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ÖZET 

Kronik progressif eksternal oftalmop/ejisi, retinanın pig
menter degenerasyonu ve tip 1 diabeti bulıman Kearns
Sayre sendromu tanısı almış 14 yaşındaki erkek hasta 
kareliyak patolojisi nedeni ile yatmlmıştır. Kliniğimizde 
atrio-ve11frikiiler tam blok tesbit edilen hastaya profi/aktik 
olarak kalıcı pacenıaker uygulanmış ve nadir bir nıito
kondrial miyopati olması nedeni ile literatür bilgileri göz
den geçiri/erek sımulnı.uştur. 

Anahtar kelime/er: Keanıs-Sayre sendromu, mitokondri
a/ nıiyopati, A-V blok, pacemaker 

Kearns-Sayre Sendromu (KSS) progressif oftalmo
pleji, retinanın pigmenter dejenerasyonu ve kalp blo
ku ile karakterize nadir bir mitokondrial miyopatidir. 
Olguların büyük çoğunluğu sporadiktir ve çok azın
da aile hikayesi pozitiftir. Semptomlar tipik olarak 
20 yaşından önce başlar. Hastada atrio-ventriküler 
iletim bozukluklarına bağlı olarak Adams-Stokes 
sendromu, senkop ve ani ölüm görülebilir. KSS tanı
sı almış, atrio-ventriküler tam blok gösteren ve bu 
nedenle profilaktik olarak kalp pili implante edilen 

olgumuzu nadir görülen bir sendrom olması nedeni 
ile yayınlamayı uygun gördük. 

OLGU BiLDİRİSİ 

T.M. 15 yaşında erkek hasta, ailenin 1. çocuğu, 9 ve l ya
şındaki 2 erkek kardeşi sağlıklı. Anne baba aras ında akra
balık yok. 5 yaşına kadar gelişınes i normal olan hastada bu 
yaşta aile tarafından boy uzamasında duraklama ile sol göz 
kapağında düşüklük farkedilmiş fakat üzerinde durulma
mış, 9 yaşında göz kapaklarındaki düşüklük nedeni ile 
doktora müracaatında boy kısalığı yönlinden tetkik edilmiş 
ve panhipopitiutarisnı tanısı konularak büyüme ve tiroid 
hormenu başlanılmış (aile tarafından 1.5 yıl devanı edil
dikten sonra yararı olmadığı gerekçesi ile kesilmiş) . 14 ya
şında çok su içme, çok idrara çıkma nedeni ile tekrar mü-
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racaat eden hastaya Tip I diabet tanısı yanında external of
talmopleji, retinitis pigmentosa ve kas biyopsisine dayanı

larak KSS tanısı konulmuş. Hastada bradikardi bulunması 
ve EKG'de atrioventriküler (A-V) blok saptanması üzerine 
kardiyolojik yönden değerlend i rilmesi iç in kliniğimize 
sevk edilmiş. 

Fizik muayenesinde; genel durumu iyi olan hastada 7 yıl
lık bir somatik gelişme geri liği mevcuttu (boy: 128 cm. 
ağırlık: 22 kg). Deri altı yağ dokusu azalmış, kaslarda mi
nimal atrofi vardı, saçlar seyrek ve ince telli idi. Bilateral 
pitozisi (Resim l ) bulunan hastanın göz ınuayencsiııdc, 
ınaküler bölgelerde dejenerasyon, retina çevresinde pig
menter retinopaıi mevcuttu. Her iki gözün yukarı, aşağı ve 
sola hareketlerinde kısıtlılık vardı. Her iki gözde de görme 
4/10 olarak tespit edildi. Odiyograınında, yüksek frekanslı 
senserinöral tipte ortalama 50-60 dB işitme kaybı saptan
dı. Nörolojik sistem muayenesinde kas gücünde bir asi
meiri yoktu, derin tendon refleksleri üstte +/+, altta ++/++ 
olarak tesbit edildi. Patolojik refleks alınnıadı, yüzeyel ve 
derin duyu normaldi, serebeller sistem muayenesinde pato
loji yoktu. Elektroensefalografısi normal sınırlarda bulun
du. 

