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Intestinal Psddoobstriiksiyon Ataklariyla
Seyreden Visseral Miyopatili Olguda
Megaduodenum, Uzun Segment Barret Ozofagus
ve Kardiyak Anomali Birlikteligi

Megaduodenum, Long Segment Barrett's Esophagus and
Cardiac Anomaly in a Case with Visceral Myopathy
Associated with Intestinal Pseudoobstruction:

Case Report

OZET Ailesel visseral miyopatileri gastrointestinal diiz kas hiicrelerinde fibrozis ve dejenerasyonu
ile karakterize bir grup genetik hastaliktir. Siklikla idiyopatik kronik intestinal psédoobstriiksiyon
sendromuna neden olur. Visseral miyopati ile megaduodenum, megakolon, gastrik dilatasyon, gas-
trik atoni, iiriner lezyonlar, 6zofagus aperistaltizmi, Barret 6zofagus, kardiyak anomalite, pitozis, of-
talmopleji ve siloz asit birlikteligi yayinlarda rapor edilmistir. Visseral miyopati ile uzun segment
Barrett 6zofagus ve kalp anomalileri birlikteligi ise bir yayinda bildirilmistir. Yirmi sekiz yasinda
kadin hasta, alt1 yildir olan bulanti, kusma ve ishal sikdyetlerinin tekrarlamas: tizerine kligimize
bagvurdu. Oz gegmisinde biiyiime gelisme geriligi, hipotiroidi, atriyoventrikiiler (AV) tam blok ne-
deniyle pace maker implantasyonu vardi. Tekrarlayan intestinal psodoobstriiksiyon ataklar: nede-
niyle daha 6ncede bir¢ok kez hastanede yatis 6ykiisii mevcuttu. Bu yazida, psédoobstriiksiyon
ataklariyla seyreden visseral miyopatili bir olguda saptanan megaduodenum, uzun segment Barret
6zofagus ve AV tam blok birlikteligi sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: intestinal psddo-obstriiksiyon; Barrett 6zofagusu;
megaduodenum; atriyoventrikiiler blok

ABSTRACT Familial visceral myopathies are a group of genetic disorders characterized with fi-
brosis and degeneration of smooth muscle cells, mostly resulting in idiopathic chronic megaduo-
denum pseudoobstruction syndrome. Association of visceral myopathy with megacolon, gastric
dilatation, gastric atony, urinary lesions esophagus aperistaltism, Barrett's esophagus, cardiac anom-
alies, ptosis, oftalmoplegia and silose acid has well been documented in literature. Association of vis-
ceral myopathy with long segment Barrett's esophagus and cardiac anomalities, however, was
reported in an earlier study. A female patient aged 28-years-old applied to our clinic upon repeti-
tion of her complaints of nausea, vomiting and diarrhea, continuing for six years. In her medical his-
tory, she had growth retardation, hypothyroidism, pace-maker implementation due to full-block
antrioventricular (AV). Also she had already been admitted to hospital several times with intes-
tinal pseudoobstruction attacks. In this presentation, a case with visceral myopathy associated with
pseudoobstruction, megaduodenum, long segment barrett's esophagus and AV full-block is pre-
sented.

Key Words: Intestinal pseudo-obstruction; Barrett’s esophagus;
megaduodenum; atrioventricular block
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isseral miyopati, gastrointestinal sistem diiz kaslarinda fibrozis ve
dejenerasyon ile karakterize nadir goriilen, genetik bir hastaliktir.
Siklikla idiyopatik kronik intestinal psédoobstriiksiyon sendro-
muna neden olur.! Visseral miyopatide klinik bulgular hi¢ semptomun
olmadig1 durumdan, bagirsak ve iiriner obstriiksiyona kadar degisebilen
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cok genis bir spektrumda goriilebilir.! Intestinal
psodoobstriiksiyon tekrarlayan obstriiksiyon bul-
gulariyla karakterizedir.? Visseral miyopati ailesel
veya sporadik olarak goriilebilir. Visseral miyopati
ile tiriner sistem, goz ve uterus iliskisi bildirilmis-
tir.I* Ailesel visseral miyopati tanili ayn1 aileden
i¢ vakada visseral miyopati ile psddoobstriiksiyon,
megaduodenum, Barret 6zofagus ve kardiyak ano-
malite birlikteligi bildirilmigtir.’

