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Ozet

Abstract

Kartagener sendromu brgektazi, paranazal sinlizit veitus
inversus totalis ile karakterize nadir gorilengdmsal bir hastalikti
Tipik olarak otozomal resesif kaltim gozlenir. Hdarda erke
cocukluk donemlerinden itibaren tekrarlayan solunyolu enfeksi-
yonlari tespit edilir. Kartagener sendromuyla ktdi bircok orga
bozukluklar bildirilmistir. Kartagener sendromu tanisi alan %iga
daki erkek hastada klinik ve laboratuvar bulgulbribiuyiime hormo-
nu eksiklgi tespit edildi. Literatirde boyle bir birliktegin bildiril-
memis olmasi nedeni ile olgu sunultur.

Anahtar Kelimeler: Kartagener sendromu, bilyime hormonu,
brgiektazi, situs inversus

Kartagener’'s syndrome is a rare, autosomal recessingenite
disorder characterized by a triad of situs invergasanasal sinusi
and bronchiectasis. Patients typically present wétturrent respira-
tory tract infections in early childhood. Kagener’'s syndrome can
seen in association with other organ anomalies. rdferted a 7-
yearseld boy with Kartagener's syndrome associated vgtbwttr
hormone deficiency which was diagnosed by clinemadl laborator
findings. This association has noedm previously reported in 1
literature.

Key Words: Kartagener’s syndrome, growth hormone,
bronchiectasis, situs inversu
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kobik incelemelerinde epitelyal siliyalardaki dinei
kollarinda, mikrotiibillerde veya radial kollarda
anormallikler géruluf.

artagener sendromu, briektazi,

paranazal sinlzit, situs inversus totalis ile

karakterizedir. 1935 yilinda Dr. Manes
Kartagenet bu triadi iceren 4 olgu sundu ve bu
hasztallk kendi adiyla anildi. Bunu takiben Afze-. sendromlarinin yarisini ofturur ve otozomal
lus® bu hastalarda solunum mukozasindaki yegsesif kalitim gosterir. Ulkemizde sgiile

siliyalarda motilite bozuklgunu  gosterdi. Daha  jigili saglikli veriler bulunmamakla birliktdngil-
sonraki yillarda yapilan agarmalarda silyer yapi-  {gre’'de yapilan caimalarda beyaz irk icin primer
nin olisumunda ve fonksiyon gormesinde 200°den gjjyer diskinezi sikig 1/15 000 olarak tahmin
fazla protein ve polipeptidin gorevi olgu aniail- edilmektedir. Birinci derece akraba ewilide bu
di’ Kartagener sendromu’nda dinein kollarnin gy artmaktadir.ingiltere’de yilda ortalama 70
yoklugu en sik gorulen bozukluktur fakat bir kisim yeni vaka dgdugu ve yaklaik 3000 hasta oldtu
olguda ise silyalarin hareketli, ancak inefektif ol disiinilmesine ramen sadece 150 vakanin bildi-
dugu gozlenmytir. Silyer yapinin elektron mikros-  yjjmes;j tani konulmayan vakalarin ne kadar fazla
oldugunu ortaya ¢ikarmaktadir.

Kartagener sendromu, primer silyer diskinezi

Kartagener sendromu g#i organ patolojile-
riyle birlikte gorulebilir. Bunlar arasinda konjeni
tal kalp hastafii, 6zofagus hastaliklari, biliyer
atrezi, hidrosefali, Marfan sendromu, hipoglossi,
polispleni, renal ve pankreatik displazi, Hirsch-
sprung hastadi, varikosel ve ince barsak malro-
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tasyonu sayilabiliP. Ancak biiyiime hormonu ek-
sikligi ile birlikteligi daha 6nce bildirilmengtir.

Bu raporda Kartagener sendromu tanisi alan v

hastanin takiplerinde buyime hormonu ekgikli
tespit edilen bir vaka sunulrgtuir.

Olgu Sunumu
Yedi yssindaki erkek hasta kligimize boy
kisalgl nedeni ile getirildi. Aralarinda 1. derece-
den akrabalik bulunan anne babanin 3. gocu

olan hastanin hikayesinden normal bir gebelikten

sonra normal spontan vajinal yolla 3200 grh-
ginda d@dugu, perinatal travma ve sarilik gecir-
medigi, beklenene uygun y&a yurudigi ve ko-
nustugu ancak fizik gekiminin yasitlarina gore
geri oldysu 6grenildi. Surekli balgamli 6ksigi
oldugu, sinuzit ve ak@er enfeksiyonu igin aralik-
Il tedavi verildgi ailesi tarafindan belirtildi. CFer
kardslerinin salikl oldugu 6grenildi.