Kardiyevasküler sistem nıuayenesinde; kalp tepe aıını ı 5. 
interkostal aralıkta klavikula orta haııı üzerinde zayı f ola
rak alınıyordu. Kalp frekansı dakikada 44 saptandı. Dinle
mekle kalp sesleri normaldi , apekste 1/6 şiddetinde kısa 
sisıolik üfürlimü alınıyordu. Hastanın çekilen teleradyog
rafisi normal olarak değerlendirildi. EKG'dc -80°'lik sol 
aks deviasyonu mevcuııu. QRS süresi 0. 12" ile uzanııştı. 
her P dalgasını QRS patemi izlemiyordu; p hızı 85/clak .. 
QRS hızı 44/dak. olup ve QRS kendi aralarında düzenli 
idi. Sonuç; sol dal bloku ve tanı AV blok (Resi nı 2). Has
tanın 24 saatlik Holter EKG incelenmesinde de ta ın AV 
blok sapıanarak venırikül hızı dakikada en düşük 36 en 
yüksek 57 olarak tespit edildi. ' 

Ekokardiyografisinde sol ventriklil ve sol atrium ge ni ş . 

Kalp konıraksiyonları normal sınırlarda (kısalma fraksiyo
nu normal, L VEF normalin alt sınırında % 65) saptandı. 
Renkli akınıla sol venırikülün dilatasyonuna bağ lı hafif 
mitral yetersizliği görüldü. 

Kliniğimizde 2 hafta süre ile nıon itor altında normal sinüs 
ritmi hiç saptanmadı, aıropin testine cevap al ın anıaclı. 
Yatış süresince hastada senkop görülmedi, arıeriyel tans i
yon normal seyreıti. Yenirikül hızının devamlı olarak da
kikada 45'in altında kalması ve hastalığın progressif olma
s ı nedeniyle kalıcı pace-maker takılınasına karar verileli ve 
ventrikül hızı dakikada 76 olacak şekilde YDD ıipi pace 
takıldı. 
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Şeki l 1. 15 yaşındaki haslaınızda bilaleral plozis görülmekle. 

Şekil 2. üsııe Dil'de P ve QRS'Ierin kendi aralarında munlazaın 
olduğu lam A-V blok görülmekte. Alıla ise pacemaker sonras ı ay
nı derivasyonda dakikada 75 vuruya ayarianan venırikül ri lıni gö
rülmekle. 

TARTIŞMA 

Mitokondrial miyopatilerin çok az bir kısmı klinik 

olarak tarif edilmiştir. Bunlardan biri ilk defa 1958 

yılında Kearns ve Sayre tarafından tanımlanmıştır 
(1) . Klinik olarak progressif oftalmopleji, retinanın 

pigmenter dejenerasyonu ve kalp blokundan müte

şekkil triad vardır. Semptomlar tipik olarak 20 ya
şından önce başlar ve kız erkek farkı yoktur (2), 

Sendroma sıklı kla fasial ve periferik kas zayıflığı, 

sağırlık, boy kısalığı, anormal EEG bulguları ve se

rebrospinal ınayide protein seviyelerinde artma eşli k 

eder (1,2). Diabetes mellitus, hipotiroidi gibi endok

rin bozukluklar arada bir görülebilir (3), Olguınuzda 

da tip I diabet saptanmıştır. Oftalmopleji genell ikle 

simetriktir ve tedricen gel işir, ileri durumlarda ptosi

se bağlı görme kısıtlanabilir. 

