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Marinesco-Sjogren sendromu (MSS) serebellar ataksi, konjenital katarakt, motor ve mental retardasyon, iskelet anomalileri,
motor veya sensoriyel noropati ve miyopati ile karakterize otosomal resesif bir hastaliktir. Radyolojik olarak en sik olarak
goriilen bulgu serebellar atrofidir. Ancak, bu hastalarda epilepsi hastaligr nadiren goriiliir. Bu yazida klinik ve radyolojik
bulgularla MSS tanist almug ve epilepsi hastaligi da olan 27 yasinda kadin hasta, klinik ve elektrofizyolojik olarak nobetleri

kayitlanmus olan ilk olgu olmasi nedeniyle bildirilmistir.
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ABSTRACT

A Case of Marinesco Sjogren Syndrome

Marinesco-Sjogren syndrome (MSS) is a rare autosomal recessive disorder characterized clinically by cerebellar ataxia, con-
genital cataracts, mental and physical retardation, skeletal anomalies, motor and sensory neuropathy and myopathy.
Cerebellar atrophy is considered the most prominent neuroradiologic finding in MSS. However, epilepsy is rarely seen in this
patients. In this article the clinical and radiological findings were diagnosed as having MSS and epilepsy is also 27 years old
female patient, clinical and electrophysiological seizures as the first case because the records have been have been reported.
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GIRIS

Marinesco-Sjogren sendromu (MSS) serebellar
ataksi, konjenital katarakt, motor ve mental
retardasyon, iskelet anomalileri, motor veya
sensoriyel noropati ve miyopati ile karakterize
otosomal resesif bir hastaliktir "». En sik gorii-
len iskelet anomalileri; kifoskolyoz, kisa meta-
tars ve metakarplar, pektus deformitesi, mikro-
sefalidir V. Nororadyolojik bulgular en sik
ozellikle vermisde belirgin serebellar atrofi ve
kiiciik posterior fossadir, ender olarak I6koense-
falopati ve kortikal atrofi de bildirilmigtir ©.
MSS ve epilepsi birlikteligi ise ¢cok sik kargilagi-
lan bir durum degildir . MSS’nin bilinen tani-
sal laboratuvar testi yoktur @. Aguglia ve ark.
MSS’li iki hastada vitamin E eksikligi bildirmig-

tir @, Bu yazida klinik ve radyolojik bulgularla
MSS tanis1 koydugumuz olguda epilepsi hastali-
ginin birlikteligine dikkat cekmeyi amacladik.

OLGU

Yirmi yedi yasinda kadin hasta bayilma yakin-
mas1 ile Istanbul Universitesi Istanbul Tip
Fakiiltesi Epilepsi Poliklinigi’ne bagvurdu.
Oykiisiinde; hastanin ilk kez 19 yasinda su ictigi
sirada aniden elindeki bardag: yere firlattigr ve
bos bos baktigi, bir dk. sonra tamamen normale
dondiigii 6grenildi. Bu olaydan yaklagik bir
hafta sonra suurunun kapandigi, tiim viicudunda
kasilma ve idrar kagcirmanin eslik ettigi bir nébe-
ti oldugu 6grenildi. Nobet sonrast bir giin kadar
halsizlik ve uyku halinin devam ettigi dile geti-
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rildi. Takibinde ayda 1-2 kez, bos bos bakma,
sorulara yanitsiz kalma ve bazen tistiinii ¢ekigtir-
menin de oldugu kompleks parsiyel ndbetler ve
haftada 1-2 kez tiim viicutta kasilma ve idrar
kacirmanin eglik ettigi sekonder jeneralize tonik
klonik nébetlerin gelistigi 6grenildi. Daha 6nce
fenitoin ve karbamazepin kullanan hastanin
nobetleri ikili antiepileptik ilaca ve uygun dozda
kullanilmasina ragmen devam etmekteydi.
Ozgecmisinde normal bir gebeligi takiben mia-
dinda ve spontan vajinal dogumla dogdugu
6grenildi. Dogumda yarik dudak ve damak ano-
malisi olan hastanin 5 yasinda buna yo6nelik 2
operasyon gecirdigi dile getirildi. Yaklasik 2
yaginda yiirtidtigli ve okulda yalnizca okumayi
ogrendigi yazmay1 hi¢c 6grenemedigi soylendi.
Gegirilmis travma ya da santral sinir sistemi
infeksiyonu tanimlanmadi. Anne baba arasinda
akrabalik (hala oglu-day1 kizi) vardi. Ailede
benzer hastalik Oykiisii olmadigi 6grenildi.
Sistemik muayenesinde boyu kisa, el ve ayakla-
r1 boyuna oranla kiigtiktii. Yarik dudak ve dama-
ga bagh operasyon sekeli vardi. Kulaklari ayrik
ve biiylik, alm1 dar, hipertelorizmi ve yiiksek
damak mevcuttu. Dis yapisi cok bozuktu. Iki
yanli skapula alata ve pes ekinovarus deformite-
si tespit edildi. Eklem deformiteleri mevcuttu ve
her iki elini supinasyona getiremiyordu.
Norolojik muayenesinde, mental retardasyona
bagli olarak anlamasi kisitliydi. Hafif peltek ve
patlayict konugsmasi vardi. Ense sertigi ve menin-
geal irritasyon bulgusu yoktu. Pupiller izokorik,
151k refleksi bilateral alintyordu. G6z hareketleri
her yone tamdi. Gorme alant muayenesi ve g6z
dibi normaldi. Fasiyal asimetri yoktu ve alt
kranyal sinirler dogaldu. iki yanl disa bakiglarda
bakis yontine vuran nistagmusu izlendi. Alt eks-
tremitelerde gastrokinemius kaslar1 palpasyonla
ele gelmiyor, homojen ve lastiksi bir yapida
oldugu izlenimini veriyordu. Derin tendon ref-
leksleri altta belirgin bilateral artmisti. Taban
cildi refleksi iki yanlh fleksordii. Serebellar test-
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leri iki yanli belirgin bozuktu. Yiiriyiisi ileri
ataksikti ve tandem walk yapamiyordu. Sfinkter
kusuru yoktu. Rutin biyokimya ve hemogram
incelemeleri normaldi. Karyotip incelemesi 46
XX idi. Kulak burun bogaz muayenesinde isit-
me muayenesi normal olarak tespit edildi. G6z
muayenesinde iki yanli subkapsiiler katarakt
mevcuttu. Kranyal MR incelemesinde, serebral
ve daha belirgin olarak serebellar atrofi gortildii
ve bagka patoloji goriilmedi. Transtorasik eko-
kardiyografisinde hafif mitral valv prolapsusu
tespit edildi, ritm holter incelemesinde 6zellik
yoktu. Yapilan EMG incelemesinde miyopati ile
uyumlu degisiklikler g6zlendi, néropati lehine
bulgusu yoktu. Yaklasik 184 saat siireyle video
EEG monitorizasyon incelemesi yapilan hasta-
nin 5 adet klinik nébet kaydi oldu. Iktal kayitta
genellikle klinik olarak hastanin once yatakta
otururken sol eliyle sol bacagini sivazladig,
sonra yatakta geriye dogru diistiigii, istem dis1
her iki kolunda distonik postiir gelistigi ardindan
basinin yavag olarak saga dondiigii ve bu arada
sol eliyle pijamasinin sag kolunu cekistirdigi ve
sorulara yanitsiz oldugu, zaman zaman agizda
otomatizmalarin da eslik ettigi nobet gozlendi ve
nobetin kusma ile sonlandigi dikkati cekti.
Eszamanli iktal EEG kayitlarinda tiim nébetler
oncesinde her iki hemisferde supresyon sonrasi
3 nobetinde sol frontotemporal, ikisinde ise
sagda frontotemporal bolgede ritmik aktivite
baglangici dikkat cekmistir (Sekil 1 ve 2).

