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Asiri Kilo Kaybinin Nadir Bir Nedeni:
Diensefalik Sendromlu U¢ Olgu

Ugur Isik’, Sebnem Kuter Yilancioglu?, Sema Eryilmaz?, Cengiz Canpolat*

OZET

Diensefalik sendrom, daha ¢ok erken ¢ocukluk doneminde goriilen, yaygin kilo kaybi ve cilt alt1 yag dokusu kaybi,
asin hareketlilik, ofori ve agin uyaniklik durumu ile karakterize bir sendromdur. Genellikle hipotalamik-optik ki-
azmatik bolgenin yer kaplayici neoplastik olusumlarina eglik eder. Kitle boyutu ile kilo alimi arasinda ters oranti
mevcuttur. Bu olgu sunumunda klinigimizde hipotalamik-optik kiazmatik gliom tanisi ile tedavi alan ve boy uza-
masi devam ettigi halde asin kilo kaybi olan ve tartilan -2 standart sapmanin altinda izlenen 1 yas alti 3 olgu,
endokrinolojik incelemeleri ile birlikte literatiir bilgileri 1s1ginda degerlendirilerek sunulmugtur. Kilo aliminda
duraklamanin ender de olsa 6nemli nedenlerinden birinin diensefalik sendrom olabilecegine dikkat ¢ekilmistir.

Anahtar sozciikler: Diensefalik sendrom, asirt kilo kaybi, hipotalamik-kiazmatik neoplazmlar

A RARE REASON OF EMACIATION: THREE CASES OF DIENCEPHALIC SYNDROME
ABSTRACT

Diencephalic syndrome (DS) is a rarely-seen early childhood syndrome, characterized by diffuse emaciation, loss
of subcutaneous fat tissue, hyperactivity, euphoria and hyperalertness. Usually the syndrome is accompanied by
space-occupying neoplastic lesions in hypothalamic-optic chiasmatic region. Tumor size is inversely correlated
with weight gain.In this case series, we aimed to present three infants with hypothalamic-optic chiasmatic
gliomas treated with chemotherapy in our clinic. All three patients had normal linear growth but excessive
weight loss. Diencephalic syndrome is further discussed and it is pointed out that excessive weight loss might be
the rare but important outcome of this syndrome.

Key words: Diencephalic syndrome, emaciation, hypothalamic-chiasmatic neoplasms

iensefalik sendrom, hipotalamik-kiazmatik bolgenin yer kaplayici olusumla-

rina bagli, hipotalamik yetersizligin yol actigi belirti ve bulgular kompleksi-

dir (1). ilk olarak 1951 yilinda Russell tarafindan tanimlanan sendrom, Russell
sendromu veya diensefalik kaseksi olarak da bilinir (1). Bu sendrom siklikla 1 yas
alti cocuklarda gorilir, semptomlarin baslangi¢ zamani ortalama altinci aydir (1-3).
Diensefalik sendromlu hastalar yaygin kilo kaybi olan, cilt alti dokusunun hemen he-
men hi¢ olmadigi, marasmik hastalardir. Ekstremiteler cok hareketlidir, nistagmus sik-
likla tabloya eslik eder. Marasmik goriinisleri nedeniyle bas cevreleri gorece buyiiktir,
psodo-hidrosefali olarak tanimlanirlar. Diensefalik sendromlu hastalarda yeterli glin-
lUk kalori ihtiyacini almalarina ragmen devam eden kilo kaybi tipiktir. Boy uzamasi ise
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etkilenmez. Bu olgu sunumunda bir yas alti hipotalamik-
kiazmatik optik gliom tanili Ug¢ erkek hasta, tedavileriyle
birlikte degisen antropometrik dl¢timleri ile sunuldu.

