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OZET
Mukopolisakkarldoz lar, motor ve mental gerilik, iske-
let anormallikleri, kornea bulanikligi, (st solunum yollarin-

da obstriiksiyon, sinir basisi ve kardiyovaskller sistem

tutulumu ile seyreden bir hastalik grubudur. Bu hastalikta
6liim nedenlerinden biri de kardiak tutulumdur. Mukopoli-
sakkaridoziarda mitral ve aortik kapak hastaliklari c¢ok iyi
tanimlanmasina ragmen asimetrik septal hipertroti ¢ok az
yaymlanmistir. Burada, mitral kapak tutulumu yanisira
asimetrik septal hipertroti de goésteren mukopolisakkari-
doz'lu bir ¢gocugu sunarak literatiir bilgilerini gézden gegir-

mek istedik.

Anahtar Kelimeler: Mukopollsakkaridoz, Mitral kapak
hastaligi, Asimetrik septal hipertroti
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Mukopolisakkaridozlar (MPS) giikozaminogllkan
olarak bilinen kompleks mukopolisakkaridlerin yikilma
sindan sorumlu olan enzimlerin bir veya birkaginin ek-
sikligiyle karakterize lizozomal depo hastaliklarindandir
Glikozaminlerin lizozom icinde depolanmasi sonucu bag
ve iskelet dokusunda harabiyet meydana gelii. Simdiye
kadar yedi tipi tespit edilmistir (1,2).

Mukopolisakkaridozlarda kalp tutulumu olabilecegi
bilinmektedir (3).

ler (mitral ve aortik) tutulmakta, daha az olarak da sag

Genellikle kalbin sol tarafindaki valv-

taraftaki valvler (trikuspit ve pulmoner) olaya katilmak-
tadir (4-6). Asimetrik septal
olarak ortaya gikmaktadir (5-7).

hipertroti ise daha nadir
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SUMMARY

The mucopolysaccharide storage diseases express
themselves clinically with a wide variety of abnormalities,
including growth and mental retardation, skeletal abnor-

malities, clouded corneas, nerve compression  syn-

dromes, upper airway obstruction and cardiovascular in-
volvement, to name the most common. In most cases the
cause of early death is cardiovascular involvement. For-
merly in the literature mitral and aortic valve diseases
due to mucopolysaccharidosis were frequently described,
but asymmetric septal hypertrophy was rarely repoted. In
this article, we want to present one child who had muco-
polysaccharidosis with mitral valve disease and asymme-

tric septal hypertrophy.
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Burada kardiak yénden higbir semptomu olmayan,
ancak fizik muayene ile apikal mitral yetmezligi afaru-
mi ve ikl-boyutlu ekokardiyografi ile mitral valv prolap-
susu ve asimetrik septal hipertroti saptadigimiz MPS'lu
bir olguyu sunmak, bu vesile ile bdyle hastalarin tani
ve izleminde iki boyutlu ekokatdiyografinin dnemini vur-

gulamak istedik.

OLGU BILDIRISI

Yirmiiki aylik erkek hasta dilinin disarida olmasi ve
hareketlerinde azlik yakinmasiyla getirildi (Sekil 1). Oz-
gecmisinden; 24 yasindaki annenin birinci gebeliginden,
miadinda ve spontan vaginal yolla dogdugu, morarma
nedeniyle 3 gin kuvdzde izlendigi, 2 ayhktan beri sik
stk 6ksurdigiu, dogdugundan beri sesinin kalin oldugu,
11 ayhk yurddaga, halen tek kelimeler séyledigi, soy-
gecmisinden; anne ve baba arasinda birinci dereceden
akrabalik bulundugu 6grenildi.

Fizik muayenede; A: 36.5°C, nabiz 120/dk, boy:

82cm. (%10), agirhk 11kg (% 10-25), bas c¢evresi
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48.5cm (%25) idi. Genel durumu iyi, yiz gérinimu ka-
ba, frontal belirginlik, dil bliyik ve disarida, her iki
gézde kornea bulaniklig), kalpte dinlemekle apikal
2/6'lik pansistolik Gfarim vardi. Karaciger kosta kena-
rinda 3cm, dalak 2cm ele geliyoidu.

Laboratuvar incelemelerinde; Hb 9.2 gr/dl, BK
9400/mm”® olup, idrar tetkiki ile boébrek ve karaciger
fonksiyon testleri normal sinirlarda idi. Asit-albumin tur-
bumetrik test ile idrarda total MPS: 43.3mg (N-<3mg)
olarak bulundu. Vertebra grafilerinde torakal vertebra
distalinde acgikligi saga bakan skolyoz mevcut olup, alt
torakal ve st lumbal vertebralarda ovallesme, kosta-
larda yassilagsma, el bilek grafilerinde metakarplarin
proksimal uglarinda genisleme, terminal falankslarda in-
celme mevcuttu. Telekardiyogramda kalp buyik, elek-
trokardiyografide sol atrial dilatasyon gézlendi. Iki-
boyutlu ekokardiyografide; iki atriyum, iki ventrikdl, iki
atriyoventrikiler kapak mevcut olup aorta ve pulmoner
arter iliskisi normal idi. Aorta 14.8mm, interventrikiler
septum 6.1 mm, sol ventrikil arka duvari 6.9mm olarak
bulundu. Subaortik bdlgede fokal septal hipeitrofi mev-
cut olup buranin kalinhigr 11.2mm idi (Sekil 2). Her iki
mitral leafletin prolapsus gosterdigi (Sekil 2), renkli
Doppler ekokardiyografi ile sol atriyum iginde turbulan

akim oldugu saptandi (Sekil 3).

