Familyal Miksomatoz Kapak Hastaligi

FAMILIAL ~ MYXOMATOUS VALVE DISEASE
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OZET

Nadir goriilen, klinik ve patolojik bulgularin bir-
likte bulundugu mitral kapakprolapsuslu (MKP) bir
hasta ve ailesi incelendi. Muayene edilen 5 aile fer-
dinin 4'tinde MKP, hepsinde ciddi géz bulgular: ve
cilt biopsilerinde. mikzomatéz dejenerasyon ve kol-
lagen doku bozuklugunu gdsteren patolojik bulgular
tespit edildi. MKP'u higbirinde
hemodinamik bozukluk ve iskelet anormallikleri sap-
lanmad.
ailevi egilim gostermeleri nedeniyle, afetzede olan aile

olanlarin
Degisik klinik belirtilerle bagvurmalart  ve

tiyelerinin erken taminmasi, yakin takipleri ve olasi

komplikasyonlara karsi  onlem  alinmast  bakimindan

onemli bulunarak soz konusu aile takdim edildi.
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Mitral kapak prolapsusu (MKP), prevelans:
normal populasyonda %I1-20 arasinda degisen ve
mid veya ge¢ sistolik klikle birlikte ge¢ sistolik
ifiirimlerle karekterize bir hastaliktir (1,2). Genel-
likle benign seyidi oldugu bilinmektedir (3,4). Daha
¢ok gen¢ ve orta yastaki kadinlarda daha sik
gorildigi ve bir ¢ogunun ailevi egilimi gosterdigi,
kollagen doku bozuklugu olan hastaliklarda sik¢a
gbzlenmesi nedeni ile beraberlerinde iskelet ve goz
ventrikiiler fonksiyon

anormalliklerinin yamsira

bozuklugu, ciddi aritmiler ve sonug¢ta ani &liimlerin
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SUMMARY

In that case, apatient and her family who have
mitral valve prolapsus (MVP) with rarely seen clini-
cal and pathological findings, were observed. MVP
was faund in the four of the five person-family who
have been examined. Die other findings were severe
ophtalmological abnormalities, myxomatoid
degeneration and abnormalities of collagen structure
in the skin biopsies for all them. No hemodynamic
disturbances and skeleton abnormalities were found
in the four with MVP. Because of their applying with
different clinical symptoms and family tendency, the
importance of early diagnosis and observation of the
member of family for preventing the probable com-
plication the family were presented.
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olabilecegi bildirilmektedir (4-7). Agir mitral yet-
mezligi nedeni ile konjestif kalp yetmezligi nedeni ile
konjestif kalp yetmezligi ve infektif endokardit
olabilecegi rapor edilmistir (8-10). MKP'nun Mar-
fan sendromu, Ehler-Danlos sendromu tip I, III ve
IV gibi baz1 konnektif doku hastaliklar: ile iliskileri
(11,12). MKP ile ilgili aile
calismalarinda, hastaligin vakalarin ¢ogunda genetik
deliller
olmasina ragmen gecis sekli ve gergek sikligi igin

iyi bilinmektedir

etiyolojili  oldugunu gosterir  kuvvetli
daha genis c¢aligsmalara ihtiya¢ oldugu bildirilmek-
tedir (1,14).

Literatiirde, sik¢a bahsedilmeyen alisilmisin
disinda  klinik  tablolarla ~MKP'nun  birlikte
bulunabileceginden ve ailevi gegisli, sistemik mik-

somatdz kapak hastaligindan séz edilmektedir (13).
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Calismamizda literatiirde belirtilen hastaliklar-
dan hi¢ birine tam olarak uymamakla birlikte en
fazla ailevi miksomatdz kapak hastaligi seklinde
tanimlanan sendroma daha fazla uyan bu aileyi
ilging olmas1 ve ayrica M K P olan olgularda sisi emik
muayenenin Onemini ve aile fertlerinin taranmasini
tekrar vurgulamak i¢in takdim etmek istedik.