Olgu bildirisi

Olgu 1

On aylik erkek hasta klinigimize hipotalamik-kiazmatik op-
tik gliom tanisi ile kemoterapi almak icin basvurdu. Hastanin
oykustinden (¢ ay 6nce gozlerinde kayma olmasi nedeniy-
le cocuk nérologu tarafindan goraldigd, kranial manyetik
rezonans gorintilemesinin (MRG) cekildigi ve intrakranial
kitle saptandid, bir ay sonra yapilan biyopsi ile pilomiksoid
astrositom tanisi aldigi 6grenildi. Hastanin, sikayetlerinin
baslamasindan 6nce saghkl oldugu, biylime-gelismesi-
nin ayina uygun olarak seyrettigi, sikayetlerle beraber kilo
aliminda yavaslama oldugu ve son zamanlarda kusmanin
tabloya eklendigi, kilo kaybi yasadigi 6grenildi. Ailesinde
bilinen 6nemli bir hastalik 6yklsi yoktu. Agirhgi 6500 gram
(<3.P,SS:-2,1), boyu 72 cm (50-75 p, SS: +2,97), bas cevresi
ise 47 cm (75-90 p) idi. Hastanin fizik bakisinda cilt alti yag
dokusunda azalma ve kasektik goriiniim saptandi, sistem
muayeneleri dogaldi. Nérolojik muayenesinde opsoklonik
nistagmus disinda 6zellik yoktu. Hastanin asiri hareketli ve
fazlasi ile uyanik goriinimlii oldugu gozlendi. Hastada di-
ensefalik sendrom disiiniildi. Hastanin kranial MRG'sinde
suprasellar sisterni dolduran, 3. ventrikiil tabaninda basiya
neden olan, hipotalamik-optik kiazmatik gliom gorildu.
Hastaya, pilomiksoid astrositom patolojisine yonelik vink-
ristin ve karboplatin iceren on haftalik indiiksiyon kemo-
terapisinin ardindan, ayni ilaclari iceren on kirlik idame
kemoterapisi verilmesi planlandi. Hastanin izlemi, haftalik
kan sayimlari, antropometrik Sl¢timler (Tablo 1, Sekil 1) ve 3
ayda bir MRG incelemeleriyle (Sekil 2) yapildi. Hastanin en-
dokrinolojik incelemesinde biiyime hormonu diizeyi 0,569
ng/ml (N <13,6 ng/ml) , insulin-like growth factor 1 (IGF-1)
dlizeyi ise 80,7 ng/ml olarak (N 49-283 ng/ml) normal si-
nirlar icinde bulundu. Hasta ¢ocuk gastroenteroloji, cocuk
endokrinoloji, cocuk beyin cerrahisi, cocuk noroloji ve géz
hastaliklari boéltmleri ile birlikte izlendi. Hasta su anda 4 yas
7 aylik olup kilosu (18.450 kg) 50-75, boyu (108 cm) 75-90
persentilde izlenmektedir.

Olgu 2

Baska bir merkezde yapilan incelemelerinde hipotalamik-
kiazmatik optik gliom saptanan 8 aylik erkek hasta, ileri
tetkik ve tedavisinin devami icin klinigimize basvurdu.
Oykusiinden ilk (ic ayinda gelisiminin ayina uygun olarak
seyrettigi, sonrasinda kilo aliminda azalma oldugu, son
iki aydir da hic kilo almadigi 6grenildi. Bes aylikken bas-
layan inatgl kusmalarinin olmasi ve godzlerde nistagmus

- - 110

Sekil 1. Olgu 1 ‘in boy ve kilo persantil egrileri. Hastaya 10. ayinda perkitan
endoskopik gatrostomi tiipii takilmistir. Sonraki aylarda hastanin kilo alimindaki
iyilesme hali dikkat gekmektedir.

