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Ozet

Sjogren-Larsson Sendromu (SLS), yag asidi aldehid de-
hidrogenaz enzimi eksikligi sonucu gelipen konjenital iktiyozis,
spastik paraparezi veya kuadriparezi ve mental retardasyon
triadiyla tanimlanan otozomal resesif gegipli nadir goriilen
norokiitanoz bir hastaliktir. Ek olarak retinada pigmenter de-
jenerasyon, dip hipoplazisi, hipertelorizm, kifoz ve kiigiik
diizensiz epifiz ile birlikte metafizyal displazi de bulunabilir.
Yiiriiyememe, viicudunda pullanma yakinmalar: ile getirilen
bir yapinda kiz olgunun fizik incelemesinde ciltte iktiyozis ve
alt ekstremitelerde spastik paraparezi bulgular: saptandh.
Denver Il tarama testi ile gelipimi 5-6 ay ile uyumlu bulunan
hastamin kranial bilgisayarli tomografisi (BT) ve goz dibi in-
celemesi normal olarak degerlendirildi. Cilt biyopsisi iktiyozis
olarak rapor edilen hastaya klinik ve laboratuvar bulgulart ile
Sjogren Larsson sendromu tanisi konuldu. Bu olgu, Sjogren
Larsson Sendromunun nadir goriilmesi, iktiyozis ve spastik
paraparezinin ayirict tanisinda bu sendromun da diipiiniilmesi
gerektigini vurgulamak amaciyla sunuldu.
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Summary

Sjogren-Larsson syndrome is an autosomal recessive
neurocutaneus disease characterised by the triad of congenital
ichthyosis, spastic paraparesia and mental retardation. The
primary defect is an abnormality of fatty aldehyde dehydroge-
nase. Retinal pigmentary degeneration, hypoplasia of teeth,
hypertelorism, kphosis, metaphysial dysplasia with the small
irregular epiphysis may be detected. A one-year old girl has
been admitted to hospital with the complaint of unable to walk
and scaling of the skin. On examination ichtyosis and spastic
paraparesia is detected. Cranial tomography and retinal ex-
amination results are normal. On Denver Devolepment screen-
ing test II, the developmental age is detected to compatible
with the 5-6 month. Skin biopsy showed ichtyosis. With these
clinical and laboratory findings Sjégren-Larsson syndrome is
diagnosed. This case is reported in this paper because Sjogren-
Larsson syndrome is a very rare disease and it must be con-
sidered in differential diagnosis of ichtyosis and spastic para-
paresia.
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Sjogren-Larsson Sendromu (SLS); konjenital
iktiyozis, spastik ndrolojik bozukluklar, orta veya
agir derecede mental retardasyon ile karakterize
norokiitanéz bir bozukluktur. Etyolojisinde 17
p11.2 kromozomunda lokalize olan “Human Fatty
Aldehyde Dehydrogenase” (FALDH) geninin mu-
tasyonu suglanmaktadir (1). SLS otozomal resesif
olarak geciplidir ve sikligi 100 000'de 0.4 olarak
bildirilmiptir (2).
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Bu makalede SLS'lu bir olgu, nadir olarak
goriilmesi ve iktiyozis ile birlikte spastik tip sereb-
ral palsi bulgular1 olan olgularda ayirici tanida
SLSmun da diipiiniilmesi gerektigini vurgulamak
amaciyla sunulmuptur.

Olgu Sunumu

Bir yapinda kiz olgu, ylirliyememe ve viicu-
dunda pullanma yakinmalari ile getirildi. Oykiisiin-
den dogumdan beri viicudunda pullanmalar oldugu,
sekizinci ayda bapini dik tuttugu, heniiz desteksiz
oturamadigl, konupamadigi, ayak hareketlerinin
kisith oldugu, aralarinda akrabalik olmayan anne
ve babanin ii¢lincii ¢ocugu oldugu ve diger ¢ocuk-
larin saglikli oldugu 6grenildi.
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sekil 1.'I .

Fizik incelemesinde: Viicut agirligit 9000 gr
(25.persentil), boy 77 cm (75-90.persentil), bap
cevresi 45.5 cm (25-50.persentil) idi. Genel duru-
mu 1iyi olup, ciltte yaygin olarak iktiyozis ve kivrim
yerlerinde hiperkeratotik gdriiniim vardi (sekil 1).
G0z hareketleri serbest, IR +/+, bilateral vertigal
nistagmusu vardi. G6z dibi incelemesi normal bu-
lundu. Tonus altta daha belirgin olmak {izere biitiin
viicutta hafif artmip, derin tendon refleksleri altta
artmip (+++), tistte normal (++), klonus ve babins-
ki bilateral pozitif idi. Kal¢a ekleminde abduksiyon
kisitliligi vardi. Emme, arama ve Moro refleksleri
negatif, palmar yakalama refleksi pozitif idi. Motor
gelipimi 5-6 ay ile uyumlu bulundu.