OLGULAR

Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi I¢ Has-
taliklar1 Kardiyoloji Poliklinigine bagvuran 52
yasindaki kadin hasta ve 4 cocugu incelendi. OI-
gularin detayli anemnczi alindiktan sonra fizik
muayeneleri yapildi, tam idrar tetkiki ve kanda
hemoglobin, Idkosit, eritrosit sedimantasyon hizi,
aclik sekeri, iire, trat, alkalen fosfataz, kollesterol
diizeyler  dlgiildi, ayrica  telekardiogramlari
elektrokardiogramlart ve M-mode ve iki boyutlu
tetkikleri

idrarda

ekokardiografik yapildi. Kagit

kromatogratisi  ile homosistin  ve
mukopolisakkaritler aragtirildi. Serumda ANF ve

T3-T4 diizeyleriincelendi.

Ekokardiografik muayenede, Markievvicz ve
arkadaslarinin kriterleri esas alindi1 (4,5). Histolojik
muayenede ise Hematoksilen-Eosin, Von Gieson ve
immiinoperoksidaz ydntemle uygulanan Vimctin
boyalar1 ile miksomatdz dejenerasyon, kollagen dis-
solusyonu, clastin dissolusyonu ve mukopolisakkarit
infiltrasyonu olup olmadig1 arastirildi. Olgularin
detayli g6z, kulak, burun, bogaz muayeneleri yapildi.
Aile agact ¢ikarilarak, kardiak operasyonlar, ani
oliimler ve ciddi kalp bulgular1 sorgulandi (Sekil 1).

Olgul

52 yasindaki kadin hasta son zamanlarda or-
taya ¢ikan carpint1 yakinmalar ile bagvurdu. Cocuk-
lugunda normal aktivitede oldugu 4 defa gebe
kaldigi, diisiik hikayesinin olmadigi ve 3 yil Once
trafik kazasinda esinin Oliimiyle sikayetlerinin
basladig1 6grenildi. Sigara, alkol ve ila¢ aliskanligi
tarif etmedi.

Ates 36°C, N: 76/dk, KB 110/70 mmHg, Agirlik
62 kg, boy 162 cm, kol agiklig1 151 cm, pubis verteks
mesafesi 110 cm olarak bulundu. iskelet anormalligi
yoktu. Deri normal extensibilitede idi. Skar yoktu.
Kalp muayenesinde, kalp apexinde mid sistolik klik
ve geg sistolik iifiiriim alindi. Ufiiriim koltuk altinda

yayiliyordu.

DEMIRTAS ve Ark.
FAMILYAL MiKSOMATOZ KAPAK HASTALIGI

Kan idrar biyokimyasi, gogiis fimi ile E K G nor-
mal olarak degerlendirildi. Idrarda homosistin ve
mukopolisakkarit (—) idi. M-mode ve 2 boyutlu
ekokardiogramda nitral kapak prolapsusu saptandi
(Sekil 2).

Hastanin 10 yil dnce sol gdziinden, 7 yil dnce
de sag gézlinden lens kaymasi nedeniyle operasyon
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Sekil 1.  Mitral Kapak Prolaps uslu Olgularin Aile Agaci
. Muayene Edilemedi, MKP, G: Goz Bulgulari
Olan Bulgular

D: Deri Biyopsisinde AO: Ani Olim Oykiisii

Anormallik Olanlar

Sekil 2. Olgu Fin M-Mode Ekokardiograminda Mitral
Kapak Prolapsusu.
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gozde tashihli gormeleri 0.5 olup.tam iridoktomi ile
lens ekstraksiyonu yapilmis oldugu tesbit edildi.
Fundus bulundu. KBB

muayenesi  dogal

muayenesinde 0zellik yoktu.

Patolojik muayene: Cilt biopsisinde epidermis
ile ortiilii doku Orneklerinde, iist dermiste kollagen
liflerde kalinlasma, hyalinizasyon,. fragmantasyon
ve yer yer belirgin
VonGieson boyasinda elastik liflerde ileri derecede
dikkati cekti. Immiinopcceroksidaz
yontemle uygulanan Vimentin ile kollagen liflerin

disorganizasyon  gorildii.

azalma

biiylik ¢cogunlugunda negatif immiinoreaksiyon sap-
tandi1. Ancak iist dermiste gen¢ bag dokusu eleman-
larinda ve adnekoler c¢evresinde pozitif boyanma
gozlendi (Sekil 3).

