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ÖZET 

Keanıs-Sayre Sendromu (KSS) ilerleyici kardiyak ileti sis
temi bozukluğu , iki taraj7ı göz kapağı düşükliiğii ve kronik 
ekstemal ofta/mopleji, göz dibinde anormal dejeneratif 
pigmentasyon ile giden ve nöromusküler hastalıklar gru
bunda değerlendirilen bir nıitokondriyal nıiyopatidir. 

Senkop ile başvuran ve EKG'sinde değişen derecede AV 
blok ile birlikte sol ön lıenıiblok ve sağ dal bloğu bulunan 
hastada bu sendrom saptanarak kalıcı pacenıaker takıldı. 

Anahtar kelime/er: Keanıs-Sayre sendromu, AV ileti 
bozukluğu 

Kearns ve Sayre ilk kez 1958 yılında anonnal retİnal 

pigmentasyon, ekstemal oftalmopleji ve kalp bloğu 

triadı saptadıkları iki hastayı yayınladılar O>. Bris

towe 1886 yı lında ilerleyici eksternal oftalmopleji 

ile birlikte Adams-Stoke ataklan olan dört olgu ta

nımlamıştır (2)_ 1946'da Sandifer benzer vakalarda 

bulunan dal bloklarına dikkat çekmiştir <3>. Kearns

Sayre Sendromunda (KSS) kardiyak tutulurnun spe

sifik olarak ileti yollarında olduğu bildirilmektedir 

(4,5,6). Ancak literatürde bazı olgularda beraberinde 

kardiyomiyopati geliştiği bildirilmekte olup bu ne

denle kalp transplantasyonu yapılan iki olgu ya

yınlanmıştır <4·7·9>. 

Kardiyak ileti sisteminde genellikle ilerleyici inf

ranodal iletim bozukluğu, sol ön hemiblok (SÖH), 

sağ dal bloğu (SğDB), AV tam blok (A VTB) ile bir

likte hızlanmış AV nodal iletim bulunur. İnfranodal 
iletim bozukluğu his demetinin distal bölümünde ve 

ileti s isteminin ana dallarında görülür <5.6>. Bu has

talar, kardiyak ile ti s istemindeki bozukluk nedeniyle 

ani ölüm riski altında olup , uygulanan kalıcı pa-
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cemakerlerle yaşam süreleri uzatılabilmektedir <4.5>. 

KSS mitokondriyal miyopatiler grubunda değerlen

dirilmekte olup, bunlar arasında en sık görüle nidir. 

Mitokondriyal miyopati ilk defa 1962 yılında Luft 

ve ark. tarafından elektron mikroskobunda anonnal 

kas mitokondrilerinin gösterilmesi ile tanımlanmıştır 

<9>. Gerçek insidansı bilinmemektedir. Kadın-erkek 
oranı hemen hemen eşit bulunmaktadır (5). Baş

langıcı genellikle 20 yaşından öncedir (10,11 ,12). Li

teratürde 65 yaşında kardiyak ileti bozukluğu ge

lişen 1 olgu mevcuttur. En erken kalp bulgulan 7 
aylık bir çocukta saptanmıştır <13>. Hastalık bazı ya

yınlarda anneden otozornal dominant veya ressesif 

olarak geçen mitokondriyal mutasyona bağlanırken, 

özellikle son yayınlarda aile anamnezinin olmayışı 

gözönüne alınarak akkiz bir hastalık olduğu kabul 
edilmektedir {5,6,1 1,14)_ Haslaların %80'inde mi-

tokondri genomunda geniş bir delesyon vardır. Sap

tanan mitokondriyal DNA mutasyonu spontan ya da 

homolog rekorubine mitokondriyal DNA değişik

liğine bağlı olabilir. 

OLGU BiLDİRİSİ 

N.Ç., protokol no: 15208, 22 yaşında kadın hasta, ça
lışırken senkop geçirmiş . Muayenede hipotansiyon ve bra
dikardi sapıanarak kliniğimize sevkedilen hastanın anam
nezinde: Çocukluğundan itibaren boy ve ağırlık olarak 
yaşıtl arına oranla geri olduğu, LO yı l ilkokula gittiği halde 
ilkokul 3. sınıftan ayrılmak zorunda kaldığı ve 7 yıl önce 
yapı lan ıetkiklerinde sağ böbrekıe düşüklük ve taş olduğu 

saptanmış. Onaltı yaşından itibaren 2 ayda bir mens
trüasyon görmeye başlayan hastanın, 4 yıl önce göz ka
paklarında düşüklük ve ardından da göz hareketlerinde kı
sıtlı lık ortaya çıkmış. Soy geçmiş i özellik arzetmiyordu. 

