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Aicardi sendromu infantil spazm, korpus kallozum agenezisi, koryoretinallakiin basta olmak iizere okiiler
anormalliklerve motor mentalretardasyonla karakterize ciddi dogumsal bir sendromdur. Hastaligin tanis1 klinik
bulgular ile konulmaktadir. Elektroensefalografi, manyetik rezonans goériintiilleme bulgular1 ve oftalmolojik muayene
tanida yardimcidir.

Aicardi sendromlu hastalarda genellikle ilk sorun nébet ve motor-mental retardasyon olarak karsimiza ¢ikmaktadir.
Bu calismada akraba evliligi sonucunda diinyaya gelen, motor-mental retardasyon, goz bulgularinin, korpus kallozum
hipoplazisi, interventrikiiler kistin izlendigi Aicardi sendromu tanisi alan iki kardes olgu sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Aicardi sendromu, korpus kallozum agenezisi; géz anomalileri, epilepsi, MRG.

Brothers with Aicardi Syndrome: Case Report

Abstract

Aicardi's syndrome is a severe congenital syndrome characterized by infantile spasm, corpus callosum agenesis,
ocular abnormalities, especially chorioretinal lacuna, and motor mental retardation. The diagnosis of the disease is
made by clinical findings. Electroencephalography, magnetic resonance imaging findings and ophthalmologic
examination are helpful in the diagnosis. The first problem in patients with Aicardi syndrome is seizure and motor-
mental retardation. In this study, two siblings who were born as a result of consanguineous marriages and who were
diagnosed Aicardi syndrome with mental-motor retardation, ocular abnormalities, corpus callosum hypoplasia and
interventricular cyst were presented.
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GIRIS
Aicardi sendromu ilk kez Jean Aicardi
tarafindan 1965 yilinda tanimlanmistir. infantil
spazm, Kkoryoretinallakiinler ~ve  korpus
kallozum agenezisi sendromun klasik triadini
olusturmaktadir. Dogumsal ve nadir goriilen
ciddi seyirli bir hastaliktirl. Genellikle kiz

cocuklarinda ve ¢ok nadiren 47XXY
karyotipine sahip erkeklerde go6ziikken, X
kromozomundaki dominant de novo

mutasyonlarin sebep oldugu dustniilen bir
hastaliktir2, Hafif veya orta derecede mental
retardasyon siklikla eslik eder?. Fokal nobet
gorilmesi daha yaygindir. Eslik eden diger sik
bulgular okiiler kolobom, kostovertebral
anomaliler, elektroensefalografi bozukluklari,
kognitif bozukluk ve psikomotor gelisme
geriligidir23. SSS tutulumu, kallozal displazi,

intrakraniyal kistler, polimikrogri ve agir
serebellar anomaliler seklinde
olabilmektedir2+4.

Biz burada ¢ocukluk cagi déneminde klinik ve
radyolojik bulgular ile tan1 koydugumuz iki
Aicardi Sendromlu kardesi sunacagz.

OLGU 1

Birinci derece kuzen evliligi ile anne-babanin
ilk ¢cocugu olan 11 yasindaki erkek olgunun,
normal spontan vajinal dogumla miadinda
dogdugu o6grenildi. Prenatal ve perinatal
oykiisiine ailenin yabanci uyruklu olmasi
nedeniyle ulasilamadi. U¢ yasinda yiiriimeye

basladig: ve néromotor gelisiminin
dogdugundan beri geri oldugu o6grenildi.
Norolojik muayenede; ndéromotor gelisimi

yasina gore geri olup, mentalretarde oldugu,
konusamadigi ve sdylenenleri anlamadigi
goriildi. Derin tendon refleksleri hiperaktifti.
Yapilan géz muayenesinde sol gézde nistagmus
vardi, ezotropya ve hipertropya saptandi.
Bilateral optik disk minimal soluk olarak
izlendi.

