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Case Report

A rare cause of basal ganglia calcification: Down
syndrome

Bazal gangliyon kalsifikasyonun nadir bir nedeni: Down sendromu

Sedat Isikay?

1Gaziantep Children's Hospital, Pediatric Neurology Clinic, Gaziantep, Turkey

Abstract

Down syndrome, the most common chromosomal abnormality, may be associated with various neurologic
complications such as mental retardation, epilepsy, and basal ganglia calcification. Basal ganglia calcification is
a rare complication which can be determined in children with Down syndrome. Herein, we have reported a
case of Down syndrome in a 6-year-old boy presented with epilepsy, and basal ganglia calcification. In
conclusion, patients with Down syndrome should be suspected for the presence of other neurologic disorders.
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Ozet

Down sendromu en sik goriilen kromozom anomalisi olup mental retardasyon, epilepsi ve bazal ganglion
kalsifikasyonu gibi cesitli nérolojik komplikasyon ile iligkili olabilir. Bazal gangliyon kalsifikasyonu, Down
sendromlu ¢ocuklarda saptanabilen nadir bir komplikasyondur. Bu olgu sunumunda biz, epilepsi ve bazal
ganglion kalsifikasyonu olan alti yasinda Down sendromu olan bir olguyu sunuyoruz. Sonug olarak, Down
sendromlu hastalarda diger noérolojik hastaliklarin var olabileceginden siiphelenilmelidir.
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Giris

Down sendromu, tipik yiliz goriiniimii ile karakterize
en sik goriilen kromozom anomalisidir. Bu olgularda
inme, mental-motor gerilik, hipotoni, epilepsi ve
bazal ganglion kalsifikasyonu goriilebilen nérolojik
komplikasyonlardir. Bazal gangliyon
kalsifikasyonlar1 ise Down sendromlu olgularda
nadir olarak goriilen (%0.3-0.6) bir komplikasyondur
(1-3). Bu olgu sunumunda asemptomatik bazal
ganglion kalsifikasyonu saptanan Down sendromlu
bir olguyu sunuyoruz. Down sendromlu olgularda
farkli norolojik komplikasyonlarin gelisebilecegine
dikkati cekmek istiyoruz.

Olgu Sunumu

Altt yasinda Down sendromu tanili erkek hasta
gozlerinde kayma, kollarda ve bacaklarda klonik atim
seklinde yaklasik bes dakikay: bulan atessiz nobet
gecirme sikayeti ile klinigimize basvurdu. Hastanin
bir ay 6nce de bes dakika siireli jeneralize tonik
klonik tipte nobet gecirdigi ifade ediliyordu.
Ozgecmisinden ii¢ aylikken Down sendromu tanisi
almis oldugu 6grenildi. Soy gegmisinde 6zellik yoktu.
Fizik muayenede; vital bulgular1 normal sinirlar
icinde olan hastanin viicut agirhgr 25 kg (10-25
persantil), boyu 130 cm (10-25 persantil) ve bas
cevresi 53 cm (50 persantil) idi. Hipertelorizm, diisiik
nazal kopri, asagl yerlesimli kulaklar, epikantus,
kiiciik ¢cene ve her iki el ayasinda simian c¢izgisi
mevcuttu. En iyi mezokardiak odakta duyulan 2/6
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siddetinde pansistolik iifiirim saptandi. Goéz dibi
muayenesi normal idi.

Laboratuar incelemelerinde; serum kalsiyum diizeyi
9.2 mg/dl (8.4-10.2 mg/dl), fosfor 4.5 mg/dl (3.7-5.6
mg/dl), alkalen fosfataz 219 1U/1 (105-420 1U/1), tam
kan sayimi, bébrek ve karaciger fonksiyon testleri ve
tiroid fonksiyon testleri normal idi. Serum
dokutransglutaminaz IgA ve TORCH serolojisi negatif
idi. Karyotip analizi tirozomi 21 ile uyumlu idi.
Bilgisayarli beyin tomografisinde bazal ganliyonlarda
bilateral kalsifikasyon saptandi (Resim 1). Paratiroid
hormon diizeyi 30 pg/ml (1-43 pg/ml),
seruloplasmin 22 mg/dl ve 24 saatlik idrarda bakir
dizeyi 1.5 mg/molCr (0.36-7.56 mg/molCr) idi.
Tandem mass spektroskopisi (tandem MS) ve
organik asit profili normal idi. Ekokardiografik
incelemesinde 3 mm genisliginde perimembrandz
ventrikiiler septal defekti mevcuttu. Uyaniklik
elektroensefalografisinde (EEG) bioksipital keskin-
dalga aktivitesi mevcuttu. Epilepsi tanisi konulan
hastaya sodyum valproat tedavisi baslanildi. Hasta
poliklinik izlemine alindi. iki ay sonra kontrole gelen
hastanin nébetleri kontrol altinda idi.

