Hipertrofik Kardiyomiyopatili Bir Noonan Sendromu
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OZET

Bu yazida iki boyutlu ekokardiyografi ve endo-
iniyokardiyal biyopsi ile hipertrofik kardiyowmiyopaii
tamisi  koydugumuz bir Noonau Sendrownlu  hastayi
takdim ediyoruz. Noonan sendromu ile birlikte konje-
nital kalp hastaliklarimin, o6zellikle pulinoner stenozun
goriildiigii  bilinmektedir.  Hipertrofik  kardiyoiniyopaii
ile birlikteligi ise olduk¢a nadirdir. Turner sendromu
feuotipi olan 14 yasindaki erkek hastanmin ekokardiyo-
grafik incelemesi; sol ventrikiil kasinda generulize ka-
linlasma  oldugunu  gostermis, sol ventrikiil sistolik
Sfonksiyonlar1 ve kardiyak anatomi normal bulun-
mustur. Transvenoz endowniyokardiyal biyopsi mate-
ryalinin 151k ve elektron mikroskopik incelemesi hiper-
trofik kardiyowiyopaii ile wyumlu degisiklikler goster-
mis,  ekokardiyografik lam desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Hipertrofik kardiyomiyopati-
Hndomiyokardiyal biyopsi-Noonan
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Hipertrofik kardiyomiyopali; dilate olmayan sol
ventrikiille karakterize primer bir miyokard hasta-
ligidir. Kalitsal ve sporadik olmak iizere iki ayri tipi-
nin oldugu diisiniilmektedir. Genetik ve melabolik
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SUMMARY

We present a 14 year old boy with phenolypic
Turner syndrome (Noonan syndrome) with hyper-
trophic cardiomyopathy, which was diagnosed by 2D
echocardiography and endomyocardial biopsy. Lite
association of these disorders is very rare. Physical
examination of the patients was revealed growth retar-
dation and stigmas associated with Noonan syn-
drome. 2D echocardiogram showed generalized in-
crease in left ventricular muscle mass and normal left
ventricular systolic functions with normal cardiac
anatomy. Transvenous endomyocardial- biopsy was
performed from the left ventricle. Light and electron
microscopic findings were performed from the left
ventricle. Light and electron microscopic findings

were consistent with hypertrophic cardiomyopathy.
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bazi hastaliklara eslik eden hipertrofik kardiyomiyo-
pati tipleri bildirilmistir (1).

Bu yazida, iki boyutlu ekokardiyografi ve endo-
miyokardiyal biyopsi ile hipertrofik kardiyomiyopali
tanist koydugumuz bir Noonan Sendromlu hastayi
takdim ediyoruz.

VAKA TAKDIiMi

14 yasinda erkek hasla gelisememe nedeniyle
hastanemize basvurdu. Fizik incelemesi; belirgin
biiylime geriligi (boy yas1 7 6/12 yas), yiiksek damak,
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hafif eksoftalmus, boyunda yclclecnme ve kubilis val-
gus deformitcsi ile Turner fenolipi gostermekle idi.
Sol 3. interkostal aralikta duyulan 2/6° sistolik cjek-
siyon iifiiriimii nedeniyle Pediatrik Kardiyoloji Uni-
tesinde incelenen hastanin telekardiyografisinde
kardiyomegali, elektrokardiyografisinde sol ventri-
kiil hipertrofisi ve V4, V5, Vf, derivasyonlarmda ST
¢oOkiikliigii, ekokardiyografik incelemede sol ventri-
kiil arka duvar ve interventrikiiler septum kalinlig1 26
mm olmak iizere sol ventrikiil kas kitlesinde genera-
lize artis saptandi. Sol ventrikiil fonksiyonlar1 ve kar-
diyak anatomi normaldi (Sekil 1). Hastaya sag femo-
ral arter yolu ile sol kalp kateterizasyonu ve endo-
miyokardiyal biyopsi uygulandi. Sol ventrikiil basinci
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Sekil 1. M-moiic (sol) ve iki boyullu (sag) ekokaidiyogramda
interventrikiiler seplum ve sol ventrikiil arka duvarinin bir hayli
kalin oldugu izlenmekte

Sekil 2.