Bu yazida ps6doobstriiksiyon ataklariyla sey-
reden visseral miyopatili bir olguda saptanan me-
gaduodenum, uzun segment Barret 6zofagus ve
atriyoventrikiiler (AV) tam blok birlikteligi sunul-
mustur.

OLGU SUNUMU

Yirmi sekiz yaginda kadin hasta, alt1 yildir olan bu-
lant1, kusma ve ishal sikdyetlerinin tekrarlamasi
iizerine kligimize bagvurdu. Oz ge¢misinde biiyiime
gelisme geriligi, hipotiroidi, AV tam blok nedeniyle
“pace maker” implantasyonu vardi. Tekrarlayan in-
testinal psodoobstriiksiyon ataklar1 nedeniyle daha
oncede bircok kez hastanede yatis oykiisii mev-
cuttu. Bu sikayetlerle bagvurdugu dis merkezde
hastaya yapilan tanisal laparotomi sirasinda alinan
tam kat jejenum biyopsisi ile visseral miyopati ta-
nist konulmustu. Aile 6ykiisiinde benzer sikayet-
leri olan kimse yoktu.

Fizik muayenesinde; genel durum orta, tansi-
yon arteriyel: 80/60 mmHg, nabiz: 96/dk, viicut
1s151: 36 C, boy:137 cm, kilo:24,8 kg, beden kitle in-
deksi (BMI):13,2 idi. Batin muayenesinde; batinda
yaygin hassasiyet, rebound ve defans mevcuttu. La-
boratuvar incelemesinde; hemoglobin: 11,5 g/dL,
Na: 119 mmol/L, K: 3,2 mmol/L, albumin: 2,4 g/dL
degerleri mevcuttu. Diger biyokimyasal testler
normaldi. Ayakta direkt batin grafisinde; yogun
hava-sivi seviyeleri izlendi (Resim 1). Abdomen
tomografisinde; 6zofagus dilate goriiniimde, ince
bagirsak anslar1 belirgin dilate goriiniimde izlendi
(Resim 2). Ozofagogastroduodenoskopide; 6zofa-
gusta uzun segment Barret ile uyumlu goriiniim
mevcuttu. Bulbus ve duodenum 2. kisim ileri dere-
cede dilateydi. Ozofagus biyopsileri barret 6zofa-
gus ile uyumluydu. Hastanin gelisinden itibaren
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RESIM 1: Ayakta direkt batin grafisinde hava sivi seviyeleri.

RESIM 2: Abdomen tomografide ince bagjirsak anslarinda belirgin dilatasyon.

oral alimi kesildi ve TPN ile beslenmeye gecildi.
Intestinal motiliteyi diizenlemek amaci ile erit-
romisin, domperidon, octereotid ve koenzim Q te-
davileri denendi. Uygulanan medikal tedavilere
yeterli yanit alinamadi. Hasta kardipulmoner arrest
sonucu eksitus oldu.

