Marfan Sendromu: Olgu Sunusu

MARFAN SYNDROME: CASE REPORT
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OZET

Yedi yasindaki erkek hastaya kas, iskelet okiler ve
kardiyovaskiiler bulgularin uymasi ile Martan Sendromu
tanisi  konuldu. Dinlenme ile kalpte patolojik bulgusu ol-
mayan hastamizin elektrokardiyografisinde voltaj
disikligi,  birinci  derece  atriyoventrikiiler blok,  ST-T
degisikligi ve QTc siiresinde uzama saptandi. Ekokardiyo-
gratik incelemede ise mitral valv proiapsusu ve g¢ocukluk
cadinda nadir gériilen aort k6kii ve c¢ikan aortada belirgin
dilatasyon tesbit edildi. Bu olgu nedeni ile Marfan Send-
romunda gbrilen kardiyovaskiiler ~komplikasyonlar gbz-
den gegirildi.

Hastamizda saptanan enkoprezis nedeni ile lumba-
sakrai bélgenin tomografik incelemesi yapilamadigi igin
Marfan Sendromunun bir bulgusu olarak kabul edileme-
migtir.
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Marfan Sendromu kas-iskelet, kardiyovaskiler ve
okuler sistemi tutan herediter bir bag dokusu hastaligi-
dir. Kardiyovaskiler komplikasyonlar élimlerin ana ne-
denidir (1). Cocuklarda mitral valv proiapsusu bu has-
talikta sik goérilmesine karsin aortanin olaya katilmasi
nadirdir (2).

Bu yazida valv ve aortik ka-
pagin birlikte tutuldugu Marfan Sendromlu T yasindaki
olgu kardiyovaskiler bulgulari yéninden gézden gegci-
rildi.
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SUMMARY

Seven years old boy was diagnosed as Marfan Syn-
drome on clinical features of the disease. In the absence
of auscultatory findings the electrocardiography revealed
voltage supression, first degree artio-ventricular block,
ST-T abnormalities and prolonged QTc interval. His
echocardiography revealed mitral valve prolapse, dilata-
tion of the asceding aorta and the aortic root which is rare
in childhood The cardiovascular complications of Marfan
Syndrome was evaluated according to literature.

Encopresis which was our patients's complaint was
thought to be coincidente with Marfan Syndrome be-
cause lumbosacral computed tomography could not be
performed in order to show any morphologic abnormali-
ties.

Key Words: Marfan syndrome, Echocardiography.
Anatolian J Pediatr 1993, 2:81-83

OLGU TAKDIMi

Yedi yagindaki erkek hasta A.U.Tip Fakiiltesi Co-
cuk Néorolojisi Polikligine zayiflik, gelisme geriligi ve
diski kagirma yakinmalari ile getirildi.

Hastanin yapilan fizik muayenesinde: (Sekil 1)

— Agirlik: 19 Kg. (%10)

— Boy: 124 cm. (%50)

— Elde matakarpal kemiklerin normalden daha
uzun olmalari

— Araknodatlli

— Yumruk yapildiginda basparmagin hipotenar
kenari gegmesi

— Ayaklarda ekinovarus deformitesi

— Ekstremite kaslarinda global atrofi

— Bilateral lens subluksasyonu

— Bilateral inmemis testis belirlendi
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— Hastanin yapilan kalp muayenesinde Ufirim
ve klik duyulmadi.

Hastaya enkoprezisi nedeni ile yapilan ©lektroen-
sefalografide (EEG) her iki temporal bdlgede subkorti-
kal orijinli paroksizmal aktivite tesbit edildi.

Hastanin elektrokardiyografisinde (EKG) voltaj
duslklugu, birinci derece blok, ST-T degisikligi ve QTc
uzamasl saptandi.

Ekokardiyografik inceleme Toshiba Sonolayer
SSH-140 A cihazi ile yapildi. Bu g¢alisma 3,75 ve 2,5
MHZ transduserler ile apikal doért bosluk, parasternal
uzun ve kisa eksen ve suprasternal ekokardiyografi
pozisyonlarinda yapildi.

Sol ventrikll sistolik ve diyastolik fonksiyonlar!
normal olarak degerlendirildi. Sol ventrikiil diyastol sonu
capl 38,4 mm (normali 13-32mm.) olarak normalden
genis bulundu. Aort kéku capi parasternal uzun eksen

ekif 1.  Marfan Sendromlu olgunun gene! goriintiisu
S 9 genelg

Sekil2.  2-D ve M-Mode ekokardiyogram
Aort kdklinde belirgin dilatasyon goérilmektedir. LV: Sol ventrikl.
AOQ: Aorta, LA: Sol atrivum
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Sekil 3, M-Mode ve 2- D ekokardiyogram

Mitral on ve arka kapakta minimal kalinlasma ve pansistolik pro-
lapsus (Beyaz oklar) goriilmektedir. LV. Sol ventrikiil, AO: Aorta.
LA Sol airiyum

pozisyonunda ve diyastol sonunda, aort valvktn .'seviye-
sinden olglildd ve 33,3mm. bulundu (normali 13-
22mm.). Makslmal aort kékli ¢api ise aort vaivlerin Us-
tinde en genis oldugu yerden alindi (33,3mm.) ve
yasma gore oldukgca genislemis olup, sol atriyum capi-
nin 2 kati bulundu (Sekil 2). Cikan aorta 38.2mm.. inen
aorta ise 15.5mm, olarak ol¢uldi. M-Mode ve 2-D eko
ite btkiisbid aort valvi gorlilmedi. Mitral valvde minimal
kalinlasma ve 6n ve arka kapakta pansistolik prolap-*
sus saptandi (Sekil 3). Corrtinue ve Color Ooppler ¢a-
lisma ile mitral ve aort yetmezligi tesbit edilmedi.

