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Ö Z E T 

Mukopolisakkarldoz lar, motor ve mental gerilik, iske

let anormallikleri, kornea bulanıklığı, üst solunum yolların

da obstrüksiyon, sinir basısı ve kardiyovasküler sistem 

tutulumu ile seyreden bir hastalık grubudur. Bu hastalıkta 

ölüm nedenlerinden biri de kardıak tutulumdur. Mukopoli-

sakkaridoziarda mitral ve aortik kapak hastalıkları çok iyi 

tanımlanmasına rağmen asimetrik septal hipertroti çok az 

yayınlanmıştır. Burada, mitral kapak tutulumu yanısıra 

asimetrik septal hipertroti de gösteren mukopolisakkari-

doz'lu bir çocuğu sunarak literatür bilgilerini gözden geçir

mek istedik. 
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S U M M A R Y 

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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M u k o p o l i s a k k a r i d o z l a r ( M P S ) g i i k o z a m i n o g l l k a n 

o larak bi l inen k o m p l e k s mukopo l ısakkar id le r in y ık ı lma 

s ından so rumlu o l an enz im le r in bir v e y a b i rkaçın ın ek

sik l iğ iy le karak te r i ze l i z o z o m a l d e p o hasta l ık la r ındandı r 

G l i kozam in le r i n l i z o z o m iç inde d e p o l a n m a s ı s o n u c u bağ 

ve iskelet d o k u s u n d a harab iye t m e y d a n a gel ı ı . Ş imd iye 

k a d a r y e d i tipi tespi t edi lmişt i r (1,2). 

M u k o p o l i s a k k a r i d o z l a r d a ka lp tu tu lumu o lab i leceği 

b i l inmektedi r (3). Gene l l i k l e ka lb in so l ta ra f ındak i va lv-

ler (mitral ve aortik) tu tu lmakta , d a h a az o la rak da sağ 

taraftaki va lv ler (trikuspit ve pu lmoner ) o l a y a kat ı lmak

tad ı r (4-6). As ime t r i k sep ta l hipertrot i i se d a h a nadi r 

o larak o r taya ç ı kmak tad ı r (5-7). 
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B u r a d a kard iak y ö n d e n hiçbir s e m p t o m u o l m a y a n , 
a n c a k fizik m u a y e n e ile ap i ka l mitral ye tmez l i ğ i ü f ü r ü -
mü ve ik l -boyut lu ekokard iyogra f i ile mitral va l v p ro l ap -
s u s u ve as imet r ik sep ta l hipertroti sap tad ığ ımız M P S ' l u 
bir o lguyu s u n m a k , bu ves i l e i le böy le has ta la r ın tan ı 
ve i z l em inde iki boyut lu ekoka td iyogra f in in ö n e m i n i vur
g u l a m a k istedik. 

OLGU BİLDİRİSİ 
Yirmi ik i ay l ık e rkek h a s t a di l inin d ışa r ıda o l m a s ı ve 

hareke t le r inde azl ık yak ınmas ı y l a getir i ldi (Şeki l 1). Ö z 
geçm iş inden ; 24 yaş ındak i a n n e n i n bir inci g e b e l i ğ i n d e n , 
m iad ında v e s p o n t a n vag ina l yo l l a d o ğ d u ğ u , m o r a r m a 
neden iy le 3 g ü n k u v ö z d e iz lend iğ i , 2 ay l ı k tan ber i s ık 
sık öksü rdüğü , d o ğ d u ğ u n d a n ber i s e s i n i n ka l ın o l d u ğ u , 
11 ayl ık y ü r ü d ü ğ ü , h a l e n tek ke l ime le r söy led iğ i , s o y -
geçm iş i nden ; a n n e v e b a b a a ras ında bir inci d e r e c e d e n 
akrabal ık bu lunduğu öğren i ld i . 

F iz ik m u a y e n e d e ; A : 3 6 . 5 ° C , nab ız 120 /dk , b o y : 
8 2 c m . (%10 ) , a ğ ı r l ı k 11 kg (% 1 0 - 2 5 ) , b a ş ç e v r e s i 
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4 8 . 5 c m (%25) id i . G e n e l d u r u m u iyi, y ü z g ö r ü n ü m ü ka 
b a , f ron ta l be l i rg in l i k , di l b ü y ü k ve d ı ş a r ı d a , h e r iki 
g ö z d e k o r n e a b u l a n ı k l ı ğ ı , k a l p t e d i n l e m e k l e a p i k a l 
2/6'lık pans is to l i k ü fü rüm v a r d ı . Karac iğer k o s t a k e n a 
r ında 3 c m , da lak 2 c m e le ge l i yo ıdu . 

