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OZET

Oldukca nadir olarak goriilen ve otozomal resesif
olarak gecis gOsteren Serebrotendinéz
ksantomatosis (CTX)’in Klinik bulgularini, tendinéz
ksantomalar, katarakt, noérolojik bozukluklar, ataksi,
demans ve hafif yiiksek serum kolesterol seviyesi
olusturmaktadir.

Bu yazida 17 yasinda, her iki asil tendonu
lokalizasyonunda agrisiz, sert, semimobil kitleleri
olan kadin bir hastada Serebrotendinéz
ksantomatosis olgusu sunulmustur.

Asil tendononda agrisiz, sert, semimobil kitle ile
gelen bir hastada, katarakt 6ykiisti veya bulgulari,
piramidal ve serebellar bulgular, demans, kan
kolesterol seviyesinde hafif yiikselme gibi bulgular
mevcudiyetinde Serebrotendinéz ksantomatosis
dustnilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Serebrotendinéz Ksantomatosis,
Asil Tendonu.

SUMMARY
CEREBROTENDINOUS XANTHOMATOSIS

Cerebrotendinous xanthomatosis is a rare
metabolic disease of autosomal recessive
inheritance. Clinical findings include tendon
xanthoma, cataract, neurological dysfunction,
ataxia, dementia, slightly high serum cholesterol
levels.

We report a case aged 17 had painless,
semimobile, solid masses on her both achilles
tendon diagnosed as cerebrotendinous
xanthomatosis.

Cerebrotendinous xanthomatosis must be
considered in the diagnosis of patients with tendon
xanthoma, cataract, neurological dysfunction,
ataxia, dementia, slightly high serum cholesterol
levels.

Key Words: Cerebrotendinous Xanthomatosis,
Achilles Tendon.

GIRIS

Serebrotendinéz Ksantomatosis (CTX) nadir
goriilen otozomal resesif gegisli bir lipid depo
hastaligidir. Sterol 27-hidroksilaz geninde olusan
mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikmaktadir. Safra asit
metabolizmasinda 6nemli rol oynayan
mitokondriyal bir enzim olan sterol 27-hidroksilaz
defekti, kolestanoliin asiri yapimi ve cesitli
dokularda birikmesine neden olur. Multipl
ksantomalar, asil cilt bulgusudur ve juvenil katarakt,
demans, piramidal ve serebellar bulgular tabloyu
olustururlar!-2. Asil tendonu cok stk tutuldugu icin
eskiden “asil tendonunun ksantomasi” veya “asil
tendonunun ailesel pseudohipertrofisi” gibi isimler
verilmistir.

OLGU SUNUMU

17 yasinda kiz hasta yaklasik 3 sene 6nce evvela
sol ayak bilegi arkasinda, 1 sene sonra sag ayak
bilegi arkasinda baslayan sislikler nedeni ile
klinigimize miiracaat etti. Anamnezde herhangi bir
travma oOykist yoktu. Juvenil katarakt nedeni ile
5 sene evvel her iki goztinden ameliyat gegirdigi
6grenildi. Sistemik muayenede maske yuz ifadesi,
yavag konusma tarzi ve disuk zeka seviyesi
saptandi. Hastanin aile anamnezinde benzer
bulgular1 olan bir kisi olmadigi 6g@renildi.

Muayenede her iki asil tendonu lokalizasyonunda
yaklasik 8 x 3 x 3 cm. boyutlarinda semimobil, sert,
agrisiz kitleleri mevcuttu (Resim 1). Her iki ayak
bilegi Magnetik Rezonans Gorlintiilleme tetkikinde
sag asil tendonu lokalizasyonunda 10 x 2 x 2 cm.,
sol asil tendonu lokalizasyonunda 8 x 2 x 2 cm.
boyutlarinda fusiform genislemeler ve kalinlagmalar
gOsteren Kkitleler saptandi (Resim Z2a-2b).
Laboratuvar testlerinde hafif kolesterol seviyesi
yuksekligi disinda 210 mg/dl (100-200) patolojik
bulguya rastlanmadi.

