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OZET

Yazimizda ailevi kardiyomiyopatili bir hasta sunula-
rak bu konudaki literatiir gbzden gecirilmigtir, ikibuguk ay-
ik iken emerken c¢abuk yorulma nedeniyle getirilen hasta-
da ekokardiyografik ¢alisma ile dilate tipte kardiyomiyo-
pati saptanmig, 5 aylik iken kalp yetmezligi nedeniyle kay-
bedilmigtir. Ayni ailede, hastanin halasinin iki ¢ocugu da
siit gocuklugu dbneminde béliimimiizde kardiyomiyopati
tanisi ile izlenmis ve birisi otopsi incelemesi ile EFE (en-
dokardiyal fibroelastosis) tanisi almustir.  Literatiir incelen-
diginde ailevi  kardiyomiyopatili  hastalarin, énceden
distndldigli kadar seyrek olmadigi dikkati ¢ekmis, hem
genetik danigsma, hem de erken tani yéniinden dilate kar-
diyomiyopati tanisi konulan hastalarin ailelerinde kardiyak
incelemenin yapilmasi gerekliligi vurgulanmigtir.

Anahtar Kelimeler: Dilate kardiyomiyopati, Ailevi,
Kalp yetmezIigi
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Kardiyomiyopatiler; dogustan kalp hastaligi, siste-
mik ya da pulmoner hipertansiyon, valvuler ya da koro-
ner kalp hastaligina ikincil olmayan, miyokardin yapisal
veya fonksiyonel bozuklugunun egemen oldugu akut,
subakut, kronik hastaliklar grubudur (1). Ekokardiyogra-
fik bulgulara goére dilate, hipertrofik ve restriktif olarak
tiplendirilebilir. Dilate tip kardiyomiyopatiler, sol ventrikl
veya her iki ventrikilin sistolik fonksiyonunda bozukluk
sonucu gelisir ve konjestif kalp yetmezligi ile karekteri-
zedir. Suatgocuklugunda en sik dilate kardiyomiyopati
nedenleri idiopatik dilate kardiyomiyopati ve emJ"-
diyal fibroelastosistir. EFE ve idiopatik dilate kardiyo-
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SUMMARY

In our article, we are presenting one of our patients
with familial dilated cardiomyopathy and the literature
about this subject is rewieved. A patient aged 2.5 months
admitted for poor feeding and difficulty in breathing was
diagnosed as dilated cardiomyopathy and died because
of heart failure at 5 months of age. Two cousins of our
patient had been followed-up for dilated cardiomyopathy
during infancy in our department and autopsy findings
showed that one of this patient had endocardial fibroelas-
tosis. In the literature, It is noticed that the patients with
familial dilated cardiomyopathy aren't as rare as it was
once thought, concerning with the early diagnosis as well
as genetic counceling, the need of cardiac investigation
of the families of the patients who were diagnosed as
dilated cardiomyopathy is emphasized.
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miyopati ayirici tanisi ancak histopatolojik analiz ile ya-
pilabilir ve sttgocuklugu déneminde EFE li hastalarin %
95'inde dilate tip kardiyomiyopatinin klinik ve hemodi-
namik bulgulari bulunmakta, % 5 olgu ise restriktif kar-
diyomiyopati o6zellikleri gdstermektedir, idiopatik dilate
kardiyomiyopati ve EFE etyolojisinde engok viral enfek-
siyonlar ve otoimmin bozukluklar Gzerinde durulmakta-
dir (2-5). Genetik gecis sekil iyi belirlenmemis olmakla
birlikte ailevi dilate kardiyomiyopati olgulari bildirilmistir
(6-13). Yazimizda; sltgocuklugu déneminde, ikinci dere-
ceden Iki akrabasi da kardiyomiyopati tanisiyla kaybe-
dilen ve birisi otopsi incelemesi ile EFE tanisi alan di-
late kardiyomiyopatili bir hasta sunularak, literaturdeki
ailevi dilate kardiyomiyopati olgulari gézden gegiril-
mistir.

