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Ailesel arteriyel tortuosite sendromu

Familial arterial tortuosity syndrome

Giriş

Arteriyel tortuosite sendromu (ATS; MIM 208050) büyük ve orta 
çaplı arterlerde elongasyon, tortuosite` ve anevrizma gelişimi ile karak-
terize, nadir görülen otozomal resesif geçişli bir konnektif doku hastalı-
ğıdır. Tipik dismorfik özelliklerinin yanında pulmoner arterler ve aortada 
fokal stenozlar sonucu pulmoner ve sistemik hipertansiyon hastalığa 
eşlik edebilmektedir (1). Aynı aileden üç olguyu klinik ve radyolojik özel-
likleri ile sunmayı uygun bulduk. 

Olgu Sunumu

On bir yaşında erkek olgu üfürüm etiyolojisi nedeniyle başvurdu. 
Fizik muayenede boyu 146 cm (%50-75), vücut ağırlığı 33.5 kg (%25-50), 
TA: 120/90 mmHg (90. persentil: 119/78 mmHg), nabız: 72/dk, sternum sol 
üst kenarda 2/6 sistolik üfürüm yanında dismorfik görünüm (dar ve uzun 
yüz, sivri burun, mikroftalmi, aşağı eğimli palpebral fissürler, büyük 
kulaklar, dar ve yüksek damak, mikrognati, uzun filtrum), miyopi, gevşek 
cilt yapısı ve eklemlerde elastikiyet mevcuttu. Özgeçmişinde 45 günlük-
ken pilor stenozu ve 1. 5 yaşında hipospadias operasyonu öyküsü olan 
ve psikomotor gelişimi normal olan olgumuzun ebeveynleri arasında 3. 
derece akrabalık mevcuttu. Fenotipik olarak olgumuza benzeyen baba-
nın çocukluk döneminde ingiunal herni operasyonu geçirdiği ve erkek 
kardeşin konjenital kalp hastalığı (arkus aorta anomalisi) nedeniyle 
izlendiği öğrenildi. Ekokardiyografide arkus aortada elongasyon ve 

Tortuos görünüm, küçük atriyal septal defekt ve 4. derece triküspit yet-
mezliği saptandı. Kateterizasyonda Qp/Qs=1, basınçlar pulmoner arter-
lerde 110/50 (60) mmHg, sağ ventrikülde 110/0-10 mmHg, aortada 130/0-
10 mmHg bulundu. Sineanjiyografilerde transvers aortanın aşağı yerle-
şimli ve elonge görünümde olduğu, sefalik damarlarda dallanma ano-
malisi bulunduğu, ana pulmoner arterin ve sağ pulmoner arterin geniş, 
sol pulmoner arterin ise elonge ve tortuos yapıda olduğu ve pulmoner 
arter yatağında fokal darlıkların olduğu görüldü (Resim 1a,b). Çok kesit-
li bilgisayarlı tomografi (BT)’de aorta sefalik damarlar ve pulmoner 
arterde yaygın arteriyel Tortuosite varlığı saptandı. Hastaya pulmoner 
hipertansiyon nedeniyle düşük doz salisilat ve sistemik hipertansiyona 
yönelik enalapril başlandı.

Benzer dismorfik bulguları olan olgumuzun babası ve kardeşinde de 
ailesel ATS düşünülerek BT tetkikleri yapıldı ve kardeşinde (Resim 2a,b) 
ve babada (Resim 3a,b) yaygın arteriyel tortuosite varlığı saptandı. Her 
iki olguda da klinik, EKG ve ekokardiyografik olarak kalp yetmezliği bul-
guları mevcut değildi ve efor kapasiteleri normal sınırlar içinde bulundu. 
Olguların tümünde açlık kan glikoz ve lipit düzeyleri normal saptandı. 
Ancak babaya daha önce gut hastalığı tanısı konulduğu, ürik asit düze-
yinin 10.5 mg/dL iken allopürinol tedavisi ile 4 mg/dL’ye düştüğü öğrenil-
di. Çocuklarda hiperürisemi saptanmadı. 