Fizik muayenesi: Kol ve bacak kaslarında atrofi, göz ka
paklarında düşüklük vardı (Şekil 1 ). Boyu 152 cm olup, 
31.5 kg ağırlığındayd ı. Arter kan basıncı 1 OOnO mmHg, 
kalp atım sayıs ı dakikada 29 ve düzenliydi. Dinlemekle ek 
ses ve üfürüm saptanmadı. Nörolojk incelemede; üst eks
tremile kaslarında daha belirgin olmak üzere proksimal 
kaslarda zayı flık ve güçsüzlük saptandı. Patoloj ik refleks 
saptanmadı. Ofıalmolojik muayenede, göz hareketlerinde 
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Şekil 1. Hastanın genel görünümü ve yüzü. 

"' 

~~ 
Şckil 3. Hastanın EKG'sinde 3:1 ilcti l i AV blok. 

her yöne genel bir kısıtlılık hal i ve göz kapağı düşüklüğü 

tespit edildi. Görme keskinliği her iki gözde 0.8 düzeyinde 
olup ön segment ve pupil reaksiyonları normaldi. Diplopi 
yoktu. Fundus bakısında, özell ikle optik diskin çevresinde 
ve arka polde pigmenter değişikl ikler (retinitis pig
mentosayı hatırl atır şeki lde) ve angioid sırcak'lere (Bruch 
zarı çatl akları) rastlandı. Optik disk temporalleri soluk bu
lundu (Şekil 2). 

F luoresan fundus anjiyografisinde Bruch zarı çatlakları ve 
pigmenter değişi kl ikleri teyit eden bulgular dışında başka 

patoloji görülmedi. Retinanın damar yapısı normaldi. 
Humrey bilgisayarlı görme alanında ise özellikle optik dis
kin çevresinde pigmentasyon artışı bul unan bölgelerle 
uyumlu stokom ve kör noktada ·genişleme saptandı. Ji
nekolojik muayenede aksiller ve pubik kıllanma normal, 
meme gelişimi Tannier s ınıflamasına göre 4. derecede, 
overler normal olarak değerlendirildi . Oligohipomenore 
saptandı. Klinik olarak hipognodizm düşünüldü. 
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Şek il 2. Hastanın göz dibinde optik d is etrafında anormal pigıneıı t 
birikimi (koyu bölgeler) ve Bnılı zarı çat lakları (açık renkli böl
geler) görülmektedir. 

Şeki l 4. Hastanın dcltoid kas biyopsisinde göriilen parçalannıı.} 
kırmızı Iiiler ( Hacınaıoxylin-EosinX440). 
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~eldi 5. Mitokondrilcrin kas Iili içinde anormal birikimi (Suc
cinatc dclıydrogenaseX440). 

Laboratuar bulguları: EKG'de 3: 1 ileti li Mobitz tip 2 
blok (2.0 tip 2 A VB) ile birlikte SÖH ve SğDB vardı. 
Sinüs düğümünün hızı 85/dk iken ventrkül hızı 29/dk idi 
(Şekil 3). Telegrafi normaldi. Ekokardiyografik tetkikte 
yapısal bozukluk saptanmadı. LV duvar hareketleri ve sis-
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tolik fonksiyonları normal bulundu. Efor testi yapılmadı. 
Satın ultrasonografisinde sağ böbrek düşük, alt polde 8 
mm çapında taşla uyumlu olabilecek ekojenite görüldü. 
Diğer batın organları normaldi. Kranial tomegrafide iki ta
raflı oküler kaslarda minimal atrofi dışında patoloji sap
tanmadı. Prostigmin testi negatif bulundu. EEG ve EMG 
sonuçları normaldi. Zeka testinde IQ: 80 bulunarak, donuk 
sınır zeka olarak değerlendirildi. Odiyometrik incelemede 
bilateral sensorionöral işitme kaybı saptandı (sol kulak 18 
dB, sa~ ku l~k 1.3 dB). Hastanın sağ deltoit kasından ya
pılan bıyopsı mıtokondriyal miyopati ile uyumlu bulundu 
(Şekil 4,5). 

Beyin omurilik sıvısında (BOS) protein seviyesi normal 
sınırlardaydı. Hormon seviyeleri ve diğer rutin telkikieri 
normal bulundu. Hastanın kardiyak ritmi, kliniğimizde 
yattığı süre içinde 2:1 ve 3: 1 geçişli AV blok şeklinde de
ğişikl ikler gösterdi. Hastaya gelişinde acil olarak geçici 
pacemaker takıldı. Ritm bozukluğunun devam etmesi üze
rine, ekonomik nedenlerle YVI kalıcı pacemaker takıldı. 

