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iki olguda kivriml arter (tortuosity) sendromu

Arterial tortuosity syndrome in two cases

Dr. Abdullah Erdem, Dr. Nurdan Erol, Dr. Cenap Zeybek, Dr. Ahmet Celebi

Dr. Siyami Ersek Gégls Kalp ve Damar Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Kardiyolojisi Klinigi, istanbul

Kivrimh arter (tortuosity) sendromu (KAS), blyik ve
orta boyutlu arterlerde uzama, kivrimlagsma, anevrizma
olusumu ve darlik lezyonlariyla kendini gésteren, otozo-
mal resesif gecisli, oldukg¢a nadir bir bag dokusu hasta-
hgidir. Bu yazida Gfarim nedeniyle inceleme sirasinda
KAS tanisi konan iki olgu sunuldu. ilk olgu 11 yaginda
bir erkek idi. Olguda tipik yiz gérinima ve hiperelasti-
site vardi ve daha énce inguinal herni nedeniyle ame-
liyat edilmisti. Ekokardiyografide ana pulmoner arterde
anevrizmatik genigsleme ve periferik darliklar gézlendi.
Anjiyografide ve bilgisayarli tomografi anjiyografide
pulmoner arter sisteminde anevrizmatik ve stenotik
lezyonlar ve aortun ana dallarinda yaygin kivrimlagsma
saptandi. Olguya ana pulmoner arter ve dallarina re-
konstrilksiyon cerrahisi uygulandi. ikinci olgu tg¢ aylk
bir kiz bebek idi. Tipik yliz gérinimu, hiperelastisite
ve belirgin hipotoni olan hastanin ekokardiyografisinde
aortik arkus net olarak goriintilenemedi. Anjiyografik
goruntilemede distal pulmoner arterlerde ikitarafli hafif
darlik, arkus aorta ve tim ana dallarinda yaygin kivrim-
lagsma saptandi.

Anahtar sézclkler: Anjiyografi; arter/anormallik; cocuk; vasku-
ler malformasyon; sendrom.

Kivrimli arter (tortuosity) sendromu (KAS) ilk kez
1967 yilinda tanimlanmig, otozomal resesif gecis gos-
terdigi diistiniilen, biiyiik ve orta boy arterlerde kivrim-
lar, uzama, anevrizma ve darlikla seyreden nadir bir
hastaliktir!! Hastaliktan sorumlu SCL2A10 geni 20.
kromozomun kisa kolunda (20q13) tanimlanmistir.” Bu
gende 17 farkli mutasyon gosterilmis ve bu mutasyon-
larda ailesel ve etnik gecisler oldugu bildirilmigtir.”-¢!

Kutis laksa, yumusak ve ince cilt, eklemlerde hipe-
relastisite veya kontraktilite, araknodaktili, keratoko-
nus ve inguinal herni gibi ortak belirti ve bulgularin

Arterial tortuosity syndrome (ATS) is a rare autosomal
recessive connective tissue disease characterized by
elongation, tortuosity, aneurysmatic formation, and stenot-
ic lesions in large and medium-size arteries. We present
two cases of ATS diagnosed during cardiac examination
for murmurs. The first was an 11-year-old boy who had
an atypical facial appearance and hyperelasticity. He had
a prior operation for inguinal hernia. Echocardiography
showed aneurysmatic dilatation in the main pulmonary
artery and peripheral stenotic lesions. Angiography and
computed tomography angiography confirmed aneurys-
matic formation in the main pulmonary artery and multiple
stenotic lesions in peripheral arteries and showed elon-
gation and tortuosity of the major branches of the aorta.
Surgical reconstruction of the pulmonary arterial system
was performed. The second was a 3-month-old girl with
an atypical facial appearance, hyperelasticity, and marked
hypotonia. The aortic arch could not be visualized dur-
ing echocardiography. Angiographic examination showed
mild bilateral stenosis of distal pulmonary arteries, elonga-
tion and tortuosity of the aortic arch and its main branches.
Key words: Angiography; arteries/abnormalities; child; vascu-
lar malformations; syndrome.

goriildiigii bir hastaliktir. Ek olarak, olgularin cogun-
da asag1 dogru ince, uzun yiiz, sarkik yanaklar, asagi
sarkan palpebral dokular, gaga seklinde kiiciik burun,
mikrognati, kiiciik agiz ve yliksek damak ile kendini
gosteren atipik yliz goriiniimii bildirilmistir. Hastalik-
ta cinsiyet farki gézlenmemektedir.