Fizik muayenesindegarlik 15500 g (3p), boy

104 cm (< 3p, -3.85 SDS), pubis-verteks/ pubis-

taban orani 56/55 cm olup, Sa@ydzde ezotropi
vardi (Resim 1). Hastaninstéri dizensiz idi ve
mal-oklizyon mevcuttu. Kalp oskiltasyonunda

Resim 1.Hastanin genel goriigii
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Resim 2. Hastanin akger grafisinde dekstrokardi, &ie
parakardiak dansite agtl

kalp sesleri sgdan aliniyordu, akger oskil-
tasyonunda sibilan ronkus ve krepitan ralleri mev-
cuttu. Diger fizik muayene bulgulari normaldi.

Laboratuvar incelemelerinde tam kan sayimi,
idrar tetkiki, kan elektrolitleri, plazma c¢inko di-
zeyi, bobrek ve karager fonksiyon testleri normal
idi. El bilek grafisi 2 ya 6 ay ile uyumlu idi. Ter
testi normal sinirlarda idi ve 2 kez yapilan sakkar
testine yanit alinamadi (sakkarin testinin normal
degeri: 6.6+/-4.8 dakikadfy. Akciger grafisinde
dekstrokardi ve gala parakardiyak ygunluk artgl
mevcuttu (Resim 2). Abdominal ultrasonografisi
situs inversus totalis ile uyumlu idi. Toraks tormog
rafisinde dekstrokardi, sol orta lobda ve lingual
lobda konsolidasyon, pretrakeal ve subkarinal bol-
gede lenfomegali ve sol orta lobda hjiektazi
tespit edildi (Resim 3). Kraniyal manyetik rezo-
nans incelemesinde pansinlzigidda patolojiye
rastlanmadi. Hipofize yonelik manyetik rezonans
incelemesi ise normal idi. Ekokardiyografi de ayna
hayali dekstrokardi haricinde gald.

Serum §, T4 Tiroid uyarict hormon (TSH),
tiroglobulin, Folikil uyarict hormon (FSH),
Luteinize edici hormon (LH), prolaktin duzeyleri
normaldi. L-dopa ve klonidin ile yapilan blylime
hormonu uyari testlerinde biylime hormonunun
doruk deerleri sirasi ile 1.1 ng/ml, 3.9 ng/ml idi
ve insilin benzeri blylime faktori (IGF-1) ise 32
ng/ml (normali 113-261) bulundu. Buyume hor-
monunun ndrosekretuvar disfonksiyon acisindan
gece uyku esnasinda 4 saat siresince 30 dakikada
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burundan alinan 6rneklerde yapisal defektin elekt-
ron mikroskop ile gosterilmesi 6nemlidir. Ancak
akzonom yapisinda Ozellikle bakteriyel toksinlere
bagli sekonder anomalilerin gorilmesi ve elektron
mikroskobisine hazirlik samasindaki tekniklerin
dinein kollarini gostermede yetersiz kalabilmesi
taniy! zorlgtirmaktadir:® Rubin ve Mossbertf bu
nedenle Kartagener triadi olan (bgi@ktazi, sintzit,
situs inversus) hastalarda Kartagener sendromu
tanisinin kesin oldiunu, ancak situs inversusun
olmadgl durumlarda tani igcin akzonom yapisindaki
defektin gosterilmesi gerektni dustinmektedir.

Resim 3.Hastanin toraks tomografisinde dekstrokardi, sl Olgumuz’ Situs inversus totalis yanlndagmim]dan

lobda brosiektazi ve lingula ve sol orta lobda konsolidasyon. Peri sik tekrarlayan akger enfeksiyonlari ve
pansinizit olmasi nedeni ile Kartagener sendromu

. _ _ _ tanisi almytir. Sakkarin testinin pozitif olmasi da
bir kan alinarak yapilan uyku testinde integre bu- tany; desteklemektedir. Klinik bulgularin belirgin

ylime hormonu ortalamasi 2.3 ng/ml (normali >3 gmag; nedeniyle invaziv bir giim gerektiren e-

ng/mf) bulundu. Bu bulgular biiyiime hormonu |ektron mikroskopik inceleme yapilmagtr.
eksikligi yonunde yorumlandi.