TARTIŞMA 

Bu sendromda Kearns-Sayre tarafından tarif edilen 
bulgulara ilave olarak kardiyomiyopati, fiziksel, 
mental ve seksüel gelişme geriliği, çocukluktan iti
baren baş layan ve üst ekstremile proksimal kas
larında daha belirgin olan kuvvet azlığı, zayıflık, 

sensoriomotor işitme kaybı, göz kaslannda atrofi, 
vestibuler ve serebellar defisit, 3.4. ve 6. kafa çift
lerinde fonksiyonel yetersizlik, duyu kaybı, refleks 
anormallik.leri, overlerde anormallik, bazal gang
lionlarda kalsifikasyon, BüS'da 100 ıng/di'nin üze
rinde protein seviyesi tespit edilmektedir (15,16)_ Ge
nellikle ilk belirti göz kapağı düşüklüğü olup bunu 
oftalmopleji takip eder. Retİnal pigmenter de
jenerasyon ve kalp bloğu daha sonra gelişir. Gelişme 
gerili ği 5 yaşından itibaren başlar (ll, 13)_ 

Bu hastaların kas biyopsilerinden ve otopsilerinden 
yapılan histopatolojik incelemelerde Gomori'nin mo
difiye rikrom boyası ile karakteristik parçalanmış 

kı rmızı lifler (ragged red fiber) görülür. Elektron 
mikroskobunda çok sayıda aşırı genişlemiş mi
tokondriler saptanır <4•6>. Aynı zamanda bu mi
tokondrilerde birçok krista rüptürü, vakuolizasyon, 
aşırı glikojen birikimi görülür <4.11)_ Bu kaslarda in
terstisyel dokuda fibrozis artışı, granülasyon ve va
kuolizasyonla giden ciddi atrofi oluşur (4,14)_ Sereb
ral dokuda, özellikle göz hareketleriyle ilgili bölüm
de diffüz kaba vakuoller bulunduğu bildirilmektedir 
( Jl,l 4)_ Miyokardda spesifik olmayan dejenerasyon, 
perinükleer vakuolizasyon, nükleer pleomorfizm, 

özellikle subendokardiyal bölgede diffüz ya da fokal 
fibrozis bulunur (4,5,14)_ 

His demeti ve distal bölümünde yaygın va
kuolizasyon, yağ ve fibröz dok-uda artış bulunur 
(5 14) R . dak' . . · . etına ı pıgmenter deJenerasyon optik dis-
kin çevresinde, ince noktalar ve be~eklenmeler şek
linde görülür. Görme keskinliği normal ya da azal
mıştır. Kör noktada genişleme bulunur. Optik disk 
normaldir <12•17>. Fluoreasan anjiyografide, Bruch 
zarı çatlaklığına bağlı anjioid streaks tablosu ge
lişebilir <17>. Mitokondriyal miyopatili hastalarda 
kalp tutulumu %20'nin altında bulunmaktadır. Kas 
biyopsileri ile mitokondriyal miyopati saptanan 66 
vakalık bir seride kalp tutulumu olan ll olgu vardı. 
Bunlarda miyokardiyal disfonksiyon bulunmaksızın 
anormal EKG bulgulan vardı. Bu ll olgunun hep
sinde ST ve T değişiklikleri olup; 9 hastada iletim 
bozukluğu saptandı (4)_ 

Genel populasyonda sol ön hemiblok ve sağ dal 
bloğu bulunma insidansı %35'dir (13)_ KSS'da bu
lunan ileti bozuklukları en çok bu şekilde karşımıza 
çıkmakta ve A VTB'a öncülük etmektedir (5)_ Bazı 

hastalarda ek olarak kısa P-R bulunabilir. Ondokuz 
vakalık bir seride 2 olguda A VTB, geri kalan sinüs 
ritimli 17 olgunun 16'sında SÖH, 14'ünde ise SÖH'e 
ilaveten SğDB olduğu ortaya konulmuştur (5)_ Bu 
bulgular, KSS'da miyokardda yaygın bir hasar ol
madığını, spesifik olarak ileti sisteminin tutulduğunu 
göstermektedir (5}_ 

Nadir olarak görülen P-R uzaması, AV ileti hız

Janması ve infranodal ileti gecikmesi arasındaki re
siprok etkileşmenin sonucu olabileceği ileri sü
rülmektedir <5>. Hastanın ailesindeki diğer kişilerin 
fizik muayene ve EKG'lerinde patoloji saptanmadı. 
Akkiz bir vaka olarak kabul edildi. Sunulan bu ol
guda BüS'daki protein seviyesinin normal olması dı
şında diğer laboratuar bulguları ve klinik özellikleri 
tipik Kearns-Sayre sendromuna uymaktadır. 

Teşekkür: Bu olguyla ilgili değerli katkıları bulunan has
tanemiz nöroloji kliniğinden Dr. Figen Eşme'ye, göz has
talık!~~~ kliniğinden Dr. Y~~emin Yıldız'a, kliniğimizden 
Dr. Bulent Tosun'a ve Ege Universilesi Nöroloji Anabi lim 
Dalı başkanı Prof. Dr. Türe Tunçbay'a teşekkürlerimizi su
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