L a b o r a t u v a r i n c e l e m e l e r i n d e ; H b 9 . 2 g r / d l , B K 
9 4 0 0 / m m 3 o l up , id rar tetk ik i i le b ö b r e k ve ka rac iğe r 
fonks iyon test ler i n o r m a l s ın ı r la rda idi. As i t - a l bum in tur-
bumetr ik test ile id ra rda total M P S : 4 3 . 3 m g (N - < 3 mg) 
o larak b u l u n d u . V e r t e b r a graf i le r inde to raka l ve r teb ra 
d is ta l inde açık l ığ ı s a ğ a b a k a n s k o l y o z m e v c u t o lup , alt 
torakal ve üst l umba l ve r teb ra la rda ova l l eşme , k o s t a -
l a r d a y a s s ı l a ş m a , e l b i lek g ra f i l e r inde m e t a k a r p l a r ı n 
p roks ima l uç la r ında gen i ş l eme , termina l f a l anks l a rda İn
c e l m e mevcu t tu . T e l e k a r d i y o g r a m d a ka lp büyük , e lek
t r o k a r d i y o g r a f i d e s o l a t r ia l d i l a t a s y o n g ö z l e n d i . İk i -
boyut lu ekoka rd i yog ra f i de ; iki a t r iyum, iki vent r ikü l , iki 
a t r iyoventr ikü ler k a p a k mevcu t o lup aor ta ve pu lmone r 
arter i l işkisi no rma l id i . A o r t a 1 4 . 8 m m , in terventr ikü ler 
sep tum 6.1 m m , so l vent r ikü l a r k a duvar ı 6 . 9 m m o larak 
bu lundu . Subaor t ık bö lgede foka l sep ta l hıpeı t rof i m e v 
cut o lup buran ın kal ın l ığı 1 1 . 2 m m idi (Şeki l 2). H e r iki 
mi t ra l lea f le t in p r o l a p s u s gös te rd i ğ i (Şek i l 2 ) , renk l i 
Dopp le r ekokard iyogra f i i le so l at r iyum iç inde turbulan 
ak ım o lduğu sap tand ı (Şeki l 3) . 

i 

Şekil 2. M-mod ve iki boyutlu ekokardiyogram. Mitral leafleue-
rin prolapsusu (—) ve fokal septal hipertrofi (=t) gözlenmektedir 
L V - sol ventrikül, A o - aorta, M V - mitral kapak, L A - sol atriyum, 
I V S - interventriküler septum. 

Şekil 1. Hastada kaba yüz görünümü ve dil büyüklüğü dikkati 
çekmektedir. 

Şekil 3. Renkli Doppler ekokardiyogram. So l atriyum içinde 
mitral yetmezliğe ait turbulan akım görülmektedir. L V - sol ventri
kül, A o - aorta, L A - sol atriyum. 

TARTIŞMA 
M P S ' l a r d a ka lp tu tu lumu o lgu lar ın % 8 0 ' i n d e m e v 

cuttur (3). D a w s o n 1 9 5 4 ' d e , M P S ' l u bir o l gunun nek -
rops is inde ka lb in mik roskop ik o larak no rma l b u l u n d u ğ u 
nu i leri s ü r m e s i n e r a ğ m e n , ka rd iak tu tu lumun s ık o l 
d u ğ u n u bel i r ten b i rçok ça l ışma la r vard ı r (4 8). 

M P S ' l u o l g u l a r d a iki boyut lu ekoka rd i yog ra f i k a l p 
kapak lar ın ın tu tu lumunu g ö s t e r m e d e güveni l i r ve n o n -
invaz iv bir me tod o larak o r taya ç ıkmaktad ı r . K l in ik o l a 
rak k a r d i a k s e m p t o m v e r m e y e n h a s t a l a r d a y a p ı l a n 
ekokard iyogra f ik ça l ı şma la rda mitral k a p a k t a k a l ı n l a ş m a 
v e / v e y a p r o l a p s u s , aortik kapak ta ka l ın laşma la r o l d u ğ u 
bel i r t i lmektedir (4-9). Va l vu le r lezyon la r ın f a z l a o l d u ğ u n u 
bel ir ten bu ça l ışma la r ın a k s i n e , 1 9 9 0 y ı l ında N e l s o n ve 
ark. (10) 22 has tan ın ik is inde aort da r l ığ ı , b i r inde mitral 
dar l ığı tespi t e tmiş lerd i r . Has ta la r ın ın %77 ' s ınde Q R S 

T Klin Pediatri 1992, 1 



K A R A D E M İ R v e A r k . 