Takvim yasi Agirlik Boy Agirlik Boy
(ay) (gram) (cm) (persentil)  (persentil)
10 6500 72 <3 25-50
11 7052 74 <3 50
12 8000 75 3-10 50
13 8280 77 3-10 50-75
14 8716 78 3-10 50-75
15 8990 79 3-10 50-75
16 9356 80 3-10 50-75
17 9600 80,5 10 50
18 9931 82,5 10-25 50-75
19 10380 83 10-25 50-75
20 10585 83,5 10-25 50-75
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saptanmasi nedeniyle yapilan kranial MRG'de hipotalamik-
kiazmatik optik gliom saptanan hastaya bagka bir merkezde
hidrosefali tanisi konulup, sag oksipital ventrikiloperitone-
al sant uygulamasi yapildigi 6grenildi. Beslenmesi, guinliik
kalori ihtiyacini karsilayacak sekilde formiil mamayla sag-
lanmaktaydi. Ailesinde bilinen 6nemli bir hastalik 6ykisu
yoktu. Hastanin agirhigi 5360 gram (<3 p, SS: -3,05), boyu 71
cm (50-75 p, SS: +2,97), bas cevresi ise 44,5 cm (25-50 p) idi.
Hastanin fizik bakisinda hasta huzursuz ve asirn hareketliy-
di. Kilo kaybi belirgindi. On fontanel ¢cokiikliigii ve gézlerde
her yone nistagmus olmasi disinda sistem bakilarinda 6zel-
lik saptanmadi. Hastada diensefalik sendrom dusintldu.
Klinigimizde endoskopik septostomi ile alinan biyopsi so-
nucy, pilomiksoid astrositom ile uyumlu bulundu. Hastanin
kranial MRG'sinde suprasellar sisterni ve bazal gangliay:
icine alan, on-arka ¢ap1 5 cm’yi asan hipotalamik-optik ki-
azmatik kitle saptandi. Yaygin leptomeningeal metastazlari
ve alt servikal-ust torakal diizeyde omurilik posteriorunda
intradural, plak tarzinda korda basi yapan kitle goriinimu
mevcuttu. Hastaya vinkristin ve karboplatin iceren on hafta-
lik indiiksiyon kemoterapisinin ardindan, ayni ilaglari iceren
on kurliikidame kemoterapisi verilmesi planlandi. Hastanin
takibi, haftalik kan sayimlari, antropometrik Slgtimler (Tablo
2) ve 3 ayda bir MRG ile yapildi. Oral beslenmesi iyi olmasina
ragmen tarti alimi ¢cok az olan hastaya tedavi baslangicin-
dan (g ay sonra perkiitan endoskopik gastrostomi (PEG)
uygulandi (Sekil 3). Hastanin endokrinolojik incelemesin-
de blyime hormonu diizeyi 30,11 ng/ml olarak yiiksek (N
<13,6 ng/ml) ve IGF-1 diizeyi 143,1 ng/ml olarak normal (N
49-283 ng/ml) bulundu. Hastanin izlemi cocuk gastroente-
roloji, cocuk endokrinoloji, cocuk beyin cerrahisi, cocuk n6-
roloji ve g6z hastaliklar boltimleri ile birlikte yapildi. Hasta
su anda 4 yas 4 aylik olup kilosu 3-10 persentil (13.350 kg)
ve boyu (100 cm) 10-25 persentilde izlenmektedir.

Sekil 2. Olgu 1’in tedavi 6ncesi (Solda) ve
tedavi sonrasindaki (sagoa) kranial MR
gortintulemeleri.

Tablo 2.