Laboratuvar incelemesinde: Idrar incelemesi,
tam kan sayimi, karaciger ve bobrek fonksiyon test-
leri, serum elektrolit diizeyleri, kan ve idrar amino-
asitleri normal idi. Bilgisayarli beyin tomografisi
(sekil 2) ve elektroensefalografik incelemesi nor-
mal olarak degerlendirildi. Magnetik rezonans in-
celemesinde yap1 ile uyumlu olmayan miyelini-
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zasyonda belirgin gecikme vardi. Kemik yap1
Greulich-Pyle yontemi ile dokuz ay, gelipimi
Denver II tarama testi ile 5-6 ay ile uyumlu bulun-
du. Cilt biyopsisinde iktiyozis vulgaris saptandi.
Iktiyozis tedavisi 6nerilen olgu fizik tedavi progra-
mina alindi ve aileye genetik danipma verildi.

Tartipma

Sjogren-Larsson sendromu, yag asidi aldehid
dehidrogenaz enzimi eksikligi sonucu gelipen
konjenital iktiyozis, spastik hemipleji veya
kuadripleji ve mental retardasyonla karakterize oto-
zomal resesif gecipli nadir goriilen norokiitandz bir
hastaliktir. Siklig1 0.4/100 000 olarak bildirilmiptir
(2). Retinada pigmenter dejenerasyon, dip hipo-
plazisi, hipertelorizm, kifoz ve kii¢iik diizensiz epi-
fiz ile birlikte metafizyal displazi ek olarak bulu-
nabilen anomaliler arasindadir. Olgumuzda konje-
nital iktiyozis, mental-motor retardasyon ve spastik
paraparezi dipinda ek diger anomaliler saptanmadi.

Sjogren Larsson sendromlu olgularda yaygin
olarak izlenen iktiyozis; kolloidon benzeri mem-
branlar olmadan c¢ogunlukla orta veya hafif pid-
dette, fleksuralar, karin alt kadrani ve boyunda
yogunlapmip olarak goriiliir (3). Derinin histopa-
tolojik incelemesinde hiperkeratozis, papillama-
tozis, akontozis ve graniiler tabakada hafif kalin-
lapma, elektron mikroskopik incelemede graniiler
ve kornifiye olmup hiicrelerde lameller membran6z
inklizyon cisimcikleri ve epidermisin korneum
tabakasinda DNA sentezinde artip dikkati g¢eker
(3,4). Olgumuzda 6zellikle boyun, karin bolgesi ve

sekil 2.
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sekil 3.

fleksuralarda yogunlapan hiperkeratotik tizeri
kepekli lezyonlar saptandi. Lezyon tizerinden alinan
deri 6rneginin histopatolojik incelemesinde yiizeyde
hiperkeratozla birlikte graniiler tabakada hafif kalin-
lapma ve dermiste kollajen liflerde kabalapma vardi.
Bulgular iktiyozis vulgaris ile uyumlu idi.

Sjogren Larsson sendromlu olgularda bir¢ok
ndrolojik bozukluk bildirilmekte ise de en sik kon-
viilziyon, konupma bozuklugu ve piramidal sistem
patolojileri goriilmektedir. Konviilziyon saptan-
mayan olgumuzda piramidal sistem bozukluguna
ait spastik paraparezi bulgular1 saptandi.

Bilgisayarl1 tomografi'de nonspesifik bulgu-
larin goriilebilecegi bildirilmiptir (5). Fivenson ve
arkadaplar1 (6) SLS'lu bir olguda Dandy-Walker
malformasyonu rapor etmiplerdir. Olgumuzun kra-
nial BT incelemesi normal olarak degerlendirildi.

Kraniyal MR incelemesinde periventrikiiler
bolge ve sentrum semiovale bolgelerinde hiperin-
tens beyaz cevher lezyonlarinin olabilecegi bildiril-
miptir (7). Olgumuzun kraniyal MR incelemesinde
ise yap1 ile uyumlu olmayan miyelinizasyonda
gecikme bulgulart vardi (sekil 3).
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Sjogren Larsson sendromlu olgularda orta
veya agir derecede mental retardasyon ve dizartri,
afazi veya tek kelimeleri sdyleyebilme peklinde
konupma  bozukluklar1  bildirilmiptir  (8).
Olgumuzun gelipimi Denver Il tarama testiyle 5-6
ay diizeyinde bulundu, yapinin kiigiik olmasi ne-
deniyle konupmadaki gecikme ile ilgili kesin yo-
rum yapilamadi.

Sjogren-Larsson sendromunda periferik kan-
daki lokositler ve deri fibroblast kiiltiirlerinde
nikotinamid-adenin diniikleotid oksidorediiktaz ak-
tivitesi eksik olarak bulunmuptur (9). Enzimatik
defektin saptanmasi ile SLS'lu olgularin kesin
tanis1 konulabilmekte, tapiyict olan gebelerde am-
niotik sivida yapilan enzimatik ¢alipmalar, korion
villus hiicre kiiltiirleri veya fetal deri biyopsilerinin
histopatolojik incelemesi ile prenatal tan1 konula-
bilmektedir (4). Teknik olanaksizliklar nedeniyle
olgumuzda enzim ¢alipmasi yapilamamiptir.

Sonug olarak spastik serebral palsili olgularda
iktiyozis birlikteligi araptirilmali, SLS'lu olgularda
ailelere genetik danipma verilmeli, erken taninin
konulmasiin ve fizik tedavi uygulamanin spas-
tisite gelipimi yoniinden prognozu olumlu yonde
etkiledigi unutulmamalidir.
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