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Carpenter sendromu ve çift çıkışlı sağ ventrikül birlikteliği
Co-occurrence of Carpenter syndrome and double outlet right ventricle
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Summary– Carpenter syndrome (Acrocephalopolysyn-
dactyly type 2, OMIM 201000) is a rarely seen autosomal 
recessive disorder. In addition to abnormalities such as ac-
rocephaly, craniosynostosis, facial asymmetry, polydactyly 
and syndactyly, obesity, hypogonadism, mental retardation, 
and corneal opacity, it may frequently be accompanied by 
congenital heart diseases such as ventricular septal defect, 
patent ductus arteriosus and pulmonary stenosis. Double 
outlet right ventricle is a defect in which both major arter-
ies originate in the morphological right ventricle. To the best 
of our knowledge, this is the first report in the literature of 
double outlet right ventricle disease in combination with 
Carpenter syndrome. 

Özet– Carpenter sendromu (Akrosefalopolisindaktili tip 2, 
OMIM 201000), nadir görülen ve otozomal resesif olarak 
geçen bir hastalıktır. Akrosefali, kraniyosinostoz, fasiyal asi-
metri polidaktili ve sindaktili, obezite, hipogonadizm, mental 
gerilik ve kornea opasitesi gibi anomalilerin yanında en sık 
olarak ventriküler septal defekt, patent duktus arteriyozus 
ve pulmoner stenoz olmak üzere doğuştan kalp hastalıkla-
rıyla da birlikte olabilir. Çift çıkışlı sağ ventrikül, her iki büyük 
damarın tamamen veya büyük oranda morfolojik sağ vent-
rikülden çıktığı bir hastalıktır. Bildiğimiz kadarıyla bu send-
romla birlikte çift çıkışlı sağ ventrikül hastalığı literatürde 
tanımlanmamıştır. Bu yazıda, Carpenter sendromu ve çift 
çıkışlı sağ ventrikül birlikteliği olan bir hasta sunuldu.
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Carpenter Sendromu 
(Akrosefalopolisin-

daktili tip 2, OMIM 201000), 
otozomal resesif olarak ge-
çen ve milyonda bir sıklıkta görülen nadir bir hasta-
lıktır.[1] İlk olarak Carpenter tarafından 1901 yılında 
tanımlanmış, olgu sunumu olarak ilk defa 1966 yılın-
da Temtamy tarafından bildirilmiştir.[1,2] Hastalarda, 
kraniyosinostoz sonucu tipik yonca yaprağına ben-
zeyen kafatası vardır. Diğer sık görülen anomaliler; 
maksilla ve mandibula kemiklerinde gelişme geriliği 
sonucu fasiyal asimetri, düşük yerleşimli kulaklar, el-
lerde ve ayaklarda sindaktili, preaksiyal polidaktili, 
obezite, hipogonadizm, mental gerilik, kornea opasi-
tesi ve zeka geriliğidir.[3–5] Hastalığın doğum öncesi 
tanısı, fetal ultrasonografi değerlendirmesiyle konu-
labilmektedir.[6] Hastaların yaklaşık yarısında doğuş-
tan kalp hastalığı (DKH) da bulunur. 

Bu yazıda, Carpenter sendromu tanısıyla takip 
edilen ve çift çıkışlı sağ ventrikül anomalisi olan has-
ta sunuldu.

OLGU SUNUMU

Yenidoğan döneminde Carpenter sendromu, sekiz 
aylıkken çift çıkışlı sağ ventrikül tanısı konulan, kro-
mozom incelemesinde 46XX karyotipi tespit edilen, 
iki yıldır takibimiz altında olan 6,5 yaşındaki kız has-
tanın iki aydır morarma, nefes darlığı ve çabuk yo-
rulma şikayetleri başlamış. Hastanın anne ve babası 
arasında üçüncü derecede akraba evliliği olduğu, aile-
de benzer hastalığı olan birey bulunmadığı, tıbbi veya 
cerrahi herhangi bir tedavi uygulanmadığı ve hastanın 
hipoksik atak geçirmediği öğrenildi. Fizik muayene-
de hastanın genel durumu iyi, vital bulguları normal, 
boyu %25–50 p, kilosu >%97 p idi. Siyanozu olan 

