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A drenolökodistrofi (ALD), santral sinir sistemi ve adrenal kor-

tekste çok uzun zincirli yağ asitlerinin birikimine bağl› olarak

ortaya ç›kan metabolik bir hastal›kt›r. Nöropatolojisinde sereb-

ral beyaz cevherde demyelinasyon, aksonal kay›p ve inflamasyonlu

bölgelerde IgG ve sitokin birikimi bildirilmiştir (1-4).

Manyetik rezonans spektroskopi (MRS), değişik hastal›klarda hücre-

sel düzeyde metabolit değişikliklerini gösterebilen bir görüntüleme

yöntemidir (1,4-6). Bu çal›şmada, ALD’li bir olguda tutulum alanlar›n-

da ve normal görünen beyaz cevherde metabolit değişikliklerin olup ol-

mad›ğ›n›n MRS ile ortaya konmas› amaçlanm›şt›r.

Olgu bildirisi
Alt› yaş›ndaki erkek çocuk, son bir ayd›r davran›ş değişikliği ve yü-

rüme bozukluğu şikayetleri ile ailesi taraf›ndan çocuk polikliniğine ge-

tirildi. Yap›lan fizik muayenede boy 112 cm (<%3), vücut ağ›rl›ğ› 20

kg (%25-50) olarak belirlendi. Nörolojik muayenede ataksik yürüyüş,

bilateral Babinski pozitifliği ve derin tendon reflekslerinde hiperaktivi-

te tespit edildi. Rutin kan biokimyas› normaldi. Özgeçmişinde üç erkek

kardeşinin ALD tan›s› ald›ğ› ve 2, 8 ile 13 yaşlar›nda hayatlar›n› kay-

bettikleri bildirildi. Olgu, pediatri bölümü taraf›ndan yak›n laboratuar

ve radyolojik takibe al›nd›. Bir y›l önce çekilen MRG normal olarak de-

ğerlendirildi. Şikayetlerin başlamas›n› takiben ikinci kez MRG (Philips

1.5 T, Gyroscan Intera, Best, Hollanda) incelemesi yap›ld›. Aksiyel

planda T1A spin eko (TR: 560 ms, TE:15 ms) koronal, aksiyel ve sagi-

tal planda T2A (TR: 4530 ms TE: 100 ms) görüntüler elde edildi.

MRG’de her iki serebral hemisfer oksipital lob posteriorunda peritrigo-

nal bölgede T2 hiperintens lezyonlar saptand› (Resim 1). Lezyonlara

yönelik tek voksel MR spektroskopi (PRESS; point resolved surface

coil spectroscopy, nokta çözümlemeli) uyguland›. K›sa (TR: 2000, TE:

31 ms) ve uzun eko (TR: 2000, TE:136 ms) kullan›larak, voksel boyu-

tu 2x2x2 cm olarak seçildi. Vokseller bilateral paryetooksipital beyaz

cevherde peritrigonal bölgeye ve normal görünen sol frontal beyaz cev-

here yerleştirildi. Su bask›lanmas› CHESS (chemical-shift selective sa-

turation pulse) yöntemi ile yap›ld›. Spektral band genişliği 1000 Hz

olarak kullan›ld›. Spektrumlar elde edildikten sonra metabolit oranlar›n

hesaplanmas›ndan önce manuel olarak “baseline” düzeltme (s›f›ra yak-

laşt›rma) işlemleri yap›larak metabolit pikleri belirlendi. Kreatin (Cr)

pik değeri (3.02 ppm) referans al›nd›. S›ras›yla N-asetil aspartat (NAA)

(2.02 ppm), Cr, Kolin (Cho) (3.2 ppm) ve myo-inositol (MI) (3.56
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ppm) pikleri elde edildi. Her metabo-

lit için pik alanlar› tespit edilerek

NAA/Cr, Cho/Cr ve MI/Cr oranlar›

hesapland›. Olgumuzda, sağ paryeto-

oksipital bölgedeki lezyondan yap›lan

MRS incelemesinde metabolit oranla-

r› NAA/Cr: 0.75, Cho/Cr: 2.62, ve

MI/Cr: 1.65 olarak belirlendi. Bu bul-

gulara ilaveten laktat ve lipid piki sap-

tand›. Normal görünen frontal beyaz

cevherden yap›lan incelemede

NAA/Cr: 2.2, Cho/Cr: 1.86, ve

MI/Cr: 0.87 olarak hesapland›.