Takvim yas! Agirlik Boy Agirhik Boy
(ay) (gram) (cm) (persentil)  (persentil)
9 5234 72 <3 50-75
10 5504 73 <3 50-75
11 5866 73,5 <3 50
12 5884 74,5 <3 25-50
13 6090 75 <3 25-50
14 6190 76,5 <3 25-50
15 6212 78,5 <3 25-50
16 6924 79,5 <3 25-50
17 6580 80 <3 50
18 6960 80 <3 25-50

Sekil 3. Olgu 2'nin idame tedavisi sirasindaki goriintiisii. Hastanin agin kilo
kaybi ve beslenmesi igin agilan perkiitan endoskopik gastrostomi tiipii dikkat
cekmektedir.
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Olgu 3

Dort aylik erkek hasta, son 1 aydir bas cevresinde hizh bi-
ylime ve nistagmus sikayetleri ile hastanemize bagvurdu.
ilk 6nce cocuk beyin cerrahisi tarafindan degerlendirilen
hastanin 6ykustinden rutin ¢ocuk muayenesinde bas
cevresinin 97. persentil Uzerinde olmasi nedeniyle yakin
takip edildigi, son 2 haftadir da gozlerinde nistagmus
saptandig 6grenildi. Fizik bakisinda bas cevresi 48 cm (>
97 p), agirlk 8005 gram (75-90 p, SS: +2,56) ve boyu 70,5
cm (> 97 p, SS: +3,86) idi. Gozlerde rotatuar nistagmus,
batan gilines manzarasi ve yukari bakis kisitliigi mevcut-
tu. Sistem muayenelerinde 6zellik saptanmadi. Yapilan
kranial MRG'de 4 cm capa erisen, yogun kontrast tutu-
lumu izlenen, hipotalamik-optik kiazmatik gliom lehine
degerlendirilen kitle saptandi. Hastanin sikayetlerine bu
doénemde fiskirir tarzda kusmalar eklenmesi ve genel
durumunun koétiilesmesi lizerine hastaya subduroperito-
neal sant uygulamasi yapildi. Sonrasinda sikayetleri aza-
lan hastaya vinkristin ve karboplatin iceren on haftalik
induksiyon kemoterapisi sonrasi yine ayni ilaglari iceren
idame kemoterapisi verilmesi planland. izleminde cilt alti
yag dokusu azalan, belirgin tarti kaybeden hastada dien-
sefalik sendrom dustinlldl. Beslenme destegi icin PEG
uygulandi. Hastanin takibi haftalik kan sayimlari, antropo-
metrik dlciimler (Tablo 3) ve 3 ayda bir MRG incelemele-
riyle yapildi. Hastanin izlemi cocuk gastroenteroloji, cocuk
endokrinoloji, cocuk beyin cerrahisi, cocuk ndroloji ve g6z
hastaliklari boltimleri ile birlikte yapildi. Hasta su anda 3
yas 7 aylik olup, boy (98 cm) ve kilo (17.1 kg) persentilleri
50-75 arasinda izlenmektedir.

Tablo 3.

Takvim yasi Agirlik Boy Agirlik Boy
(ay) (gram) (cm) (persentil)  (persentil)
4,5 8005 70,5 75-90 >97
6 7200 71,5 25-50 90-97
6,5 7160 72 10-25 90-97
7 7072 72 10-25 90-97
8,5 8040 73,5 25 75-90
9,5 8714 75 25-50 75-90
Tartisma

Erken ¢ocukluk donemindeki hipotalamik-kiazmatik yer
kaplayici lezyonlar, asiri kilo kaybi ve huzursuzluk ile gi-
den diensefalik sendroma yol acabilir (1-3). Bu sendrom
ilk kez 1951 yilinda Russell tarafindan tanimlanmuistir (1).
Sendromun en 6nemli belirtisi olgularin hemen hepsin-
de gorlen asiri kilo kaybidir (1). En sik 3. ventrikil tabani
olmak Uzere sirayla optik sinirler ve kiazma, 4. ventrikiil