Diger sistem muayeneleri normal sinirlarda
bulundu. Laboratuvar incelemelerinde; tam kan

sayimi, biyokimya, tiroid stimiilan hormon,
serbest T3 T4 ve kreatin fosfokinaz diizeyleri
normal bulundu. TORCH tetkiklerinde bir
ozellik yoktu. Olgunun idrar organik asitleri,
kan ve beyin omurilik sivisinda bakilan
aminoasitler, kan amonyak, laktat, piriivat,
biyotinidaz aktivitesi normal saptandi. Direkt

ekstremite, telekardiyogram ve  akciger
grafilerinde ozellik yoktu. Batin
ultrasonografisinde ozellik saptanmadu.
Elektrokardiyogram ve ekokardiyografi
tetkiklerinde ozellik yoktu. Olgunun,
elektroensefalografi (EEG) sinde; her iki
frontotemporal lobda multifokal epileptik

aktivite izlendi. Etiyolojiye yonelik istenilen
kraniyal MRG’de Frontal diizeyde polimikrogri
vardi (sekil 1). Serebellar vermisin hipoplazik
oldugu, hemisferlerde inferior kesimde fokal
serebellar displazi ile uyumlu fissiir -sulkal
morfolojide asimetri ve bozulma izlendi (sekil
2a). Sol serebellomeduller sisternde 3x2 cm
boyutlarda araknoid kist saptandi (sekil 2a, b).
Korpus kallozum hipoplazisi, interpedinkiiler

sisternde 5x3.5 cm boyutlarinda
interhemisferik  kist  (sekil 3), lateral
ventrikillerin  medial kesimleri boyunca

nodiiler subependymal gri cevher heterotopisi
izlendi (sekil 4). Mevcut bulgular1 ile olgu
Aicardi sendromu olarak degerlendirildi.

Sekil 1. Aksiyal T2 agirhik goriintiide, her iki frontal
lobda multiple kiiciik gyruslar (polymikrogri) izleniyor
(oklar).



Sekil 2. a.Serebellarvermistehipoplazi ve fokalserebellar
displazi; b. sol serebellomeduller sisterndearaknoid kist
(oklar) izleniyor
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Sekil 3. Akiel ve koronal T2 agirlikli goriintiilerde
interpedinkiiler sisternde interhemisferik kist izleniyor
(ok).

Sekil
ventrikiillerin
subependimal gri cevher heterotopisi izleniyor (ok).

4. Aksiyal T2
medial

lateral
nodiiler

agirhk gorintide,
kesimleri boyunca

OLGU 2

Alt1 yasinda kiz olgu, birinci olgunun ikinci
kardesi olup normal spontan vajinal dogumla
miadinda dogdu. Prenatal ve perinatal dykiide
ozelligi olmayan olgunun motor ve mental
gelisim basamaklarinda gerilik vardi. Olgu orta
diizeyde mental retarde, bir iki kelimelik basit
ciumleler kurabiliyordu. Noérolojik muayenesi
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normal olarak degerlendirildi. Yapilan goz
muayenesinde ambliyopi ve her iki gozde
koryoretinal  lakiinler = saptandi.  Kemik
surveyinde torokolomber vertebralarda
skolyoz, T6 ve T7 vertebralarda hemivertebra,
L2 ve L3'te kelebek vertebra anomalisi goruldii.
Olgunun serum ve beyin-omurilik sivisindan
yapilan aminoasit diizeyleri, plazma karnitin,
acil-karnitin tetkikleri, Tandem-MS taramasi
serum laktat, piriivat, idrar organik asitleri
normal saptandi. Telekardiyogram ve akciger
grafilerinde ozellik yoktu. Batin
ultrasonografisinde ozellik saptanmadu.
Elektrokardiyogram ve ekokardiyografi
tetkiklerinde o6zellik yoktu. Etiyolojiye yonelik
istenilen  kraniyal =~ MRG'de; serebellar
hemisferlerde inferior kesimde fokal serebellar
displazi, interpedinkiiler sisternde 4x3.5 cm
boyutlarinda interhemisferisk  kist  ve
hidrosefali (sekil 5a, b), korpus kallozumda
hipoplazi (sekil 6) izlendi, Olgu, korpus
kallozum hipoplazisi, goz bulgulann ve eslik
eden iskelet anomalileri ile Aicardi sendromu
tanisi konularak izleme alindu.

Sekil 5.a. Aksiyel ve b.koronal T2 agirlikl gériintiilerde
interpedinkiiler sisternde anteriorda serebral aquaduktu
basilayip III. ve lateral ventrikiillerde dilatasyona neden
olan kist izleniyor.