Resim 2. Sa¤ paryetooksipital bölgedeki lezyonlardan
yap›lan uzun eko zamanl› (TE: 136 ms) MR
spektrumda (A) NAA/Cr oran›nda belirgin azalma ve
Cho/Cr oran›nda art›fl izlenmekte. Ayr›ca 1.3 ppm’de
ters dönmüfl laktat piki dikkati çekmekte. Ayn›
lokalizasyondan elde edilen k›sa eko zamanl› MR
spektrumda (B) (TE: 31 ms) ilave bulgu olarak MI/Cr
oran›nda art›fl ve laktat ile lipid  piki izlenmekte (NAA:
N-asetil aspartat, Cr: kreatin, Cho: kolin, MI: myo-
inositol).
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Resim 1. T2 a¤›rl›kl› aksiyel MRG’de bilateral
paryetooksipital bölgede peritrigonal
lezyonlar izlenmekte.



Resim 3. Normal görünen frontal beyaz cevher-
den yap›lan MR spektrumda (TE: 136 ms) (A)
normal NAA/Cr oran› ve belirgin artm›fl Cho/Cr
oranlar› izlenmekte. TE: 31 ms MR spektrumda
(B) ilave bulgu olarak MI/Cr oran›nda hafif art›fl
ve laktat piki görülmekte. (NAA: N-asetil aspartat,
Cr: kreatin, Cho: kolin, MI: myo-inositol).
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Tart›flma
ALD, adrenal korteks ve santral si-

nir sisteminin etkilendiği adrenal yet-

mezlik ve demyelinasyona bağl› nöro-

lojik bulgularla seyreden genetik bir

hastal›kt›r. Temel bozukluk peroksi-

zomal acyl-CoA ligaz enziminin ek-

sikliğine bağl› olarak çok uzun zincir-

li yağ asitlerinin oksidasyonunun bo-

zulmas› olarak bilinmektedir (2,7).

X’e bağl› geçiş gösterdiğinden dolay›

sadece erkek çocuklar› etkilese de çok

az say›da kad›nda hastal›ğ›n daha ha-

fif formu görülebilmektedir. İnsidans

1/25.000 ile 1/100.000 aras›nda deği-

şen oranlarda bildirilmektedir (8).

Çocukluk çağ›nda görülen serebral

formunda başlama yaş› genellikle 4-8

yaş civar›d›r. İlk belirtiler davran›ş de-

ğişiklikleri, okul başar›s›zl›ğ› ve dik-

kat eksikliğidir. Daha sonra demans,

görme ve işitme bozukluğu, konvülzi-

yonlar ve motor  fonksiyon kayb› izler

(2). Olgumuzun 30 günlük hikayesi

olup klinik belirti olarak davran›ş de-

ğişiklikleri ve ataksik yürüme mev-

cuttu. Aile hikayesi bulunmas› nede-

niyle yak›n takip edilmesi ve bir y›l

önce çekilen MRG incelemesinin nor-

mal olmas›na rağmen mevcut MRG

görüntülerde ALD’ye spesifik bulgu-

lar›n›n izlenmesi olay›n çok h›zl› iler-

lediğini düşündürmektedir.

Hastal›ğ›n histopatolojik bulgular›

olarak demyelinasyon ve aksonal ka-

y›p bildirilmektedir (4). Demyelinas-

yon, genellikle bilateral paryetooksi-

pital bölgeden başlay›p korpus kallo-

zuma doğru uzanmaktad›r. Konfluen

lezyonlar olarak anterior ve laterale

doğru ilerleyerek temporal, paryetal

ve frontal loblar›n beyaz cevherleri tu-
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ADRENOLEUKODYSTROPHY: SINGLE VOXEL MR SPECTROSCOPY FINDINGS (CASE
REPORT)

Adrenoleukodystrophy is a rare genetic disorder. Histopathological features of this
disorder include demyelination and axonal loss in white matter. We describe a six-
year-old boy with significantly decreased N-acetyl-aspartate (NAA)/Creatin (Cr),
increased Choline (Cho)/Cr and Myo-inositol (MI)/Cr in parieto-occipital white matter
by MR spectroscopy. In contrast to the normal appearance of frontal white matter
on MR imaging, increased Cho/Cr and MI/Cr ratios were detected on MR
spectroscopy. These changes in involved areas could be an indication of neuroaxonal
loss, demyelination and gliosis.
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tulabilirse de subkortikal arkuat fibril-

ler nispeten korunmaktad›r (4). Pato-

lojik çal›şmalarda, etkilenen alanlar›n

üç zona ayr›ld›ğ› belirtilmektedir.

Santral zonda (Zon A) astrosit, oligo-

dendroglia, akson ve myelin hasar›

mevcuttur. İnflamatuar hücreler yok-

tur. Komşu periferal zon (Zon B) peri-

vasküler inflamatuar hücreler içer-

mekte olup demyelinasyonla karakte-

rizedir. Aksonlar korunmuştur. En

d›ştaki zonda (Zon C) myelin k›l›f›nda

aktif destrüksiyon ve demyelinasyon

mevcuttur. İlave olarak perivasküler

inflamatuar hücrelerin kayb› vard›r

(4).