OLGU SUNUMU

2.5 aylik kiz hasta, 15 gliin 6nce baslayan emer-
ken cabuk yorulma ve agiz ¢evresinde morarma yakin-
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Sekil 1. Hastamizin aile agaci izlenmektedir.
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Sekil 2. Hastanin M-mode ve iki boyutlu ekokardiyograminda
sol ventrikilin dilate ve sistolik fonksiyonlarinin ileri derecede
azalmis oldugu izlenmektedir. Ejeksiyon fraksiyonu %27, kisalma
fraksiyonu % 16 olgllmustur. {LA: sol atrium, LV: sol ventrikdl,
M: mitral kapak, RV: sag ventrikdl).

malari ile getirildi. Sorunsuz bir gebeligi izleyerek nor-
mal dogumla 3200 gr olarak dogdugu, hemen agladigi,
hayatin ilk iki ayinda hastalik gegirmedigi, anne suti ile
beslendidi, soyge¢misi incelendiginde; aralarinda 1°
akrabalik olan saglikh anne ve babanin ik ¢ocudu ol-
dugu, halasinin 11 aylik ve 9 aylik iki kiz gocugunun
hastanemizde dilate kardiyomiyopati tanisiyla, 13 gun-
luk bir erkek ¢ocugunun ise bilinmeyen nedenle kaybe-
dildikleri, halasinin yasayan saghkh 2 kiz gocugunun bu-
lundugu 6grenildi (Sekil 1). Dilate kardiyomiyopati tani-
siyla 9 aylik iken kaybedilen kuzeninin ekokardiyografik
incelemesinde, sol ventrikilin dilate oldugu ve kasilma-
larinin belirgin azaldi§i saptanmis ve otopsi calismasi
ile endokardiyal fibroelastosis oldugu belirlenmisti.

Fizik incelemede; takipneik, tasikardik ve hafif
soluk goérunimde idi. Solunum ve kalp sesleri normal-
di, sol 3. interkostal aralikta 2/6 sistolik Gfirim duyu-
luyordu. Karaciger kosta kenarinda midklavikular hatta
4cm buyulklukte, yumusak kivamda, femoral nabizlar

palpabl idi. Laboratuvar incelemelerinde Hb: 11.70
gr/dl, Htc % 36, BK: 9600/mm’, arteriyel kan gazlari,
bdbrek ve karaciger fonksiyon testleri normal sinirlar
arasinda saptandi. EKG'de sol ventrlkul hipertrofisine
alt bulgular, telekardiyografide global kardlyomegall go6-
rildi. M-mode ve iki boyutlu ekokardiyografik incele-
mede kalpigi anatomik yapilarin normal, sol ventrikilin
blylk ve kasilmasinin bozuk oldugu saptandi. Ejek-
slyon fraksiyonu %27, kisalma fraksiyonu %18 &lguldu.
Mitral kapak, endokarda oturmus goérinimde idi (Sekil
2). Virls izolasyon calismalari negatif, radyoaktif yon-
temle olgllen serum karnltin dizeyi normal sinirlarda
bulundu.

Klinik gidis: Hasta dilate kardiyomiyopati ve kalp
yetmezligi nedeniyle dijitalize edildi. Kontrollerde kalp
yetmezligi bulgularinin devam etmesi nedeniyle sirasiyla
diuretik ve kaptopril tedaviye eklendi. 5 aylk iken sik
nefes alip verme ve ates yakinmalari ile acil poliklinige
getirildiginde servise yatirildi. Ekokardiyografik incele-
mede sol ventrikul fonksiyonlarinin ileri derecede azal-
digr goruldu. Yodun kalp yetmezligi tedavisine ragmen
yatisinin 10. guniinde eksitus oldu.