TARTISMA
Aicardi sendromunun klasik triadi ilk kez 1965
yilinda tanimlanmistirs. DNA onarim

mekanizmasindaki bozukluklar sonucu ortaya
cikan, nadir goriilen bir genetik hastaliktir.
Otozomal resesif gecislidir. DNA onarim
mekanizmasinda yer alan endoniikleaz ve
eksontikleazlari  kodlayan  kromozomlarda
mutasyonlar gosterilmistir. Bu niikleazlarin
normal hiicrelerden endojen niikleik asit
parcaciklar1 olusturdugu ve bu parcaciklarin
I[FN aracli immun cevab1 tetikledigi
diistiniilmektedir®’. Sadece kizlarda ve 47,XXY
karyotipine sahip erkek hastalarda
tanimlanmistir. Ebeveynden gecis
tanimlanmamistir?3. Erken ve ge¢ baslangich
olarak klinik bulgular ortaya c¢ikabilir; erken
baslangich formu 4 ayliktan o6nce baslar ve
erken exitus ile sonucglanir®. Bir-iki yas

civarinda bulgular beliren ge¢ baslangich form
normal psikomotor gelisim sonrasi gorulir®.

Sekil 6. Sagittal T2 agirlikli goriintiide; Korpus kallozum
genu ve govde anterior kesimi hipoplazik olup rostrum,
govde posterior kesimi ve splenium kesimi izlenmiyor.
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Hastaligin tam kriterleri 1999 yilinda Aicardi,
2005 yilinda ise Sutton tarafindan modifiye
edilmistir310. Hastaligin li¢ kardinal bulgusu;
total veya parsiyel korpus kallozum agenezisi,
infantil spazmlar, koryoretinal lakiinlerdir ve
bunlara ek olarak major bulgular arasinda
kortikal malformasyonlar, periventrikiiler ve
subkortikal = heterotopi, koroid pleksus
papillomlari, t¢iincii ventrikil etrafinda veya
interhemisferik kistler, optik sinir kolobomu
sayllmaktadir?#4. Mikroftalmi ve diger goz
anomalileri, vertebral ya da ekstremite
anomalileri, serebral hemisferik asimetri,
EEG’de hipsaritmi ya da burst-slipresyon ise
hastaligin destekleyici bulgularidirz-411,
Serebral gri maddede heterotopi ve diger
kortikal malformasyonlar epileptik odaktan
sorumludur?2, Sendroma eslik eden nobetlerin
%97’si infantil spazm seklindedir ve daha
siklikla asimetrik spazmlar gozlenmektedir.
Nobetler c¢ogunlukla tG¢ aymm altinda
baslamaktadir2.  Hastaligin  ii¢  kardinal
bulgusundan infantil spazmlar ve korpus
kallozum agenezisi hastaliga ozgul
olmadigindan koryoretinal lakiinlerin
saptanmasi ¢ok 6nemlidir10.

Hastalarda degisen derecelerde mental
retardasyon mevcut olup, nadir de olsa
norokognitif  olarak  normal  hastalarda
bulunmaktadiri?13, OQOlgularimizdan ilki agrr,
ikincisi ise orta derecede mental retarde idi.
Sendromun ayirici tanisinda goz, kraniyal MRG
bulgular1 ve klinik ile toksoplazmoz ve
intrauterin sitomegaloviriis enfeksiyonlar1 6ne
cikmaktadir?3. Ancak her iki olgumuzunda
serolojik belirteclerinin negatif olmasi ile bu
tanilardan  uzaklasilmistir.  Ayirica  MRG
bulgular1 ve epilepsy ile ayiric1 tanisinda,
okiiloserebrokiitanoz sendrom, noronal
migrasyon  bozukluklari, Lennox-Gastaut
sendromu, lizensefali, West  sendromu
bulunmaktadir10.
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SONUC

Aicardi sendromu vakalar1 genellikle gec tani
almakta ve benzer klinige sahip ikinci veya
tciincii kardeste tani konulmaktadir. Mental
retardasyonu ve korpus kallozum agenezisi ya
da anormal g6z muayene bulgular1 olan
ozellikle kiz hastalar Aicardi sendromu
acisindan dikkatli incelenmelidir.

Cikar Catismasi1 Beyani: Bu c¢alismada ¢ikar
catismasi yoktur.
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tarafindan desteklenmemistir.
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