Olgu I

16 yasindaki erkek olgunun ailenin ilk ¢ocugu
disinda sikayeti
olmadig1 &grenildi. Ilag aliskanligi, ameliyat ve sis-
temik hastalik Oykiisii yoktu. Fizik muayenede ates
36.7°C, nabiz 80/dk, KB: 120/60 mmllg, agirlik 62
kg, boy 180 cm, kol aciklig1 182 cm, verteks-pubis
mesafesi 115 cm idi. Goz muayenesindeki sag lenste
nazale liikksasyon, iridodenesiz ve fakodenesiz sol

oldugu ve gdrme bozuklugu

lenste yukari liikksasyon, iridodenesiz disinda tiim
organ muayeneler dogal bulundu.

Ilk olguda yapilan tiim laboratuvar tetkileri
normal bulundu. Cilt biyopsisinde birinci olgudki

bulgular saptandi.

Sekil 3. Olgu Fin Cilt Biyopsisi: Kollagende Odem, Derin
. Dermiste Kollagen Liderde Kalinlasma ve Fragmantasyon Dis-
organizasyon.
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Olgu III

Ailenin ikinci ¢ocugu olan 14 yasindaki erkek
olgunun hi¢ sikayet olmadigr Ogrenildi. Fizik
muayenesinde atesli 36.3°C, nabiz 82/dk, KB:
110/60 mmllg, agirlik 46 kg, boyu 160 cm, kol agiklig1
160 cm. Pubis-Vertcks mesafesi 100 cm idi ve goz
muayenesinde sag lenste temporale, sol lenste
yukar1 luksasyonlar ve iridodenesis ve kalp eper-
sinde geg¢ sistolik klik ve geg¢ sistolik iifiiriim disinda
[lk olguda yapilan
laboratuvar testlerinden M-mode ve ki boyutlu

onemli bulgu saptanmadi.

ekokardiogramda saptanan mitral kapakta geg sis-
tolik prolapsus disinda anormal bulgu saptanmadi.

Cilt biyopsisinde hematoksin eozin boyasi ile
bag dokusu elementlerinde anomali saptandi.
Spindle hiicreler ve pembe boyali materyal ile kol-
lagen dissolusyonu ve elastin boyasiyla elastin belir-
gin derecede azaldig1 dikkati ¢ekti.

Olgu IV

Ailenin ii¢lincii gocugu olan 10 yasindaki erkek
cocugunda hi¢ bir sikayeti yoktu. Atesi 36.7°C,
Nabzi 90/dk, KB: 110/80 mmllg, agirligi1 40kg, boy
120 cm, kol aciklig1 91 cm, Vertckspubis mesafesi 42
cm idi. GOz muayenesinde her iki gozde
iridodenesis ve yukar1 dogru liiksasyon saptandi.
Kalp apeksindc midsistolik klik ve geg¢ sistolik
ifirim duyuldu. M-mode ve iki boyutlu ekokar-
diogram da geg¢ sistolik mitral kapak prolapsusu sap-
tandi. Diger bulgular normaldi. Cilt biyopsisi diger
orgularinki ile benzerlik gdstermek idi.

OlguV

Ailenin dordiincii g¢ocugu olan 4 yasindaki
erkek c¢ocugunda hi¢ sikayet olmadigi o6grenildi.
Fizik muayene: atesli: 36.4°C, N: 100/dk, KB: 95/60
mmllg, agirlhik 20 kg, boyu 86 cm, kol boyu 76 cm,
verteks-pubis mesafesi 42 cm bulundu. Goz
muayenesinde On segment ve fundus dogal
goriiniimde olup,anisometrik ambiyopi ve lens sub-
luksasyonu saptandi. Kalp apeksinde mid sistolik
klik duyuldu. M-mode ve iki boyutlu ekkardiogram-
da mitral kapak prolapsusu saptandi. Cilt biyop-
sisinde Ff.E ve Von Gieson boyalar1 ile kollegen dis-
solusyonu ve elastin liflerde belirgin azalma dikkati

cekti.

