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S andhoff hastal›ğ› lizozomal depo hastal›klar›ndan olan GM2

gangliyosidozlar›n nadir rastlanan, ağ›r bir formudur. Otozomal

resesif geçiş gösterir. Yaşam›n ilk y›l›nda görülür ve genellikle 3

yaşa kadar ölümle sonuçlan›r. Progresif psikomotor gerileme hastal›ğ›n

temel bulgusudur (1). Hastal›k GM2 gangliyosidozlar›n bir diğer formu

olan Tay-Sachs hastal›ğ›ndan fenotipik olarak ayr›lamay›p tan› biyo-

kimyasal olarak heksozaminidaz A ve B enzim aktivitesinde azalman›n

gösterilmesi ile konur (1). Klinik olarak göz dibinde retinal kiraz k›rm›-

z›s› nokta (Japon bayrağ›) görünümü tipiktir. Hastal›ğ›n radyolojik bul-

gular› iyi bilinmekte olup tan›da yard›mc›d›r. Manyetik rezonans gö-

rüntülemede (MRG) T1 hiperintensitesi ve T2 hipointensitesi, bilgisa-

yarl› tomografide (BT) kalsifikasyon ile uyumlu hiperdansite olarak iz-

lenen bitalamik tutulum en s›k görülen bulgudur (1,2).

Bu sunumda, Sandhoff hastal›ğ› tan›s› konan iki olgu ve MRG bulgu-

lar› demonstre edilmiş ve literatür gözden geçirilmiştir.

Olgu bildirisi

Olgu 1

19 ayl›k erkek hasta ateş, öksürük yak›nmas› ile başvurdu. Pnömoni

ön tan›s› ile izleme al›nan olgunun öyküsünden, doğumdan sonra nor-

mal gelişim gösterdiği, 8-9. aylardan sonra çevreye ilgisinin azald›ğ›, 1

yaş›ndan sonra motor ve zihinsel fonksiyonlar›nda gerileme olduğu öğ-

renildi. Soygeçmişinde 1. derece akrabas›n›n daha önceden Sandhoff

hastal›ğ› tan›s› ald›ğ› öğrenildi.

Yap›lan fizik muayenesinde, mental-motor gerilik, sol hemiparezi,

göz dibinde "Japon bayrağ›" görünümü saptand›. Abdominal ultraso-

nografisinde (US), karaciğer ve dalak boyutlar› normalden büyük ola-

rak değerlendirildi. 

Beyin MRG incelemesinde; T2 ağ›rl›kl› görüntülerde bilateral tala-

mus hipointensitesi ve beyaz cevherde bitemporal sahalarda daha belir-

gin T2 hiperintens demyelinizan alanlar mevcuttu (Resim 1). Arkuat

lifler, bazal gangliyon, internal ve eksternal kapsül tutulumu izlendi.

T1A görüntülerde talamuslarda bilateral hiperintens görünüm saptand›

(Resim 2).

Fizik muayene bulgular›, öykü ve MRG incelemesi sonucunda,  lipid

depo hastal›ğ› ön tan›s› ile yap›lan enzim çal›şmalar›nda, heksozamini-

daz A ve B aktivitesinin azald›ğ› görülerek olguya Sandhoff hastal›ğ›

tan›s› kondu.

Sandhoff hastal›¤›nda MRG bulgular›
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Olgu 2

2 yaş›nda k›z hasta 1 yaş›na kadar

normal gelişme göstermiş, bu tarihten

sonra gelişme geriliği ortaya ç›km›şt›.

Gelişme geriliği nedeni ile başvuran

olgunun aile öyküsünden benzer ya-

k›nmalar› olan kardeşinin 2 yaş›nda

eksitus olduğu öğrenildi. 

Yap›lan fizik incelemede; gelişme

geriliği, göz dibinde Japon bayrağ›

görünümü saptand›. Ek patolojik bul-

gu ve abdominal US’de hepatospleno-

megali saptanmad›. 

Bu bulgularla lipid depo hastal›ğ›

ön tan›s› ile beyin MRG incelemesi

gerçekleştirildi. Her iki talamusta, T2

ağ›rl›kl› ve FLAIR kesitlerde intensite

azalmas› ve beyaz cevherde arkuat lif-

leri de tutan difüz hiperintensite izlen-

di (Resim  3, 4). T1 ağ›rl›kl› görüntü-

lerde talamuslarda ve beyaz cevherde

belirgin anormallik saptanmad›.

Yap›lan enzim çal›şmalar›nda hek-

sozaminidaz A ve B aktivitelerinin

azald›ğ› görülerek olguya tan› kondu.

Tart›flma
GM2 gangliosidozlar, otozomal re-

sesif geçiş gösteren bir grup hastal›k-

t›r. Tay Sachs hastal›ğ›, Sandhoff has-

tal›ğ›, juvenil GM2 gangliosidozlar ve

yetişkin GM2 gangliosidozlar olarak

Resim 1. T2 a¤›rl›kl› koronal kesitte, bilateral talamus hipointensitesi
ve beyaz cevherde bitemporal sahalarda daha belirgin T2 hiperintens
demyelinizan alanlar izleniyor. 

alt gruplara ayr›l›rlar (3). Tay Sachs

hastal›ğ› Doğu Avrupa yahudilerinde

s›k görülmektedir. Bu popülasyonda

taş›y›c›l›k oran› yaklaş›k 1/30’dur (1,

3). 