Kısaltmalar:

DKH	 Doğuştan	kalp	hastalığı
PD	 Pulmoner	darlık
VSD	 Ventriküler	septal	defekt
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hastanın oksijen satürasyonu %70 olarak ölçüldü. 
Hastada makrosefali, fasiyal asimetri, düşük kulaklar, 
ekstremitelerde sağ el, sol el ve sağ ayakta altı, sol 
ayakta yedi parmağın olduğu preaksiyel polidaktili, 
sindaktili, kısa parmaklar ve çomak parmak olduğu 
tespit edildi (Şekil 1). Dinlemekle sternumun sol ke-
narı boyunca daha iyi duyulan 3/6 şiddetinde sistolik 
üfürüm olan hastanın diğer sistem muayeneleri doğal-
dı. Elektrokardiyografik incelemede 90 atım/dakika 
hızında normal sinüs ritmi, 1. derece atriyoventriküler 
blok ve p pulmonale görüldü (Şekil 2). Hematokriti 
%61 olan hastanın diğer hematolojik ve biyokimya-
sal değerleri normal sınırlardaydı. Ekokardiyografik 
incelemede her iki büyük damarın sağ ventrikülden 
çıktığı, aortanın pulmoner arterin sağında ve arkasın-
da olduğu görüldü. Geniş subaortik ventriküler septal 
defekt ve CW Doppler ile maksimum basınç farkı 65 
mmHg olan infundubuler ve valvüler pulmoner darlık 
(PD) tespit edildi. Mitral kapakla aort kapağı arasında 
fibröz devamlılık yoktu (Şekil 3). Üç boyutlu bilgi-

sayarlı tomografik değerlendirmede kraniyosinostoz 
olduğu izlendi (Şekil 4). Hastanın oksijen satüras-
yonunun son iki yıldır giderek düştüğü tespit edildi. 
Kalbin hemodinamik incelemesi ve darlığın valvüler 
komponenti için pulmoner balon valvüloplasti işlemi 
açısından değerlendirme yapmak üzere kalp kateteri-
zasyonu planlandı ama ailenin kabul etmemesi üzeri-
ne hasta takibe alındı. Hastanın ailesinden, hastanın 
klinik bulguları, laboratuvar sonuçları ve fotoğrafla-
rının kullanılması konusunda bilgilendirilmiş onam 
alınmıştır.

TARTIŞMA

Çok çeşitli klinik bulguları olabilen ve nadir gö-
rülen bir hastalık olan Carpenter sendromunun tipik 
bulgusu, sagital, lambdoid ve koronal sütürlerde kra-
niyosinostoz ile akrosefalinin olduğu kraniyofasiyal 
anormalliktir.[4] Bu sendromla ilgili RAB23 geninde 
birçok farklı mutasyon tespit edilmiştir, daha sey-
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Şekil 1. Hastanın (A) sağ ve sol elinde kısa olan altı par-
mağın olduğu, çomak parmak bulunduğu, (B) sağ ayağında 
altı, sol ayağında yedi parmağın olduğu ve sindaktili bulun-
duğu izlenmekte.

A B

Şekil 2. Elektrokardiyografik incelemede 1. derece atriyo-
ventriküler blok ve p pulmonale olduğu görülmekte.

Şekil 3. Ekokardiyografik incelemede (A) ok ventriküler 
septal defekti göstermekte, (B) pulmoner arterde darlığa 
bağlı olan mozaiklenme izlenmekte.

A B

Şekil 4. Metopik sütürün (kalın ok) erken kaynaşması ile 
oluşan kafatasının önündeki üçgen görünüm, trigonosefali 
olarak adlandırılmaktadır. Ayrıca koronal (ince ok) ve diğer 
sütürler de erken kapanır (Kraniyosinostozis).