Yapilan nérolojik muayene ve beyin Magnetik
Rezonans Goériintiileme tetkiki normal olarak
bulundu.
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Resim 1: Her iki asil tendonu distal kiskinda belirgin
sislikleri olan serebrotendinéz ksantoma olgusu.

iR 1-10

Resim 2a: Yapilan Magnetik Rezonans Gériintiileme
tetkikinde, her iki asil tendonu distal kesiminde fusiform
genisleme ve kalinlasma gortlmektedir.
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Resim 2b: Yapilan Magnetik Rezonans Goriintiileme
tetkikinde, her iki asil tendonu distal kesiminde fusiform
genisleme ve kalinlasma gortlmektedir.

Hastanin her iki asil tendonu tzerindeki kitlelere
insizyonel biyopsi yapildi. Biyopsi esnasinda asil
tendonun sari turuncu renkli bir doku ile ig ice
oldugu goériildii. Yapilan patolojik incelemelerde,
tendon lifleri arasinda ve gevresinde yerlesmis
histiyositleri, belirgin ekstraselliler kolesterol
variklarmn, iltihabi hiicre infiltrasyonunu ve yer yer
dev hiicreleri igeren lezyon gorildi. Morfolojik
bulgular klinik bulgular desteginde tendinéz
ksantoma olarak yorumlandi (Resim 3).

TARTISMA

Serebrotendindz Ksantomatosis (CTX), multipl
yerlesimli ksantom Kitleleri, tendon ksantomalari,
juvenil katarakt, demans, piramidal ve serebellar
bulgulan ile karekterize, normal veya minimal
yiksek serum Kkolesterol seviyeleri ile seyreden
nadir gériilen bir lipid depo hastaligidir!2. Hemen
hemen her olguda asil tendonu tutulumuna
rastlanilmaktadir. Lezyonlarin sebebi safra
asitlerinin sentezinde defekt sonucu serumda ve
dokularda (beyin, akciger, géz, kalp, deri,
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Resim 3: Tendon lifleri komsulugunda belirgin kolesterol
yariklari, histiositler ve dev hiicreler gériilmektedir.
(H&E 200x)

tendonlar) kolesteroliin derivati olan kolestanol
birikmesidir!-3.

CTX’in makroskopik goriintiisi, sari-turuncu ve yer
yer kahverenkli sert kivamli bir doku seklindedir.
Ksantomalarin histolojik goriintiileri tiplerine gore
farkhiliklar gostermektedir. Tuberous ksantomalar,
tendindz ksantomalar ile morfolojik olarak
benzerdir. Erken dénemde kopiiksi olmayan
histiositler icermekle birlikte, tipik gorintisi
koépukst histiositler ve inflamatuvar hicre
infiltrasyonu ile karekterizedir. Bazi histiositler
hemosiderin grantlleri igerebilir. Eksteselltler
kolesteroliin (kolesterol yariklarinin) ve gevresinde
dev hiicrelerin varligt bir¢ok olguda belirgindir.
Degisik oranda fibrosis lezyonlara eslik edebilir?.

Hastalik nadir olarak gorildagt icin, CTX
tedavisinde tam bir protokol mevcut degildir.
Ksantom dokusu tam olarak ¢tkarlamamaktadir
ve ayni yerde tekrar niiks etmesi siktir®. Eksize
edilebilir lezyonlar diginda cerrahi tedavi
uygulanamamaktadir. Ozellikle nérolojik
bozukluklarin var oldugu hastalarda, hastaligin
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ilerlemesini 6nlemek amaci ile chenodeoxycholic
acit (CDCA) preparatlar1 ve hydroxymetil glutaryl
coenzyme A (HMG-CoA) reductase inhibitori
preparatlar: kullanilmaktadir®.

Hastaligin primer hiperlipidemiler ile ayirict tanisi
yapilmalidir. Bu hastaliklarda da ksantomalar
goriilmekle birlikte, asil tendonunun hemen hemen
mutlak tutulumu yoktur. Hastamizda heniz
norolojik patolojik bir bulgu olmamasina ragmen
hastaligin seyri esnasinda ortaya c¢ikmasi
beklenebilir.

Sonug olarak, asil tendononda agrisiz, sert,
semimobil kitle ile gelen bir hastada, katarakt
oykist veya bulgulari, piramidal ve serebellar
bulgular, demans, kan kolesterol seviyesinde hafif
ylikselme gibi bulgularin egliginde tanida
Serebrotendinéz Ksantomatosis'in akilda tutulmasi
gerektigi kanisindayiz.
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