TARTISMA

Ailesel visseral miyopatiler, gastrointestinal diiz kas
hiicrelerinde fibrozis ve dejenerasyon ile karakte-
rize bir grup genetik hastaliktir. Ug tipi vardir. Tip
1 ailesel visseral miyopati, otozomal dominant gegis
gosterir. Ozofagus dilatasyonu, megaduodenum ve
dev mesane goriliir. Prognoz diger tiplere goére
daha iyidir. Tip II ailesel visseral miyopatiler; mi-
tokondriyal ndrogastrointestinal ensefalomiyopati
olarak da bilinir. Heterojen bir grup hastalik formu
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olup mitokondrinin genetik olarak dejenerasyonu
s0z konusudur. Otozomal resesif gecislidir. Gas-
trointestinal dismotilite, oftalmopleji ve periferal
néropati vardir. Iskelet kas biyopsisinde kirmizi
diizensiz fiberler gosterilebilir. Klinikte; laktik asi-
doz, beyin omurilik sivis1 (BOS)’ta protein artigi,
beyin manyetik rezonans goriintiileme (MRI) in-
celemesinde 16kodistrofi, iskelet kasinda multipl
mitokondriyal DNA delesyonlar1 bulunmusdur.
Tip III ailesel visseral miyopatiler; otozomal resse-
sif gecis gosterir. Ozofagustan rektuma kadar belir-
gin dilatasyon izlenir. Klasik kronik intestinal
psodoobstriiksiyon sendromu semptomlar: izlenir.
Prognoz kotiidiir.

Rutin patolojik ve histolojik muayenede iig tipi
de benzerdir. Hafif tip lezyonlar trikrom boyast ile
gosterilebilir. Ince bagirsak manometrik galigma-
larda intestinal kontraksiyonlarin amplitiidii dii-
stiktiir (<20 mmH ortalama 10 mmHg).® Ailesel
olmayan visseral miyopatilerin ailesel visseral mi-
yopatiden histolojik olarak farki yoktur. Adultlarda
goriilen formun sporadik veya tanimlanmamis bir
form oldugu konusu net degildir.

Ailesel olmayan visseral miyopatilerin ailesel
visseral miyopatiden histolojik olarak fark: yoktur.
Adultlarda goriilen sporadik form mu, yoksa ta-
nimlanmamig bir form mu tam olarak belli degil-
dir.

Visseral miyopati ile megaduodenum, mega-
kolon, gastrik dilatasyon, gastrik atoni, iiriner lez-
yonlar, 6zofagus aperistaltizmi, Barret 6zofagus,
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kardiyak anomalite, pitozis, oftalmopleji ve siloz
asit birlikteligi yayinlarda rapor edilmigtir.>>”
Bizim olgumuzda visseral miyopati ile psddoobs-
tritksiyon, megaduodenum, kardiak anomalite
(AV tam blok) ve uzun segment Barret 6zofagus
birlikteligi sunulmustur. Hastamizda aile 6ykiisii
olmamasi nedeniyle sporadik visseral miyopati dii-
stiniilmekle birlikte, kesin olarak ailesel veya spo-
radik visseral miyopati ayirimi yapilamada.

Barret 6zofagus gastrodzofageal reflii (GOR)
hastaliginin bir komplikasyonudur. Gastrik bosalma
zamanin uzamasl ve 6zofageal klirensin bozulmasi
visseral miyopatide GOR gelisimindeki faktérlerdir.?
Primer intestinal psodoobstriiksiyonlu hastalarin
yaklagik %75’inde 6zofageal aperiltaltizm goriiliir.’
Ayrica azalmig alt 6zofagus sfinkter basincida GOR
hastaliginin gelisimine katkida bulunur. Bu nedenle
GOR hastalig1 ve komplikasyonu gelisimi hasta-
mizda beklenmektedir. Visseral miyopati ile uzun
segment Barrett 6zofagus ve kalp anomalileri bir-
likteligi ise bir yayinda bildirilmigtir.> Bir vakada
da intestinal psddoobstriiksiyon ile patent duktus
arteriyozus birlikteligi bildirilmistir.'® Bizim olgu-
muzdaki kardiyak anomali AV tam blok idi. Kardi-
yak anomali ile gastrointestinal sistem bulgular
arasindaki iligki tam olarak kurulamamistir.

Visseral miyopatili hastalar sik sik intestinal
psodoobstriiksiyon nedeniyle yatirilmaktadir. Vis-
seral miyopatili bu hastalarda psddoobstriiksiyon
disinda duodenal, 6zofageal veya kardiyak anoma-
lilerin de olabilecegi akilda tutulmalidar.
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