KSS'lu hastaların % 57'sinde kardiyak tutuluına rast
lanır (2), Ancak bunlar oftalınoplejik bozukluklardan 

daha sonra gelişir (4). Bu nedenle yukarıdaki göz be

lirtileri olan hastaların kardiyolojik yönden dikkatli 

izlenmeleri gerekir. Kadiyak tutulum miyokarddan 

çok iletim sistemini tercih eder ve progressif bir se
yir gösterir (5,6,7), Hastalarda başlangıçta miniınal 

olan iletim bozuklukları zamanla bifasiküler, trifasi
küler ve komplet AV bloka kadar i le rler (5.6). Ro

berts ve mesai arkadaşları (7) rapor edilmiş 17 

KSS'lu olguyu inceleyerek kendi 2 olgu l arı ile bir
likte değerlendirmiş ve toplam 19 hastanın ı 6'sında 

hastamızda da olduğu gibi sol anterior fasiküler blok 

yalnız veya sağ dal bloku ile beraber gözlenmiş. 

Bunlardan 2'sinde A-V tam blok nıevcutmuş, 2 olgu

da sonradan tam AV blok, 4 olgudada ise sonradan 

Mobitz II tipinde 2. dereceden A-V blok gelişmiş 

bunlardan biri eksitus olmuş yaşayan diğerlerine ise 

profilaktik olarak pace maker iınplante edilmiş. 

Bildirilen elektrofizyolojik çalışmaların hepsinde 

His-Purkinje sisteminin tutulduğu gösterilmiştir 

(6,7,8), Histopatolojik incelemeler ileti sistemindeki 

anormalliklerin distal His bandında, dallarında ve 

infranodal iletiınde olduğunu göstermiştir (7.9). En

domiyokardial biyopsi veya otopsi sonuçlarında ı ş ık 

mikroskopu ile interstisiyel fibrozis, ınİyokard fibril 
Ierinde hipertrofi ve endokard kalınlaşınas ı , elektron 

mikroskopisinde ise mitokondrilerde prol ifcrasyon 

tespit edilmiştir (5). 

KSS'da spesifik bir biyokimyasal anormallik gösteri

leıneıniştir, Ogasahara ve arkadaşları (10) KSS'lu 

hastalarda coenzym Q- IO'da bir defekt olduğunu ilc

ri sürmüşlerse de bu diğer araştırmacılar tarafından 
doğrulanmamıştır (1 1,12). Progressif eksternal ofıal

mopleji ve mitokondrial miyopatilerde kasta fokal 
olarak cytochrome C-oxidase aktivites inin azaldığı 

çeşitli raporlarda bildirilmiştir (13.14.1 5). Brcsolin ve 

arkadaşları (12) KSS'Ju kalp yetersizliğinden ölen bir 

hastalarında kasta cytochrome C-oxidase aktivitesi-
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nin hastanın klinik tablosuna paralel, progressif ola

rak azaldığını göstermişlerdir. 

Son yıllardaki çalışmalarla mitokondriyal hastalık

lardaki karakteristik kardiyak değiş ikliklerden mito

kondriyal DNA'daki bazı özel m utasyonlann soruın

lu olabileceği ileri sürülmüştür (4. 16,17,18). Soga ve 

arkadaşları (16) KSS'Iu hastaların % 70-80'inde mito

kondrial DNA moleküllerinde geniş delesyonların 

bulunduğunu belirtmişlerdir. Anan ve arkadaşları (4) 

da kardiak tutulum gösteren Keams-Sayre Sendrom

lu 17 hastada mitokondrial mutasyonları inceledikle

rinde mitokondrial DNA'da geniş delesyonlar tesbit 

etmişlerdir. Yine Barrientos ve mesai arkadaşları (18) 

KSS'lu 6 olguda ınitokondrial DNA mole küllerinde 

geniş delesyonlar bulunduğunu bildirmişlerdir. 

Kearns-Sayre Sendromlu hastalarda kardiyak iletim 

bozukluklarının progress if ve hastaların % 20'sinde 

kalp bloklarına bağlı ölümün bulunması (4) yüzün

den bu hastalarda yaşam süresini uzattığı için, profi

taktik olarak paceınaker iınplantasyonu gerekmekte

dir. 
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