ve hipotalamus bolgesinde yerlesmis timérler diensefa-
lik sendroma yol acarlar (4). Hastalardaki kilo kaybinin ne-
deni tam olarak bilinmemektedir, ancak endokrinolojik
incelemelerde bliylime hormonu direncine bagh, artmig
blylime hormon diizeyleri ve ilgili yolaklar suclanmakta-
dir (5,6). Timoriin, blyiime hormonu salgilanmasini dii-
zenleyen hipotalamik niikleuslara basi yaparak ya da bu
bolgeye yayilarak, biiyiime hormonu salgisini arttirdigi
ve bu nedenle fizyolojik uyaranlara ters yanit alindigi ile-
ri sirllmustir (5). IGF-1 diizeyleri ise baskilanmis olarak
bulunmustur (7). Bizim olgularimizda, olgu 1'in endok-
rinolojik izleminde blyiime hormon ve IGF-1 degerleri
normalken, radyolojik olarak tumér boyutlarinda kugul-
me izlenmeyen olgu 2'de biylime hormon seviyesi ylk-
sek; 30,1 ng/ml olarak izlendi. Bu hastalarda cilt alti yag
dokusunun ileri derecede azalmasi ise, artmis biiyiime
hormonunun yag yikici etkisine baglanmistir. Drop ve
ark. ise timorden salgilanan ve yag yikici bir peptid olan
B-lipotropinin, cilt alti yag dokusundaki azalma ve asiri
blylime hormonu salgilanmasinin nedeni olabilecegini
savunmuslardir (8). Fleishman ve ark. (7)'nin 11 olguluk
serisinin 9'unda bazal buyime hormonu dizeylerinin
yuksek oldugu, oral glukoz tolerans testi (OGTT) yapi-
lan tim olgularda biiyime hormonu yanitinda yeterli
baskilanma olmadigi ve IGF-1 diizeylerinin normal si-
nirlarda oldugu gosterilmistir. Hiperkortizolemi, ghrelin
ve leptinin artmig blylime hormonu salglanmasi ve cilt
alti yag dokusu kaybindan sorumlu olabilecegi ileri si-
rilmistdr. Ghrelin infizyonu yapilan saglikh bireylerde
biyime hormonu salgilanmasi artarken, IGF-1 diizeyleri
degismemistir (9). Brauner ve ark. (10)’'nin ¢calismasinda 3
hastada bazal ve uyarilmig blylime hormonu diizeyleri
yuksek, IGF-1 dlzeyleri normal veya disik bulunmus-
tur. Tum hastalarda plazma leptin dederleri tani aninda
cok diisiikken, timoriin tedavisinden sonra artmistir. Bu
degisiklikler viicut kitle indeksi (VKi) ile paralellik géster-
mistir. Bazi hastalarda plazma ghrelin duizeyleri kontol
grubuna gore 2 kat fazla ylksek bulunmustur. Tim grup-
ta VKi ile plazma leptin diizeyleri arasinda pozitif, ghrelin
dizeyleri ile negatif bir iliski gosterilmistir.

Diensefalik sendroma bagli biiyiime-gelisme geriligi en-
der goriilen bir durum oldugundan geg tani alabilmek-
tedir. Hastalarin basvuru yakinmalarn siddetli kusma, agir
kilo kaybi, hidrosefali, nistagmus gibi belirgin olabilecegi
gibi sadece persentil kaybi da olabilmektedir. Bizim olgu-
larimizdan olgu 1'de gozlerde kayma, olgu 3'te bas cevre-
sinin hizl bilymesi sikayetleri santral kokenli bir patoloji-
yi daha kolaylikla dustindirirken, olgu 2'de ise sadece kilo
aliminda durma olmasi, taninin gecikmesine yol agmistir.
Sindirim sistemi ile ilgili sikayetlerin yoklugunda biyime
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hizi iyi oldugu halde, tarti ahmi iyi olmayan bebeklerde
diensefalik sendrom duslintilmelidir. Bu hastalarda nis-
tagmus, sasilik ve optik atrofi gibi bulgulari yakalamak
icin dikkatli bir oftalmolojik muayene yapilmasi gerekir.
Oftalmolojik muayene sonucuna gére néroradyolojik in-
celeme yapilabilir. Serebral ultrasonografi 6n fontaneli
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