Bu yazida, klinigimize iifiiriim etyolojisinin aydin-
latilmast amaciyla getirilen ve klinik, ekokardiyogra-
fik, anjiyografik ve bilgisayarli tomografik anjiyogra-
fik (BTA) incelemeler sonucunda KAS tanis1 konan
iki olgu sunuldu.
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OLGU SUNUMU

Olgu 1- On bir yaginda erkek hasta ilk kez 7 yagin-
da iken klinigimize iifiirim duyulmasi nedeniyle gon-
derilmisti. Akrabalik olmayan ailenin li¢iincii cocugu
olarak dogmustu. Hasta dort yil once sag inguinal
herni nedeniyle ameliyat edilmisti. Yiiz, el ve ayak-
lar ince ve uzun, gozlerde palpebral fisiir asagi dogru,
kulaklar diisiik ve kulak kepcesi 6ne dogru idi. Ayri-
ca, dis anomalileri ve ekstremitelerde hiperelastisite
vardi. Ilk muayene sirasinda, en iyi sol iist parasternal
bolgede duyulan 3/6 siddetinde sistolik iifiiriim sap-
tand1. Elektrokardiyografide sag eksen sapmasi ve sag
ventrikiil hipertrofisi bulgular1 vardi. Ekokardiyogra-
fik incelemede sag kalp bosluklar1 normalden genis-
ti. Trikiispit kapak yetersizligi yoluyla sag ventrikiil
sistolik basinct 150 mmHg olarak hesaplandi. Nabizli
dalga Doppler incelemede her iki pulmoner arter ba-
sinda darlik g6zlendi ve siirekli dalga Doppler ile 100
mmHg’ye ulagan gradiyent alindi.

Hastanin BTA ile degerlendirilmesi sonucunda,
ana pulmoner arterde belirgin genigleme ve her iki
pulmoner arterde darlik bolgeleri goriildii. Aort lize-
rinde darlik goriilmemekle birlikte, brakiyosefalik
arterler kendi etrafinda kivrimli olarak goriintiilen-
di. Inferiyor ve siiperiyor pulmoner venlerde varikoz
ektaziler saptandi. Basing farklarinin kesin olarak
degerlendirilmesi amaciyla yapilan tanisal kateter
anjiyografide sag ventrikiil, sag ventrikiil ¢cikim yolu,
ana pulmoner arter ve sol pulmoner arter distalinde
sistolik basinglar sirastyla 160, 150, 123 ve 15 mmHg

bulundu. Sag pulmoner arter distalinde sistolik basing
22 mmHg idi. Ana pulmoner arterde genisleme, pul-
moner arterlerde ikitarafli yaygin kivrimlar ile birlik-
te anevrizmatik ve stenotik alanlar goriintiilendi (Se-
kil 1a). Resiirkilasyon fazinda da aort ve aorttan ¢ikan
biiylik damarlarda belirgin uzama ve kivrimlagsma
gozlendi (Sekil 1b).

Hastanemiz kardiyovaskiiler cerrahi kliniginde
ana pulmoner arterdeki anevrizmatik bolgeye cerrahi
rezeksiyon ve plikasyon, sag ve sol pulmoner arterlere
perikart yama ile cerrahi onarim uygulandi. Kontrol
ekokardiyografik incelemede sag ventrikiil sistolik
basinct 25 mmHg 6l¢iildii. Pulmoner arterlerde darlik
saptanmadi. Bu bulgularla hasta izleme alindi.

Olgu 2- Ug aylik kiz hasta klinigimize iifiiriim
etyolojisinin aydinlatilmast amaciyla gonderilmisti.
Ikinci dereceden akraba olan anne-babanin birinci
cocugu olarak, normal, spontan yolla ve zamaninda
4.5 kg olarak dogmustu. Dogdugunda hiperelas-
tisitesi fark edilmig, hipotoni nedeniyle bagka bir
merkezde cocuk norolojisi kliniginde takip edil-
mis ve tanimlanamayan bir kas hastalig1 olabilecegi
diigiiniilmiistii. Muayenesinde yiiz uzun, palpebral
dokular asagi dogru idi. Eklemlerde hiperelastisite ve
belirgin trunkal hipotonisite vardi. Dinlemede en iyi
pulmoner odakta duyulan 2/6 sistolik iifiiriim vardi.
Ekokardiyografik incelemede arkus aortanin devam-
Iilig1 net olarak degerlendirilemedi. Sag pulmoner
arterde daha belirgin olmak iizere, her iki periferik
pulmoner arterde siirekli dalga Doppler inceleme ile

Sekil 1. (A, B) Pulmoner arter enjeksiyonunda ana pulmoner arterin anevrizmatik genisligi, periferik pulmoner arterler-
deki darliklar ve ayni enjeksiyonun resirkilasyon fazinda aortun ve bas-boyun damarlarinin kivrimli yapisi gérinmekte.
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35 mmHg gradiyent alindi. Hastaya arkusun degerlen-
dirilmesi ve pulmoner arteryel sistemin patolojisinin
aydinlatilmasi amaciyla tanisal kateter anjiyografi
uygulandi. Kateter anjiyografide ikitarafli, hafif distal
pulmoner arter darlig, aortik arkus ve ana dallarinda
belirgin kivrimlagma saptandi (Sekil 2). Bu bulgular-
la cerrahi girisime ihtiyaci olmadigina karar verilen
hasta medikal izleme alindi.