Izole bilyiime hormonu eksiglikonjenital ve-
Bir yillik izlemde hastanin kilo aginin olma-  ya akkiz olabilir. Genetik nedenli konjenital izole
digi ve 3 cm boy ar§i oldusu godzlendi. Buyime  biyime hormonu eksilli otozomal resesif (Tip I),
hormonu eksikli tanisi ile 0.025 mg/kg/gin do- otozomal dominant (Tip 1) ve X'e g resesif (Tip
zunda biylime hormonu replasman tedavisi ba 1ll) gecis gosterebilir. X' e bgh blyime hormonu
landi. Akcier enfeksiyonu 2 hafta ayaktan pa- eksikligi ise genellikle hipogammaglobulinemiyle
renteral antibiyotik ile tedavi edilen hasta halen iliskili olup, Bruton tirozin kinaz geninin kodlargi
takip edilmektedir. Biyiime hormon tedavisisha Xd21.3 ile Xg22 kromozom bélgesindeki mutasyon

landiktan sonraki ilk yil icinde hastanin boyunda 8 sonucu ortaya cikar. Konjenital bilyime hormonu
cm uzama kaydedildi. eksikligi septooptik displazi, lyosella, orta hat da-

mak yariklari ve dgumsal hidrosefali gibi santral
Tarti sma malformasyonlara tgh olarak da olgabilir. Edinsel

Mukus ve dier debritmanlarin hava yolundan Puyime hormonu eksildi merkezi sinir sistemini
temizlenmesi bdlica (ic ana mekanizma ile olmak- tutan  l6semi, lenfoma,  kraniofarinjoma,
tadir. Bu mekanizmalar; mukosilyer aktivite, sksii- Medulloblastom gibi tamorlere, kraniyal radyotera-
riik ve alveoler temizlemedir. Silyer yapi veya fonk PYe kafa travmasina, hidrosefaliye, menenjite,
siyon bozukiuklari kronik sindizit, otitis media,zz ~ €nsefalite veya vaskuler anomalilereglbalabilir.™
polipozis ve brogiektazi gibi kronik sinopulmoner Haitamlzdakll bulyurpe hormonukekgkhn hangi
hastaliklarla neticelentt. Primer silyer diskinezi, ~ME<anizma lle olgtugunu ortaya koymamiz mum-

.. o . . 2 . . . .
silyer fonksiyonlarin tiim konjenital bozukluklarini kl_J,n degildir. Afzellus embr_lyonlk dongmde visseral
. .__duzenleme i¢in normal siliyer fonksiyonun olmasi
kapsamaktadir. Kartagener sendromu ise primer Co . o .
silyer diskinezinin alt gruplarindandir gerektgini bildirmektedir. Olgudaki situs inversus
Y ' ve intraselliler mikrotubuler fonksiyon bozuflu
Seyrek gortlen bir hastalik olan Kartagener jle birlikte olan biiyiime hormonu eksiginin nede-
sendromu, situs inversus, aei patolojisi (6zel-  ni embriyonik dénemde ortaya cikan santral mal-
likle bronsiektazi), kronik sintzit ile karakterizedir. formasyomara @| olarak ge|$m|§ olabilir. Litera-
Kartagener sendromunun tanisinda “non-invaziv tiirde birgok sendrom ile biiyiime hormonu eksiki

brush” teknii ya da anestezi altinda biyopsi ile pirlikteligi rapor edilmjtir ancak Kartagener sen-
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dromu veya izole situs inversus ile birlikglbildi-
rilmemistir.

Kartagener sendromundan farkli patogenezi ol-
masina rgmen benzer klinik 6zellik gosteren kistik
fibrozlu hastalarda sik solunum enfeksiyonlarina ve
inflamatuvar sitokinlere [ boy kisalgl, puberte
gecikmesi, adet diizensizlikleri bildirilgtir.**** Bu
bilgiler Kartagener sendromunda gorilen buyime
geriliginin ve puberte gecikmesinin sik agei en-
feksiyonlarina bgh inflamasyon ve inflamatuvar
sitokinler nedeniyle olabilegeni distindiirmektedir.
Hastamizda boy kisglnin kronik hastagina bali
olabilecei gibi, eslik eden biyime hormonu eksik-
liginin de mevcut olabile@ 6ngoristyle yapsi-
miz testler ile bir birliktelik tespit ettik. Ancak
biyime hormonu eksilginin Kartagener sendro-
munda gorulebilen ender bir birliktelik mi yoksa
koinsidental bir olay mi oldiu argtirmaya aciktir.

Bu olgu nedeniyle boy kisgh saptanan Kartagener
sendromlu hastalarda biyime hormonu elgikli
bulunabilecgi akilda tutulmahdir.
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