rek olarak sporadik mutasyonlara da bağlı olabilir.[7] 
Hastamızda herhangi bir mutasyon gösterilememiş 
olup klinik bulgularla tanı konulmuştur. Doğuştan 
kraniyosinostozlardan biri olan Carpenter sendromlu 
hastalara morfolojik bozuklukların derecesine göre 
genellikle yenidoğan veya bebeklik döneminde tanı 
konulur. Kraniyosinostozla birlikte olan diğer gene-
tik bozukluklardan akrosefali, özel yüz görünümü ve 
fasiyal asimetri olmasıyla ayırt edilebilir.[7] Olgumuza 
da yenidoğan döneminde Carpenter sendromu tanısı 
konulmuştu. Hastalarda ayrıca obezite, kısa boy, men-
tal gerilik, serebral veya serebellar atrofi gibi santral 
sinir sistemi malformasyonları, sensorinöral işitme 
kaybı, kornea opasitesi, optik atrofi, umblikal herni, 
hipogonadizm, inmemiş testis, hidronefroz, diş anor-
mallikleri ve DKH’da görülebilir.[4,8] Olgumuzda obe-
zite olduğu tespit edildi, boyu ve mental motor fonk-
siyonları yaşına göre normal olan hastada ürogenital 
bir anormallik bulunmamaktaydı.

Literatürde hastaların yaklaşık yarısında, başta 
ventriküler septal defekt (VSD), patent duktus arte-
riyozus, PD, atriyal septal defekt, Fallot tetralojisi ve 
büyük arter transpozisyonu olmak üzere DKH olduğu 
bildirilmiştir. Hastalardan konjestif kalp yetersizliği-
ne veya ani kardiyak ölüme bağlı kaybedilenler bil-
dirilmiştir.[8,9] 

Çift çıkışlı sağ ventrikül, tüm DKH’ların %1’den 
azını oluşturan bir ventriküloarteriyel bağlantı ano-
malisidir. İnsidansı 100000 canlı doğumda 6’dır.[10] 
Etiyolojisi tam olarak bilinmemekle birlikte Di Ge-
orge sendromu, trizomi 13, 18 ve 21, Noonan send-
romu, Ellis-van Creveld sendromu, maternal diyabet 
ve prenatal dönemde valproik asit ve retinoik asit 
kullanımı ile ilgili olduğu bildirilmektedir. Her iki 
büyük damarın tamamen veya büyük oranda morfolo-
jik sağ ventrikülden çıktığı ve sol ventrikül çıkışının 
çoğunlukla geniş VSD olduğu bir hastalıktır. Anato-
mik ve fizyopatolojik olarak birçok farklı durum ve 
siyanozdan konjestif kalp yetersizliğine değişen özel-
likte farklı klinik tablolar olabilir. Ventriküler sep-
tal defektin büyük damarlarla ve büyük damarların 
kendi aralarında olan ilişkisine ve PD varlığına göre 
sınıflandırma yapılır, cerrahi tedavinin şekline karar 
verilir. Ventriküler septal defektin büyük damarlarla 
ilişkisine göre dört gruba ayrılır: subaortik, subpul-
monik, double	committed ve noncommitted. Hastalı-
ğın en önemli lezyonu, sol ventrikülün tek çıkış yolu 
olan VSD’dir.[10,11] Hastamızda, en sık görülen tip olan 

subaortik yerleşimli geniş VSD ve PD olduğu ve pul-
moner kapak darlığının zamanla arttığı tespit edildi. 
Hastalık Fallot tetralojisinde olduğu gibi pulmoner 
kan akımında azalmaya bağlı semptomlar ve siyanoz-
la seyreder. Kalp kateterizasyonu ile hemodinamik 
parametrelerin tespit edilmesi ve balon valvüloplasti 
işlemiyle valvüler PD komponentinin azaltılarak si-
yanozun azaltılması hedeflendi ama hastanın ailesinin 
onamı alınamadı.

Sonuç olarak Carpenter sendromlu hastalarda 
DKH sık bulunduğundan tanı konulduğunda çocuk 
kardiyolojisi bölümü tarafından ayrıntılı bir değerlen-
dirme ve sonrasında takip gerekmektedir. Birlikte çift 
çıkışlı sağ ventrikül bulunması literatürde rastlanan 
bir durum olmadığı için hastanın sunulması uygun 
görüldü.

Hasta onamı

Yazılı hasta onamı bu çalışmaya katılan hastanın 
ebeveynlerinden alınmıştır.
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