Interiktal EEG de ise her iki hemisferde bazen
sol bazen sag hemisferde belirgin 1-3 saniye
stiren 2,5-3,5 Hz frekansinda jeneralize, orta ve
yiiksek amplitiidlii, yavas dalgalar ve bunlara
frontotemporal bolgede keskin ve keskin yavas
dalgalarin karigtig1 goriilmiistiir. Bazen sag
bazen sol frontotemporal bolgelerde yogunlagti-
&1 dikkati cekmistir. Faz karsilasmas1 TS, T6, F7
ve F8 de izlenmistir. Zaman zaman yaklasik, bir
saniye siiren frontotemporal bolgelerde yavas
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Sekll 1. Iktal kaylt Her iki hemlsferde yaygin supresyon.
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Sekil 2. iktal kayt: Sag frontotemporal bolgeden baglayan ve her iki hemisfere yayilan rltmlk akt1v1te
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Sekil 3. Sag frontotemporal bolgede T4 elektrod pozisyonunda faz karsilasamasi yapan keskin dalga aktivitesi.

dalgalara karisan, keskin ve keskin yavas dalga-
lar goriilmiistiir. Aynt bolgede zaman zaman
birka¢ saniye siiren, ritmik, 2-3 Hz frekansinda
yavag dalgalar izlenmigtir. (TIRDA) Arka tem-
poral bolgede 6zellikle TS elektrod diizeyinde
2-3 saniye 10-12 Hz frekansinda diistik ampli-
tidli ritmik keskin dalgalar goriilmistiir (Sekil
3).

Klinik ve elektrofizyolojik olarak degerlendiril-
diginde kriptojenik temporal lob epilepsi tani-
styla takip edilmeye baglanmis ve tedavisi kar-
bamazepin 600 mg/giin ve levetirasetam 1500
mg/glin olarak diizenlenip taburcu edilmistir.

TARTISMA

1931°’de Marinesco ve ark. ve 1950’de Sjogren
ve ark. benzer 6zellikte olgular1 ayr1 ayr bildir-
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mis, ancak 1956 da Franceschelli her iki yazarin
onceki yazilarina isaret ederek kendi olgusunu
sunmusg ve boylece bu sendroma dikkati ¢ekmis-
tir &7,

MSS otosomal resesif bir hastaliktir, genellikle
akraba evliliginde ortaya ¢iksa da sporadik olgu-
lar da vardir.

En sik klinik bulgular serebellar ataksi, mental
retardasyon, miyopati, néropati, konjenital kata-
rakt ve iskelet deformiteleridir. MSS tanis1 kli-
nik tablo, aile oykiisii ve nororadyolojik bulgu-
larla konur. Spesifik laboratuvar ya da genetik
testi yoktur. Ancak, literatiirde MSS ve epilepsi
birlikteligine dair alti tane klinik ¢alisma bulun-
du, ancak bilimsel ana metinlere ulagilamadi.
Olgumuzda da klinik bulgular (mental retardas-
yon, iskelet anomalileri, miyopati, katarakt),
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nororadyolojik bulgular (serebellar atrofi) ve

oykiide akraba evliliginin olmasi MSS tanisini

koydurmustur. Bu hastalarda epilepsi hastaligi

sik rastlanan bir durum olmadigi ve ndobetleri

klinik ve elektrofizyolojik olarak kayitlanmig

olan ilk olgu olmas1 nedeniyle bildirilmesi diisii-

nilmistiir.
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