Miyokardda, degisik biiyiliklikte ve diizensiz dizilmis
hipertrofik fibriller goriilmekte (Hematoksilen ve eosin boyasi.
230 biyitme ile)
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120 mm Hg, aorta basinci 120/75 mm Hg ol¢iildi*.
Sol ventrikiile uzun kilif yerlestirilerek, interventri-
kiiler septumun degisik kisimlarindan 5 6rnek alindi.
Ucii %10 formalin, ikisi % 2 glularaldehit igine ko-
nuldu. Isik mikroskopisinde hipertrofik kardiyo-
miyopati ile uyumlu degisiklikler goriildi (Sekil 2).
Elektron mikroskopik incelemede sarkoplazmik rc-
tikulum tubulide genisleme, milokondrilerde deje-
neratif degisiklikler ve intertisiyel fibrosis saptandi.
Biyopsi sonrasi birinci giinde taburcu edilen hasta
halen semptomsuz olarak béliimiimiizde izlenmek-
tedir. Kromozom g¢aligmasi, karyotipin 46, XY
seklinde oldugunu goéstermistir.

TARTISMA

Fcnolipik Turner sendromunda (karyotip 46XX
veya 46XY) %50'ye varan siklikta kardiyovaskiiler
anomalilere rastlanmaktadir (2). Bu anomaliler sik-
lik sirastyla: pulmoncr valvuler stenoz, atrial septal
defekt, aort koarktasyonu ve aort stenozudur. Hi-
pertrofik kardiyomiyopati ise ¢ok nadirdir. Ilk kez
Ehlers ve arkadaslari, fenotipik Turner sendromu
olan bir anne ve bes ¢ocugunda yukarda belirtilen
kardiyak anomalilere ek olarak angiografik deger-
lendirme ile eksentrik sol ventrikiil hipertrofisi ta-
nimlamiglar, benzer elektrokardiyografik bulgulari
olan 4 sporadik vakada da ayni angiografik 6zellik-
leri saptayarak bu konuya dikkati ¢ekmislerdir (2).
Ayn1 yilda Nghiem ve arkadaslari fenotipik Turner
sendromlu bir kiz ¢ocukta kalp kataterizasyonu ve
angiografi ile idiopalik hipertrofik subaortik stenoz
saptamiglardir (3).

Fujita vc arkadaslarinin transvaskiiler endo-
miyokardiyal biyopsi uyguladiklar1 10 ¢ocuktan biri
18 aylik, hipertrofik kardiyomiyopatili bir Noonan
sendromu olup, histopalolojisi miyofibriler diizen-
sizlik gostermekledir (4). Literatiirde yukarda belir-
tilenlerin diginda fenotipik Turner sendromu ile bir-
likle hiperlrofik kardiyomiyopati vakasina rastlan-

mamistir.

Hipertrofik kardiyomiyopatilerin %50-70'1 aile-
vi ozellik gostermekle, genetik gegis seklinin yiliksek
penetransli otozomal dominant oldugu diisiiniilmek-
tedir (5). Sporadik vakalarin bir kisminin nadir ola-
rak Friedrieh alaksisi, Fabry hastaligi ve yukarda
belirtildigi gibi fcnolipik Turner sendromu ile bir-
likle olabilecegi bildirilmistir. Morfolojik goriiniim
¢esitlilik gostermekte, hipertrofi sadece septumda
ya da sol ventrikiil arka duvarinda olabilecegi gibi
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%155 oraninda hem septum, hem de sol ventrikiil
arka duvarinda birlikte goriilebilmektedir (1). Has-
talarin %25'i obstruktiftipte olup, hemodinamik du-
rumun subaortik obstruksiyondan ¢ok sol ventrikiil
morfolojisi tarafindan belirlendigi diisiiniilmektedir.
Major patolojik anatomi olan miyofibrilcr dizilimin
bozulmasi, sekonder miyokardiyal hipertrofilerde
goriilmemektedir. Vakamizda histopatoloji ile belir-
gin miyofibriler diizensizlik gosterilmis, klinik ve
ckokardiyografik tani desteklenmistir.
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