TARTISMA

Martan Sendromu ilk olarak 1896 yilinda Jean
Marfan tarafindan tanimlanmis nadir goériilen, otozoma!
dominanat gegcisli bir bag dokusu hastahigidir (3). Son
yillarda etiyolojiye yonelik calismalarda matir kollajeni
olusturan fibriller arasindaki ¢apraz baglanmanin bozuk
oldugu gosterilmistir (4). yarlari Sendromunun kesin ta-
nisi igin, birinci derece akrabaligi olanlarda, iskelet-kas,
okller ve kardiyovaskuler sistem anormalliklerinden en
az ikisinin pozitif olmasi gerekmektedir (5). Ailesinde
birinci derece akrabalik bulunmayan hastamizda, kas-
iskeiet, okililer ve kardiyovaskiler bulgularin pozitif
olusu ile tani konuldu.

Marfan Sendromunda cocukluk yas grubunda kar-
diyak bulgularin nadir olmasina karsin 21 yas civarinda
hastalarin en az yansinda kardiyovaskiler komplt-
kasyontar mevcuttur. Erigkinlerde aortik anevrizmalar
ve aort yetmezligi stk gorilirken, gocuklarda mitral tu-
tulum dikkat cekicidir. Marfan Sendromlu 38 cocuktan
olusan bir seride mitral yetmezligi %47, aort yetmezligi

cikan aorta anevrizmasi ise %3 oraninda goril-
mustir (2). Gogunlugunu a 1’ J'jrdugu 81 yaka-
ik bir baska seride ise, mitral valv prolapsusu (MVP)
%57, aort kékl dilatasyonu %69 oraninda bulunmustur
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(6). Bizim olgumuzun 6zelligi gocukluk yas grubunda
nadir gorilen aort kokii ve ¢ikan aortada dilatasyonla
birlikte MVP goérulmesidir. Bu olgularda MVP siklikla
arka kapakta goérilmesine karsin, bizim hastamizda 6n
ve arka mitral kapakta pansistolik prolapsus M-Mode
ve 2-D Eko ile go6sterilmistir. Marfan Sendromlu olgu-
larda MVP sikligi ile sol ventriklll ¢api arasinda ters bir
iliski oldugu bildirilmistir (7). Aortik sinis dilatas-
yonlarinin gocukluk ¢caginda baslayarak progresif olarak
arttigr belirtilmigtir. Aort kéku dilatasyonu anevrizma ve
diseksiyon gibi ciddi komplikasyonlara ve &limlere ne-
den olabilir. izlemlerinde hizli artis gésteren dilatas-
yonlarda cerrahi tedavi 6nerilmektedir. Hastamizda aort
yetmezligi olmamasi, yasinin kigukligl nedeni ile cer-
rahi tedavi disunulmedi.

Ekokardiyografinin kullanima girmesi ile Marfan
Sendromlu hastalarda bazi kojenital kalp hastaliginin
(KKH) daha sik oldugu bildiriimektedir, bunlar arasinda
atriyal septal defekt ve aort koarktasyonu dikkat cek-
mektedir (2). Ufirim duyulmasa bile bu olgularin KKH
yoénunden dikkatle incelenmesi gerekmektedir. Marfan
Sendromlu olgularda, sternal ve vertebral anomaliler
nedeni ile telekardiyogram, kalp ve buylk damar ge-
nislemelerini géstermede fazla yardimci olamamaktadir
(2,6). Bizim hastamizda da mitral ve aortik tutulum ol-
masina karsin, telekadiyogram normal olarak deger-
lendirilmistir.

Marfan Sendromunda klasik EKG bulgulari birinci
derece blok ve D Il, Il ve aVF ve sol prekordiyal deri-
vasyonlarda ST-T degisikligi olmasidir (2). Bizim olgu-
muzda voltaj dusukligu, birinci derece blok ve ST-T
degisikligi saptanmistir. Ayrica hastamizda bulunan GTc
uzunlugu, literatirde Marfan Sendromlu az sayidaki ol-
guda bildirilmistir (8).

Marfan Sendromunda kardiyovaskiler bulgularin
erken taninmasi bakteriyel endokardit profilaksisi ve

Anatolian J Podiatr 1993, 2

83

cerrahi tedavi zamaninin belirlenmesi yoénlerinden
6nemlidir. Ciddi kapak yetmezligi saptanan olgularda,
sonuglari basarili olmamakla birlikte, kapak replasmani
Onerilmektedir.

Sonug olarak, dinleme bulgulari olmasa bile, Mar-
fan Sendromlu her olguda Ekokardiyografinin erken ta-
ni ve hastaligin izlemi igin yapilmasinin gerekliligini vur-
gulamak istedik. Hastamizda var olan ve hastanemize
basvurma sebebi olan enkoprezis, hastamiza lumbosa-
kral tomografi yapilmadig! icin yapisal bir anormallik
gosterilemediginden Marfan Sendromunun bir bulgusu
olarak degil, tesadufi bir bulgu olarak kabul edilmistir.
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