Bu olguda da diger olgular gibi idrarda
homasistin ve mukopolisakkarit negatif bulundu.
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TARTISMA

Mitral kapak prolapsus olgularin ailevi egilim
gosterdigi ve bu olgularin birinci derecedeki ak-
rabalarinda yapilan ekokardiografik
arastirmalarinda %10-47 sinde M K P saptandigi ve
bu nedenle MKP'nin otozomal dominant gegisli
oldugu bildirilmektedir  (1,3,5).
klinigimize bagvuran anne olgunun semptomsuz
¢ocuklarindaki kalp bulgulart literatiirle uyum-

Calismamizda

ludur. Ancak ailenin diger fertleri kontrole
gelemedigi igin detayli bilgi alinamadi.

Cocukluk caginda daha belirgin
olmak ilizere MKP olan olgularin  %20'sinin

semptomsuz oldugu, cinsiyet bakimindan 6nemli bir
farklilik arz etmedigi, ancak bazi ¢alismalarda gerek
kadinlarda erkeklerden daha sik goriilen benign bir
hastalik oldugu belirtilmektedir (2,3). Semptomlu ol-
gularin 6nemli bir kisminin atipik goégiis agrisi,
carpinti, nefes darligi, bayilma ve anksiyete gibi
sikayetlerle hekime basvurduklari bildirilmektedir
(3,7,14). Fizik muayenelerinde kalp apeksinde mid-
gec klik ve geg sistolik ifiiriim olgularin az bir
kisminda ¢esitli aritmilerin ve postural hipotansiyon
gibi kalple ilgili bulgularin saptanabilecegi belirtil-
mektedir (3,9,15). Ayrica gogils deformiteleri,
etiyolojisinde Marfan Sendromu olmadig: halde
anormal géz bulgular: olan ve M K P tanimlanan, cild
biyobsilerinde ise degisiklikler
gosteren ailevi gecisli olgular olabilecegi bildirilmis
ve bu olgularda sistemik olarak kollagen doku has-
taligin1 gosteren miispet bulgular bulunamamistir
(9,11,13,15).

miksomat6z

Calismamizda 4 olgu da klik-murmur sap-
tandi1g1 halde tiim olgularda lens ve cilt anormallik-
leri saptanmistir. Ancak iskelet anormalliklerine

rastlanmamistir.

MKP tanisinda en degerli yontemlerden olan
enfcktif endokardit, korda
riiptiirii ve buna ikincil mitral yetmezligi gibi MKP

ekokardiogramda

komplikasyonlarinin saptanabilecegi bildirilmek-
tedir (16-18). Ote yanda M K P elektrokardiografik
incelemede seyrek olarak Q T C araligiuzamasive in-
ferior duvarda daha belirgin olmak {iizere T
negatifligi, c¢esitli ventrikiiler ve supraventrikiiler
aritmiler olabilecegi de belirtilmektedir (9,19,20).
Calismamizda MKP nun bu komplikasyonlardan
hi¢ birine rastlanmadi.

DEMIRTAS ve Ark.
FAMIIA'AL MIKSOMATOZ KAPAK HASTALIGI

Literatiirde Marfan sendromuna ait bazi bul-
gular oldugu halde 6zel iskelet anormallikleri ol-
mayan ve MK P da saptanan ve ailevi egilim gdsteren
duruma familyal miksomatéz kapak hastaligi adi
verilmektedir (6,13). Olgulanmizdaki verilerin bu
tantyla uyumlu oldugu kanaatindeyiz. Genis aile
taramasi1 yapilamadi.

Sonug¢ olarak mitral kapak prolapsuslu ol-
gularin tiim aile fertlerinin detayli muayenelerinin,
risk altindaki bireyleri erken tanima ve olabilecek
komplikasyonlarin proflaksisi agisindan oldukga
gerekli oldugu kanaatine varildi.
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