M U K O P O L İ S A K K A R İ D O Z D A E K O K A R D İ Y O G R A F İ K B U L G U L A R ( B İ R O L G U N E D E N İ Y L E ) 

vo l ta j ında a z a l m a , t ü m ü n d e i se in tervent r ikü ler s e p t u m 
ve s o l vent r ikü l a r k a duva r ında ka l ın laşma bu lunduğu 
nu , b u n u n d a M P S d e p o l a n m a s ı n a bağl ı o l d u ğ u n u be 
l i r tmişlerdir . 

H a s t a m ı z d a kl inik ve radyolo j ik o la rak tip I M P S 
o lab i leceğ i d ü ş ü n ü l d ü . İd ra rda total mukopo l l sakkar i t i n 
y ü k s e k bu lunmas ı tanıy ı des tek led i fakat spes i f i k l izo-
z o m a l e n z i m ça l ı şmas ı y a p ı l a m a d ı . F i z i k i n c e l e m e d e 
s a p t a n a n ap ika l mitral ye tmez l iğ i ü f ü r ü m ü , mitral k a p a k 
tutulumu o l duğunu d ü ş ü n d ü r d ü , iki boyut lu ekoka rd i yo -
grafik ça l ı şma ile he r iki mitral kapakç ı k ta p r o l a p s u s , 
ayr ıca as imet r ik sep ta l hipertrof i sap tand ı . Dopp le r e k o -
kard iyograf i ile mitral ye tmez l iğ in in ik inci d e r e c e d e n o l 
d u ğ u , as imet r ik sep ta l h ipertrof in in so l ven t r i kü l ç ık ış 
y o l u n d a t ıkanık l ığa yo l a ç m a d ı ğ ı , so l ven t r i kü l ve aor ta 
a ras ında bas ınç gradient i bu lunmad ığ ı göz lend i . 

M P S ' l u o lgu la rda ekokard iyogra f i ile sap tanab i l en 
as imet r ik sep ta l hipertrofi ilk d e f a 1988 y ı l ında t an ım
l anmış o lup , ş imd i ye k a d a r s a d e c e altı o l g u d a tespi t 
edi lmişt i r (5-7). S o l vent r ikü l ç ıkış y o l u n d a t ıkanık l ık s o 
n u c u a n i ö l ü m l e r e y o l a ç a b i l m e s i n e d e n i y l e ö n e m 
taş ımaktadı r . Has tamız l i teratürdeki as imet r ik sep ta l h i -
pertrofı l i yed inc i o lgudur . H a l e n he rhang i bir s e m p t o m 
gös te rmed iğ i için h a s t a kl inik i z l e m e al ınmışt ı r . 

M u k o p o l i s a k k a r i d o z l a r d a ka lp tu tu lumu histo lo j ik 
o l a rak da gös te r i l eb i lm iş t i r (11) . Ka rak te r i s t i k o l a r a k 
ka lb in konnekt i f d o k u s u n d a hüc re le rde ş i şme ve v a k u -
o l i z a s y o n görü lür . Bu o l g u d a histoloj ik o la rak göster i l 
m e m e s i n e r a ğ m e n vaJvu ler v e e n d o m y o k a r d i a l anor 
mal l ik ler in M P S bir ikimi v e ko l la jen d o k u dağ ı l ımındak i 
düzens iz l i k ten ileri ge ld iğ i b i ld i r i lmektedir (1 ,2,6,11) . 

Kl in ik o larak tespi t e d i l e m e y e n va lvu ler l ezyon la r 
ve endoka rd i ya l ka l ın laşmalar non - invaz i v ve uygu lan 
m a s ı ko lay bir m e t o d o l a n ik i -boyut lu ekokard iyogra f i 
i le k o l a y c a gös te r i lmek ted i r . M P S l a r d a an i ö lümle r in 
k a r d i y o v a s k ü l e r t u t u l uma b a ğ l ı o l d u ğ u d ü ş ü n ü l ü r s e , 
böy le hasta lar ın tak ib inde ekokard iyogra f in in rutin ha le 
get i r i lmesi ge rekmek ted i r (3). Ay r ı ca va lvu le r lezyon la r , 
endokard i t prof laks is i u y g u l a n m a s ı gerek l i hasta l ık gru
b u n d a o l d u ğ u iç in , i z l e m s ı r as ında b u d a g ö z ö n ü n e 
al ınmal ıdır (3). 
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