Tartışma

Arteriyel Tortuosite sendromu sistemik ve pulmoner arterlerde yay-
gın tortuosite, elongasyon ve/veya anevrizma formasyonları ile karakte-
rize nadir görülen bir konnektif doku hastalığıdır. Aorta ve dalları yanın-

Resim 1. A) Sineanjiyografi: transvers aortanın elonge görünümde olduğu, 
sefalik damarlarda dallanma anomalisi görülüyor; B) Sineanjiyografi: ana 
pulmoner arterin ve sağ pulmoner arterin geniş, sol pulmoner arterin ise 
elonge ve tortuos yapıda olduğu ve pulmoner arter yatağında fokal 
darlıkların olduğu görülüyor

A B

Resim 2. A, B) Bilgisayarli tomografi: -Büyük ana damarlarda ve sefalik 
damarlarda yaygın arteriyel tortuosite görülüyor
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da koroner, kraniyal, mezenterik, renal ve periferik arterleri de içeren 
orta-büyük çaplı arterler etkilenir. Ciltte esnek yapı ve eklemlerde 
hipermobilite sık görülen bulgulardır. Hastalığın diğer tipik özellikleri 
arasında uzun yüz görünümü, aşağı eğimli palpebral fissürler, mikrogna-
ti, büyük kulak sayvanı, yüksek damak, gaga burun, araknodaktili, larin-
gomalazi, eklem kontraktürleri, pektus deformitesi, ingiunal, diafragma-
tik ve hiatal herniler, barsaklarda elongasyon ve hipotoni sayılabilir (2). 
İlk olgumuzun tanı almasını takiben baba ve küçük kardeşin dismorfik 
özelliklerinin olgumuza ve literatürdeki diğer olgulara olan benzerliği 
nedeniyle onlara da radyolojik değerlendirme yaparak yaygın arteriyel 
değişiklikleri gösterdik. Olgunun annesi ve ablası ise fenotipik olarak 
normal görünümde oldukları için ileri değerlendirme yapılmadı. 

Literatürde 50’den az ATS’li olgu bildirilmiştir (3). Moleküler genetik 
çalışmaları ile bu olgularda kromozom 20q13.1’de SLC2A10 mutasyonla-
rı gösterilmiştir (2, 4, 5). Bu gen aynı zamanda tip 2 DM etiyolojisinde 
suçlanan glikoz transporter GLUT10’u da kodlamaktadır. Ancak 
Callewaert ve ark. (2) 12 aileden toplam 16 hastada yaptıkları klinik, 
moleküler ve biyokimyasal analizlerde hastalarda ve heterozigot taşıyı-
cıların hiç birinde HbA1C ve oral glikoz testlerinde bozukluk saptama-
mıştır. Bizim olgularımızın açlık glikoz değerleri normal sınırlar içinde 
bulundu. 

Pulmoner arter dallarındaki elongasyon ve tortuositeye eşlik eden 
fokal darlıklar nedeniyle ATS olguları genellikle pulmoner hipertansiyon 
ile tanı almaktadırlar. Damarların mediyasten içindeki lokalizasyonu ve 
anormal anatomileri nedeniyle günümüzde hastalara ilk seçenek olarak 
hibrit cerrahi uygulanmakta ve başarılı sonuçlar alınmaktadır. Vicchio 
(6) ve Santaro’nun (7) bildirdikleri olgularda genel anestezi ve açık cer-
rahi ile periferik pulmoner arter darlıklarına stent implantasyonu ve 
takiben pulmoner arter rekonstrüksiyonu ile olguların pulmoner arter 
basınçlarında düzelme sağlanmıştır. Üç olgumuzun da klinik yakınması 
yoktu ve efor kapasiteleri normal düzeyde bulundu. Ancak ilk hastada iki 
kez yapılan kateterizasyonda sistemik ve pulmoner hipertansiyon sap-
tandı. Kısa süreli bosentan tedavisinden yarar görmeyen olgunun pul-
moner arterlerindeki darlıklara girişim planlandı.

Sistemik arteriyel tutulum nedeniyle hastalar renal arter stenozu, 
aort anevrizması, inme ve kardiyak hipertrofi ile başvurabilir. Hastalarda 
ölüm sebebi genellikle pulmoner arter dallarındaki darlıklar, sistemik 

hipertansiyon ve pulmoner hipertansiyon olarak bildirilmiştir. Koroner 
tutulum ve arteriyel rüptür de erken yaşlarda mortalite nedeni olabil-
mektedir (2, 8). Arteriyel tortuosite sendromu için spesifik bir tedavi 
olmaması nedeniyle komplikasyonların erken tanı ve tedavisi için uzun 
süreli yakın izlem gereklidir.

Sonuç

Sonuç olarak ATS, nadir görülen, cilt ve eklemlerde hiperelastisite, 
atipik yüz görünümü, büyük ve orta boy arterlerde yaygın uzama ve 
kıvrımlaşma ile kendini gösteren bir sendromdur. Etkilenen organ sis-
temlerine göre farklı klinik özellikler sergileyen bu sendromun uzun 
süreli takibi, ciddi komplikasyonların erken tanınması ve tedavisi, mor-
talite ve morbiditenin önlenmesi açısından önemlidir.
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Resim 3. A, B) Bilgisayarli tomografi: Transvers aortanın elonge görünümde 
olduğu, sefalık damarlarda yaygın arteriyel tortuosite görülüyor
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