Sekil 1. Hastada kaba ylUz goérinimi ve dil buyikligu dikkati
cekmektedir.
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Sekil 2. M-mod ve iki boyutlu ekokardiyogram. Mitral leafleue-
rin prolapsusu (—) ve fokal septal hipertrofi (=t) gézlenmektedir
LV - sol ventrikll, Ao- aorta, MV - mitral kapak, LA- sol atriyum,
IVS- interventrikiiler septum.
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Sekil 3. Renkli Doppler ekokardiyogram. Sol atriyum iginde
mitral yetmezlige ait turbulan akim gorilmektedir. LV - sol ventri-
kul, Ao- aorta, LA- sol atriyum.

TARTISMA

MPS'larda kalp tutulumu olgularin %80'inde mev-
cuttur (3). Dawson 1954'de, MPS'lu bir olgunun nek-
ropsisinde kalbin mikroskopik olarak normal bulundugu-
nu ileri sirmesine ragmen, kardiak tutulumun sik ol-
dugunu belirten birgcok caligsmalar vardir (4 8).

MPS'lu olgularda iki boyutlu ekokardiyografi kalp
kapaklarinin tutulumunu gdéstermede glvenilir ve non-
invaziv bir metod olarak ortaya g¢ikmaktadir. Klinik ola-
rak kardiak semptom vermeyen hastalarda yapilan
ekokardiyografik calismalarda mitral kapakta kalinlagsma
ve/veya prolapsus, aortik kapakta kalinlagsmalar oldugu
belirtilmektedir (4-9). Valvuler lezyonlarin fazla oldugunu
belirten bu galigsmalarin aksine, 1990 yilinda Nelson ve
ark. (10) 22 hastanin ikisinde aort darligi, birinde mitral

darligr tespit etmislerdir. Hastalarinin %77'sinde QRS
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voltajinda azalma, tumuinde ise interventrikiler septum
ve sol ventrikil arka duvarinda kalinlasma bulundugu-
nu, bunun da MPS depolanmasina baglh oldugunu be-
lirtmislerdir.

Hastamizda klinik ve radyolojik olarak tip I MPS
olabilecedi disiinildi. Idrarda total mukopollsakkaritin
yuksek bulunmasi taniyi destekledi fakat spesifik lizo-
zomal enzim calismasi yapilamadi.
saptanan apikal mitral yetmezligi Gfarimu, mitral kapak
tutulumu oldugunu dusundurdl, iki boyutlu ekokardiyo-
grafik calisma kapakgikta prolapsus,
ayrica asimetrik septal hipertrofi saptandi. Doppler eko-
kardiyografi ile mitral yetmezliginin ikinci dereceden ol-
dugu, asimetrik septal hipertrofinin sol cikis
yolunda tikanikliga yol agmadigi, sol ventrikil ve aorta
arasinda basing¢ gradienti bulunmadigi gézlendi.

Fizik incelemede
mitral

ile her iki

ventrikal

MPS'lu olgularda ekokardiyografi ile saptanabilen
ilk defa 1988 yilinda tanim-
simdiye kadar sadece alti

asimetrik septal hipertrofi

lanmis olup, olguda tespit
edilmistir (5-7). Sol ventriklil ¢ikis yolunda tikaniklik so-
nucu ani 6limlere yol

acabilmesi nedeniyle dénem

tasimaktadir. Hastamiz literatirdeki asimetrik septal hi-

pertrofili yedinci olgudur. Halen herhangi bir semptom

gbstermedigi igin hasta klinik izleme alinmistir.

Mukopolisakkaridozlarda kalp tutulumu histolojik
olarak da gosterilebilmistir (11). Karakteristik olarak
kalbin konnektif dokusunda hiicrelerde sisme ve vaku-
olizasyon gérulir. Bu olguda histolojik olarak gdsteril
memesine ragmen valdvuler ve endomyokardial
malliklerin MP S birikimi ve kollajen doku dagilimindaki
dlizensizlikten ileri geldigi bildiriimektedir (1,2,6,11).

anor-

Klinik olarak tespit edilemeyen valvuler lezyonlar
ve endokardiyal kalinlagsmalar non-invaziv ve uygulan-
mas! kolay bir metod olan iki-boyutlu ekokardiyografi
ile kolayca goOsterilmektedir. MP S larda ani olimlerin
kardiyovaskuler tutuluma bagli oldugu dusinillirse,
bdyle hastalarin takibinde ekokardiyografinin rutin hale
getirilmesi gerekmektedir (3). Ayrica valvuler lezyonlar,
endokardit proflaksisi uygulanmasi gerekli hastalik gru-
bunda oldugu izlem sirasinda bu da gb6zdénine
alinmalidir (3).

icin,
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