Tartisma

Down sendromlu hastalarda mental retardasyon,
epileptik nobetler, erken yaslanma, Alzheimer
hastaligi, inme ve bazal ganglion kalsifikasyonu gibi
cesitli norolojik komplikasyonlar goriilebilmektedir.
Bu olgularda bazal ganglion Kkalsifikasyon siklig1
(%0.3-0.6) genel topluma (%10-45) gore c¢ok
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Resim 1. Bilgisayarl beyin tomografisinde bilateral bazal ganglion kalsifikasyonunun gérinimi
ylksektir (1-4). Bazal ganglion kalsifikasyonu normal  kalitsal metabolik hastaliklar dislandi. Serebral

popiilasyonda  genellikle 40 yasin {zerinde
goriilmektedir. Down sendromunda bazal ganglion
kalsifikasyonlar1 daha erken yaslarda
goriilebilmektedir. Bunun nedeni Down sendromlu
olgularin prematir yaslanmasina bagh gelistigi
diisiiniilmektedir (5). Down sendromunda bazal
ganglion kalsifikasyonunun nedeni ve patofizyolojisi
bilinmemektedir. Takashima ve arkadaslar1 (4) bazal
ganglion kalsifikasyonlarinin ézellikle globus pallidus
alanlarinda lokalize oldugunu, kalsifikasyonun yas ile
arttiginl ve bu alanlara komsu damarlarda amiloid
dejenerasyonun gelistigini saptamislardir. Bazal
ganglion  kalsifikasyonlar1 Down  sendromlu
hastalarda  genellikle asemptomatikdir. Bu
kalsifikasyonlar genellikle de santral incelemenin

gerektigi  bir durumda rastlantisal olarak
saptanmaktadir (2,6). Patolojik bazal ganglion
kalsifikasyonu ise  endokrin ve  metabolik
bozukluklar, genetik sendromlar, enfeksiyon
hastaliklar1 ve toksik durumlar ile iligkilidir.

Hipoparatiroidizm ve  psddohipoparatiroidizm
patolojik bazal ganglion kalsifikasyonunun en sik
nedenleridir. Enfeksiyon hastaliklarina ikincil olarak
gelisen Kkalsifikasyonlar multipl ve asimetriktir.
Metabolik ve kalitsal hastaliklarda  goriilen
kalsifikasyonlar simetrik ve bilateraldir (7).
Olgumuzda cilt bulgularinin yoklugu ile nérokutanéz
hastaliklar; normal sinirlar icinde bulunan serum

kalsiyum, fosfor ve parathormon diizeyleri ile
hipoparatiroidi, psodohipoparatiroidi ve
hiperparatiroidi; normal sinirlar icinde bulunan

tiroid fonksiyon testleri ile hipotiroidizm; gecirilmis
bir intrakraniyal enfeksiyona ait dykiiniin yoklugu ve
kalsifikasyonlarin simetrik ve bilateral olmasi ile
enfeksiyon hastaliklar1 ve 24 saatlik idrarda normal
diizeyde olan bakir atilimi, normal simirlar iginde
bulunan arteriyel kan gazi ve tandem MS sonuglari ile

kalsifikasyon, epilepsi ve Colyak hastalig: birlikteligi
CEC sendromu olarak tanimlanmistir. Bu sendromda
en sik oksipital epilepsi goriilmekte olup
kalsifikasyonlar ~ genellikle  oksipital  bdlgede
goriilmektedir. Down sendromlu hastalarda Colyak
hastaligl sik olarak goriilmesine ragmen bugiine
kadar CEC sendromlu olgu tanimlanmamistir (8).
Ayrica, epilepsi tanili hastalar da Coélyak hastaligi sik
gorillmektedir (9). Sunulan olgunun Down sendromu
ve epilepsisi olmasi nedeniyle Colyak hastalig
acisindan degerlendirilmistir.

Sunulan olguda ayrica, konjenital kalp hastaligi ve
psikososyal gelisim geriligi vardi. Down sendromlu
cocuklarda konjenital kalp hastaliklari, hipotiroidi,
boy kisaligr gibi endokrinolojik problemler, kalga
cikigl, ¢olyak hastaligl, biiyiime gelisme geriligi,
psikososyal mental gerilik, hipotoni diger goriilebilen
hastaliklardir (10-15). Bu nedenle Down sendromu
tanist  konulan hastalar multisistemik olarak
degerlendirilmelidir. Hastalarin saptanan hastaliklar
acgisindan izlemi ve tedavisi ¢cok 6nemlidir.

Sonug olarak, bilateral bazal ganglion kalsifikasyonu
Down sendromlu ¢ocuk hastalarda beklenen nadir
bir komplikasyondur. Bu olgularin endokrin,
metabolik ve enfeksiyon hastaliklari ile ayirici tanisi
yapilmalhdir.
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