DS’li 65 hastanin tamaminda BGK saptanmigtir (14).
Bu ¢aligmalarda BGK sikliginin yagla birlikte artmasi
dikkat ¢ekicidir. Bununla birlikte, BGK’nin yaglanma-
ya bagh geligsen arteriosklerozis ile iligkili olmadig tes-
pit edilmigtir (15). DS’li ¢ocuk hastalarda ise BGK’nin
dogumsal kalp hastaligina bagl olusan beyin iskemisi
ve bunun sonucunda gelisen bir doku reaksiyonu oldu-
gu distnulmis, ancak dogumsal kalp hastaligi olan ve
olmayan DS’li hastalar arasinda BGK siklig1 bakimin-
dan fark bulunamamustir (13,14). Bu nedenle, BGK’nin
iskemi veya sistemik damarsal bozukluklardan ziyade
bazal gangliyonlarin damar permeabilitesinde rol oy-
nayan yapisal bir bozuklukla iligkili olmasinin daha
muhtemel oldugu belirtilmektedir (5).

Fizyolojik BGK genellikle 60 yas tizerindeki eris-
kinlerde saptanmaktadir (8-10). Buna karsilik, DS’li

Tablo 1. Bazal gangliyon kalsifikasyonuna yol acan
bozukluklar (16)

1. Endokrin nedenler

a. Hipoparatiroidizm

b. Psddohipoparatiroidizm

c. Psédopsddohipoparatiroidizm

d. Hiperparatiroidizm

e. Hipotiroidizm

2. Metabolik nedenler

a.Mitokondriyal bozukluklar

b. Fahr hastaligi (familyal serebrovaskdler ferrokalsinozis)

c. Hallervorden-Spatz hastaligi

3. Dogumsal veya gelisimsel bozukluklar

a. Familyal idiyopatik simetrik bazal gangliyon kalsifikasyonu

b. Hasting-James sendromu

c. Kokayne sendromu

d. Wilson sendromu

e. Lipoid proteinozis (hiyalinozis kutis)

f. Norofibromatozis

g. Tuberosklerozis

h. Okulokraniyosomatik hastalik

i. Methemoglobinopati

j. Down sendromu

k. Nefrotik sendrom

. Sistemik lupus eritematozus

4. Enfeksiyonlar

. Toksoplazmozis

. Konjenital rubella

a
b
c. Sitomegaloviris
d

. Kizamik

e. Sugicegi

f. Bogmaca

g. Koksaki B virus enfeksiyonu

h. Sistiserkozis

i. Akkiz immun yetmezlik sendromu (AIDS)

5. Toksik nedenler

a. Hipoksi

b. Karbon monoksit zehirlenmesi

c. Civa zehirlenmesi

d. Radyoterapi

e. Metotrexate tedavisi
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hastalarda BGK’nin daha erken yaglarda gelistigi g6-
ralmektedir (5, 7). Down sendromu erken yaglanma
hastaliginin karakteristik bir 6zelligidir (1). Bazal gang-
liyon kalsifikasyonunun da erken yaslanma ile iligkili
olabilecegi belirtilmektedir. Bu gérusu destekleyen iki
calismada erken yaslanma ile iligkili olan Alzheimer
hastalarinin beyin dokularinda saptanan histopatolo-
jik degisikliklerin 20 yas Uzeri DS’li hastalarin beyin
dokular: ile benzerlik gosterdigi bulunmusgtur (5, 7).
Olgumuzun erken yaslarda ¢ekilmis BBT’si yoktu. Bu

nedenle BGK’nin zaman igindeki gelisim seyri deger-
lendirilemedi.

Sonug olarak bilateral BGK, down sendromlu gocuk
hastalarda beklenebilen nadir bir komplikasyondur.
Bununla birlikte, endokrin ve metabolik bozukluk-
lar, enfeksiyon hastaliklari, dogumsal veya gelisimsel
bozukluklar ve toksik durumlar diglanmalidir. Down
sendromlu hastalarda BGK’nin gérulme sikligi yasla
birlikte artmaktadir. Bu durum muhtemelen DS’de go-
rilen erken yaglanma ile ilgilidir.
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