TARTISMA

idiopatik dilate kardiyomiyopatinin etyolojlsinde
viruslarin 6nemli rol oynadigi dustnulmekte, serolojlk
ve histolojik ¢alismalar da bu goriusi desteklemektedir
(1,2). Diger yandan, dilate kardiyomiyopatide kardiyak
belirtilerin genellikle saglhkl bir kiside, atesli bir Ust so-
lunum yolu enfeksiyonunu izleyerek baslamasi, bazi
hastalarda steroide iyi cevap alinmasi, kalp reaktif anti-
korlarin varligi ve kardiyomiyopatili dokuda imminglobu-
lin bulunmasi nedeniyle imminolojik mekanizmanin,
miyokardiyal zedelenmenin baslamasi ve devamindan
sorumlu olabilecegini dusundurmdustir (1,3,4). Dilate
kardiyomiyopatili hastalarda monoklonal antikorlar kulla-
nilarak T hiicre ylzdeleri arastirilmis, saglhkh ve iskemik
kalp hastalikli kontrollere gére yardimci/baskilayici T
hiicre toplulugu oraninda azalma saptanmis, viral miyo-
kardit sonrasi olusacak immin cevabin, baskilayici
hiicrelerdeki bozukluk nedeniyle kontrol edllemeyerek
kalici miyokardiyal zedelenmeye yolagacagi 6ne suril-
mustir (14,15). Ayrica, HLA-B27 ve HLA-DR4 haplotip
prevalansinin dilate kardiyomiyopatili hastalarda artmis
oldugu saptanmis (16), baska bir calismada bunu des-
tekleyici sekilde HLA-DR4 haplotipi kontrol grupta %
24, dilate kardiyomiyopatili grupta % 40 oraninda bu-
lunmustur (4). Hastamizin klinik ve ekokardiyografik
bulgulari miyokardit ya da dilate kardiyomiyopati ile
uyumludur. Virls izolasyon testlerinin negatif olmasi ve
hastanin soyge¢misi incelendiginde ailede dilate kar-
diyomiyopati tanisiyla izlenerek kaybedilmis ve birisi
otopsi incelemesi ile EFE tanisi almis iki bireyin daha
bulunmasi nedeniyle ailevi dilate kardiyomiyopati oldugu
dustniimustir. Viral immdinolojik ve doku antijenleri ile
ilgili bilgiler degerlendirildiginde spesifik antijenlerin (vi-
ris partikilleri veya zedelenmis kalp dokusu) immdn
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dizenleyici sistemi bozuk kisilerde imminolojik reak-
siyonlar1 baslatarak dilate kardiyomiyopatiye neden ola-
bilecegi dusinulmektedir. Enfeksiyona yatkinlik ve aja-
na kargi olan cevapta genetik faktorlerin (6rnegin doku
grup antijenleri) rol oynayabilecedi 6ne surtlmustir (7).
Etyolojide genetik yatkinligin rolinu destekleyici sekilde,
genellikle sporadik bir hastalik olarak dustnilen idiopa-
tik dilate kardiyomiyopatinin ailevi formlarinin énceden
disunidldugi kadar seyrek olmadigi bildirilmistir (10,17).
Dilate kardiyomiyopatiler arasinda ailevi formlarin orani
degisik calismalarda % 2 - % 25 arasinda degismekte
(9,10) olup genetik gecis sekli hentz kesin olarak be-
lirlenmemistir. Ailevi olgular incelendiginde otozomal
dominant gegis 6rnegi egemendir. Schmidt ve arka-
daslarinin galismalarinda 6 ailenin besinde birden fazla
nesilde dilate kardiyomiyopati saptanmistir (10). Diger
yandan genis bir ailede 3 nesilde 11 geng erkegin has-
talandigi ailevi form bildiriimis ve bu durum X-resesif
gecis ile aciklanmistir (10). Gardner ve arkadaslar ise,
bir ailede 5 nesli incelemisler, otozomal dominant ge-
cis gosterecek sekilde 12 bireyin dilate kardiyomiyopa-
tili oldugunu ayni zamanda bu hastalarda iskelet miyo-
patisinin de bulundugunu bildirmisler ve klinik heteroje-
nite Uzerinde durmuslardir (9). Hastanemizde 1984-
1989 yillari arasinda izlenen dilate kardiyomiyopatili
105 hastanin sekizinin kardeslerinde de ayni hastalik
saptanmistir (6).

Bu go6zlemlere dayanarak, dilate kardiyomiyopatili
hastalarda aile dykusu alinmali ve agiklanamayan kalp
hastaligi, ani beklenmeyen 6lim veya senkop ataklari
olanlar varsa, tim akrabalar mutlaka ekokardiyografi ile
incelenmelidir (10). Bu, hem hasta akrabalarin erken
dénemde taninmasi, hem de genetik danisma yoénin-
den o6nemlidir. Clinkl genetik danisma, ailede baska
hasta bireyin varligina goére degisir. Birinci dereceden
akrabalarin timu incelenerek hastanin sporadik izole
olduguna inanildiysa, 1° akrabalarda ampirik rekurrens
riski %6 nin altindadir. Ancak, bir ailede birden fazla
birey etkilendiyse bu risk % 50'ye kadar ¢ikabilmekte-
dir (10).
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