Sandhoff hastal›ğ› ise GM2 gangli-

osidozlar›n daha nadir rastlanan bir

formu olup, belirgin bir ›rksal yatk›n-

l›k tan›mlanmam›şt›r. Tay Sachs has-

tal›ğ›nda olduğu gibi infantlar ilk 6

ayda normal gelişim gösterirler. 4-6

aydan sonra ilerleyici psikomotor ge-

rilik ile giden bir hastal›kt›r. Sese kar-

ş› myoklonik reaksiyon (hiperakuzi)

ve makülada kiraz k›rm›z›s› nokta

varl›ğ› tipik bulgulard›r (1). Olgularda

makrosefali ve epilepsi görülebilir.

Ayr›ca Sandhoff hastal›ğ›nda olgular-

da hepatosplenomegali görülebilir.

Tay Sachs hastal›ğ›nda ise genellikle

görülmez. Bizim olgular›m›zdan bi-

rinde bat›n ultrasonografisi ve fizik

muayene ile hepatosplenomegali sap-

tanm›şt›r.

Sandhoff hastal›ğ›nda; kranyal

US’de, bilateral talamus hiperekojeni-

tesi görülür (4). BT’de talamus ve pu-

tamen dansiteleri aras›nda farkl›l›k

şeklinde kendini gösteren, kalsifikas-

yona bağl› olduğu düşünülen bilateral

homojen talamik hiperdansiteler izle-

nir (1,5). MRG’de T2 ağ›rl›kl› ve PD

kesitlerde beyaz cevher tutulumu ile

birlikte, talamik hipointensitelerin iz-

lendiği literatürde tan›mlanm›şt›r. T2

ağ›rl›kl› görüntülerde putamen hipe-

rintens izlenebilir (1). Ayr›ca serebral

korteks belirgin olarak atrofik olmas›-

na rağmen, yayg›n olarak tutulmuş

beyaz cevher nedeni ile beyin volümü

artar ve atrofi bulgular› maskelenebi-

lir (2). 

Bizim olgular›m›zda da T2 ağ›rl›kl›

görüntülerde bilateral talamus hipoin-

tensitesi ve beyaz cevherde hiperin-

tens alanlar izlendi.  Her iki olguda da

serebral atrofinin belirgin olmamas›,

beyaz cevher tutulumu nedeniyle or-

taya ç›kan hücre distansiyonunun at-

rofi bulgular›n› maskelemiş olabilece-

ğini düşündürmektedir. 

Tan› konan olgularda MRG bulgu-

lar›n›n hastal›ğ›n klinik progresyonu

ile korelasyon göstermesi nedeni ile

(değişik hastal›k evrelerinde talamus

ve bazal gangliyon tutulumunun de-

ğerlendirilmesi) MRG bu olgular›n iz-

leminde yararl› olabilir.

Sonuç olarak, Tay-Sachs ve Sand-

hoff hastal›klar›, MRG bulgular› ile

birbirlerinden ayr›lamamakta ve GM2

gangliosidozlar›n kesin tan›s› enzim

çal›şmalar› ile konabilmektedir. An-

cak, nörodejeneratif hastal›k kuşkusu

bulunan infantlarda, MRG inceleme-

lerinde saptanan bilateral simetrik ta-

Resim 2. T1 a¤›rl›kl› transvers kesitte talamuslarda bilateral  hiperintens görünüm. 
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CASE REPORT: MRI FINDINGS IN SANDHOFF’S DISEASE

Sandhoff’s disease is a severe form of gangliosidosis GM2 which presents in the first
year of life, basically as progressive psychomotor retardation and a macular cherry
spot. It is quite rare. 

We present magnetic resonance imaging (MRI)  findings of 2 cases with Sandhoff’s
disease. Bilateral low signal intensity in the thalamus  and high signal intensity in the
white matter (delayed myelination) on T2 weighted images were observed in both
cases. These findings were consistent with the literature.

We suggest that bilateral symmetrical thalamic changes are early findings which are
probably specific to the GM2 gangliosidosis and may be useful as an indication for
carrying out more specific investigations in infants suspected of having a degenera-
tive neurological disorder.
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Resim 3. Beyaz cevherde arkuat lifleri de tutan difüz hiperintensite
ve her iki talamusta intensite azalmas› (T2 a¤›rl›kl› aksiyel kesit). 

Resim 4. Bitalamik intensite azalmas› ve beyaz cevherde difüz hiperintensite (FLAIR).

lamik intensite değişikliklerinin, GM2

gangliosidozlara ait erken bir bulgu

olabileceğinin bilinmesi daha spesifik

ileri tetkikleri yönlendirmek aç›s›ndan

(enzim çal›şmalar› gibi) faydal› olabi-

lir.