TARTISMA

Kivrimli arter sendromu ilk kez Tiirkiye’den Dr.
Ali Ertugrul tarafindan 1967 yilinda tanimlanmis-
tir." [lk tanimlanan olgu olan 10 yagindaki kizda, aort
dahil olmak iizere tiim ana arterlerde genel uzama ve
kivrimlasma vardi. Yanaklarda telengiektazi, yiliksek
damak, aort yetersizligi bulunan hastanin histolojik
muayenesinde arterici elastik membranlarda frag-
mentasyon ve mediadaki elastik liflerin dagiliminda
bozukluk saptanmigti.

Ik olgudan itibaren hastalardaki klinik ozellikler
tanimlanmaya baslamistir. Olgularin ¢ogunda ozel-
likle cilt ve eklem bulgulari, atipik yiiz bulgulari,
kardiyak bulgular, inguinal ve diyafragmatik herniler,
bagirsaklarda uzama, makrosefali gibi bulgular ta-
nimlanmigtir.®”! Olgularimizin ikisinde de atipik yiiz
goriliniimii, 6zellikle ince uzun yiiz ve hiperelastisite
vard1. Birinci olgu inguinal herni ameliyat1 gecirmisti.
Ikinci olguda goriilen trunkal hipotonisite hastada kas
hastaligindan siiphelenilmesine neden olmustu. Her
iki olgunun kardeslerinde sendroma iligkin herhangi
bir bulgu yoktu. Olgularin birinde anne-baba arasinda
akrabalik vardi, digerinde yoktu.

Olgularin klinik belirtileri ve kardiyolojik bulgu-
lar1 Ehlers-Danlos sendromu, kutis laksa ve Marfan
sendromu gibi hastaliklardaki ozelliklere benze-
mekle birlikte, iki olguda da var olan atipik yiiz go-
riinlimii ayirici tanida KAS’yi 6n plana ¢ikarmakta-
dir. Daha once bildirilen bir olgunun kiz kardesinde
Ehlers-Danlos sendromuna ait 6zelliklerin goriilme-
si nedeniyle, KAS’nin bu hastaligin varyanti olabile-
cegi veya iki hastaligin birlikte goriilebilecegi fikri
ortaya atilmistir.’®*!

Kivrimli arter sendromunun tani ve takibinde
klinik ve ekokardiyografik bulgular yol gosterici ol-
makla birlikte, tan1 BTA veya tanisal kateterizasyon
yontemleriyle, biiyiik ve orta boy damarlarda uzama
ve kivrimlagmanin gosterilmesiyle konmaktadir. Ol-
gularimizda ekokardiyografide saptanan periferik
pulmoner arter darliklar1 ve klinik bulgular bizi ta-
niya yaklastirmakla birlikte, 6zellikle biiyiik arter ve
dallarindaki kivrimlagsma ve uzamanin izlendigi tani-

Sekil 2. Arkus aorta enjeksiyonunda aortun ve bas-boyun
damarlarinin kivrimh yapisi dikkat cekmekte.

sal anjiyografi ve BTA sendromun tanisinda esas rolii
oynamislardir. Tan1 i¢in mutasyonlarin saptanmasi
amaciyla genetik inceleme de onerilmektedir; ancak,
maddi nedenlerle hastalarimizda genetik inceleme
yaptiramadik.

Sendromun kardiyolojik bulgularinin tedavisin-
de cerrahinin 6nemli yeri vardir.'” Hafif darliklara,
kiiciik anevrizmatik lezyonlara ve kivrimlagmis da-
marlara c¢ogunlukla tedavi gerekmemekle birlikte,
iyi belirlenmis ciddi darliklarda cerrahi ve girisimsel
kardiyolojik tedavi gerekebilmektedir. Onemli dere-
cede pulmoner darlik ve pulmoner arter anevrizmasi
olan ilk olguda cerrahi pulmoner onarim sonucunda
hemodinamik sorun ortadan kalkti.

Sonug olarak KAS, nadir goriilen, cilt ve eklem-
lerde hiperelastisite, atipik yiiz goriiniimii, biiyiik ve
orta boy arterlerde yaygin uzama ve kivrimlagma ile
kendini gosteren bir sendromdur. Etkilenen organ
sistemlerine gore farkli klinik 6zellikler sergileyen bu
sendromun uzun siireli takibi, ciddi komplikasyonla-
rin erken taninmasi ve tedavisi, mortalite ve morbidi-
tenin onlenmesi acisindan onemlidir.
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