MRS, değişik hastal›klarda hücre-

nin membran metabolizmas›, enerji ve

nöroaksonal durumu hakk›nda önemli

bilgiler vermektedir. Uzun eko zama-

n› (TE: 135, 136 ve 270 ms) kullan›la-

rak elde edilen spektrumlardaki ana

metabolitler NAA, Cr, ve Cho olarak

bilinmektedir. Fakat k›sa eko zaman›

(TE: 31) kullan›ld›ğ›nda ana metabo-

litlere ilavaten MI ve lipid gibi meta-

bolitler eklenebilir (5). Normal spekt-

rumda laktat piki saptanmaz. Patolojik

olgularda, 1.3 ppm’den uzun eko za-

manl› (TE: 136 ms) spektrumlarda

ters pik olarak, k›sa eko zamanl›

spektrumlarda ise düz pik olarak izle-

nebilir. NAA, nöroaksonal belirleyici-

dir. Azalm›ş NAA/Cr oran›, nöro-

nal/aksonal say› ve dansitede azalma-

y›, nöronal fonksiyonda bozulmay›,

nöronlar›n yer değiştirmesini ve nöro-

nal y›k›m› yans›tmaktad›r. Artm›ş

membran ve/veya hücre sentezi Cho

düzeyinin yükselmesine neden olabi-

lir. Cho/Cr oran›ndaki art›ş demyeli-

nasyon ve glial proliferasyonu göste-

rebilir. ALD hastal›ğ›nda aktif demye-

linasyon alanlar›ndaki kolin art›ş›

membran y›k›m› ve myelin y›k›m

ürünlerinin birikmesine bağl›d›r (4).

Myo-inositol hücre içi sodyum içeriği

ve glial aktivasyon ile ilişkili olabilir

(1,5,6). Artm›ş MI/Cr oranlar› beyin-

deki artm›ş osmolalite ve gliozis ile

ilişkilendirilmiştir. Laktat piki normal

spektrumda görülmez. Bu pikin sap-

tanmas› hücresel anaerobik glikolizisi

gösterebilir.

Eichler ve arkadaşlar›n›n (4) yapt›ğ›

çok kesitli spektroskopik çal›şmada

lezyonlar›n en içteki zonunda NAA

azal›rken, en d›ştaki zonda (Zon B ve

C) kolin art›ş›n›n daha belirgin olduğu

bildirmektedirler. Ayr›ca demyelinan

lezyonlar›n kenarlar›ndaki Cr seviye-

lerinin art›ş›n›n muhtemelen gliozise

bağl› olduğu belirtilmektedir. Bizim

olgumuzda lezyonlar patolojik zonla-

ra ayr›lmad›. Etkilenen ve normal gö-

rünen beyaz cevherden tek voksel

spektrumlar elde olundu. Sağ paryeto-

oksipital bölgedeki lezyon alan›ndan

yap›lan spektroskopik incelemede

NAA/Cr oran›nda belirgin azalma,

Cho/Cr oran›nda belirgin art›ş sapta-

n›rken ters dönmüş laktat piki mev-

cuttu (TE: 136 ms) (Resim 2A). K›sa

eko zaman› (TE: 31) ile yap›lan ince-

lemede MI/Cr oran›nda belirgin art›ş

ve ilave olarak lipid piki saptand› (Re-

sim 2B). Bu bulgular, ALD’li olgu-

muzdaki lezyon alanlar›nda belirgin

nöro-aksonal kay›p, demyelinasyon,

anaerobik metabolizma ve hücresel

nekrozu gösterebilir. Normal görünen

frontal beyaz cevherden yap›lan ince-

lemede NAA/Cr oran› normal olarak

değerlendirilirken, Cho/Cr oran›nda

belirgin art›ş mevcuttu (Resim 3A).

K›sa eko zaman› ile yap›lan spektrum-

da ilaveten MI/Cr oran›nda hafif art›ş

ve laktat piki saptand› (Resim 3B).

Olgumuzun normal görünen beyaz

cevherinde belirgin demyelinasyon,

gliozis ve anaerobik metabolizma bul-

gular› geliştiği söylenebilir. Normal

rutin MRG incelemesinde baz› bölge-

lerde tutulum saptanmamas›na rağ-

men metabolit değişikliklerin MR

spektroskopi ile gösterilebileceği so-

nucuna var›ld›. Literatürde, MRG’de

normal görülen parankime ait voksel-

lerin incelenmesinde NAA/Cho oran›-

n›n düştüğü ve hastal›ğ›n şiddetli

formlar›nda bu düşüşün daha belirgin

olduğu bildirilmektedir (1). Olgumuz-

da, lezyon alanlar›ndaki metabolit de-

ğişiklikler literatür bulgular›yla

uyumlu olarak normal görünen beyaz

cevhere oranla daha belirgindi.

MRS incelemesi, hastal›ğ›n erken

sürecinde henüz konvansiyonel ince-

leme normal iken histopatolojik deği-

şiklikleri yans›tmada etkili bir yön-

temdir.


