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Özet 

MaıJan sendromu, başlıca kardiovasküler sistem bulgula
rı, kas-iskelet sistemi bulguları ve ok ii/er bulgularla sey
reden, otozornal dominant geçiş gösteren nadir bir bağ 
dokusu hastaliğidir. Bütün sistem bulguları arasmda en 
endişe verici o/am karcliovasküler bulgulardir çünkü aort 
kökü anevrizmasi ve rüptürü, ve ayrıca ağir mitral yeter
sizliği, yüksek morhidite ve morta/iteye yol açmaktadir. 
Merkezimizele MmJan sendromu tamsi konan, beş aileye 
mensup oniki kişideki (9 çocuk ve 3 genç erişkin) ekokar
cliografiografik bulgular sunulmaktadir. Aynca, mitral 
kapak ve karda özelliklerinin incelendiği 12 kişilik sağlıklı 
komrol grubu incelenmiştir. Bütün hastalarda değişik de
recelerde mitral kapak prolapsusu ( sekizinde ka/m-gevşek 
yap1da mitral kapak ve üçünde hafif mitral yetersizliği) 
mevcut/u. Ayrıca, mitral kapak kordalarında uzama ve ka
/m/aşma şeklinde değişiklikler dikkati çekici idi (mitral 
kord/sol ventrikiil oram hastalarda 0,58±0,15, normaller
ele 0,29±0.04, p<O,OOOJ ). Bildiğimiz kadarı ile literatürele 
daha önce MatJan sendromunda mitral kapak kordalann
daki patoloji böyle aynnlllı incelenmemiştir. Sekiz vakada 
mitral kapak prolapsusuna ilave olarak aort kökü genişle
mesi nıevcuttu: hastalarm üçünde bu genişlik siniisiere lo
ka/ize idi, dördünde ise sinatübüler bileşke silinmiş, aort 
kökü tiinıiiyle genişlemişti. Literatürdeki, kardiak tezyon
larm yaşla ilerleme gösterdiği gözlemine uygım olarak bi
zim vakalarımizcia erişkinlerdeki ekokardiografik bozuk
luklar çocuklardakinden daha belirgin idi. Ancak bahset
tiğimiz hu iiç kişideki aort kökü genişliği, henüz rüptiir 
için risk suumıa girmenıişti ve bu nedenle herhangi bir 
miidalıelede hulımu/nıadı; Bunlardan ikisinde minimal 
aort yetersizliği belirlendi ve diğer vakalanmızla beraber 
yakm takibe a/mdi. MatJan sendromundaki kardiak bo
zukluklar korkutucu smır/ara doğru ileriediği takdirde 
medikal (hetablokerler) ve cerrahi tedavi ile yaşanı kalite
si ve süresinin uzatilabildiği literatürele bildirilmektedir. 
Bu nedenle, bu hastalarda erken yaştan itibaren uzun sü
reli ve eliizen/i aralıklarla ayrınu/ı ekokardiografik incele
me yapmatwı yararına ve gerekliliğine dikkati çekmek is
tiyoruz. 

Anahtar kelime/er: MatJan sendromu, aort kökü genişle
mesi, mitral kapak prolapsusu, mitral karda uzaması 

Marfan sendromu, bağ dokusunu tutarak iskelet sis

temi bulguları (araknodaktili, skolyoz, pectus exea
vatum veya carinatum), kardiovasküler sistem (aort 
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kökü genişlemesi, mitral kapak prolapsusu) ve göz 
(ectopia lentis) bulguları ile kendini bell i eden, oto

zornal dominant geçiş gösteren kalıtsal bir hastalık 

tır. Toplumda görülme sıklığı 1:5000 ila 1: 10000 
olarak kabul edilmektedir. Vakaların % 25' inde ai le 

hikayesi bulunmaz ve yeni bir mutasyonun bu send
romu ortaya çıkardığı kabul edilir (1). Marfan send

romu birçok sistemi tutmakla birlikte kardiovaski.iler 

bulgular bu sendromda özel bir önem taşır, çünkü 

önde gelen ani ölüm sebebi, aort kökü dilatasyonunu 
izleyen aort kökü diseksiyonudur (2,3). Bu nedenle, 

kardiovasküler değiş ikli kleri dikkatle takip etmek 

gerekmektedir. Dünya literatüründe bu sendroma 

bağlı morbidite ve mortalitenin, son 20 yılda profi

laktik aort kökü replasmanı ve beta-adrenerjik blo
kerlerin kullanımı sonucunda, belirgin şekilde azal
dığı bildirilmektedir (2.4.5.6). Bu bilgiler ışığında biz 

de Merkezimize başvuran Marfan sendrom lu çocuk
lar ve ailelerin?e (toplam oniki birey) ekokardiogra

fik özellikleri araştırdık. 

MA TERYEL ve METOD 
İnceleme grubunun çekirdeğini (i ndeks vakaları). İstanbul 
Üniversitesi Kardiyoloji Enstitüsü, Çocuk Kardiyolojisi 
Bölümüne kardiovasküler inceleme yapılmak üzere 1996 
yılı içinde başvuran ve fizik muayene sırasında Marfan 
sendromu fenatipi bel irlediğimiz beş çocuk oluşturdu. Bu 
çocuklardan dördü üfürüm, biri müphem göğüs ağrısı ne
deni ile gönderi lmişlerdi . Bu çocuklara Merkezimizele 
Marfan sendomu tanısı konmasının ard ından aile içinde 
aynı fi ziksel özellikleri taş ıyan bireyler soruşturu larak in
celemeye çağırıldı. Böylece, beş aileyi içeren (bir ailcde 
iki erkek kardeşi , diğer bir ailede ise kız kardeş-erkek kar
deş, anne, dayı , teyze, teyze kızı ve teyze oğlu olmak üze
re yedi bireyi kapsayan) toplam oniki kişilik bir inceleme 
grubu oluştu. Dokuz çocuğun yaşları 4,4 ile 16 yıl aras ında 
değişmekte idi, üç erişkinin yaşları ise 28, 3 1 ve 33 yıl idi 
(Tablo 1). Cinsiyet dağı lımı 6 kı z - 6 erkek şekl inde idi. 
Bir vaka dışında (Vaka 3) akraba evlil iğ i tarif edilmiyordu. 

Marfan sendromu tanısı klinik ve radyolojik bulgu lar esas 
alınarak kondu m. Uzun - ince vücut yapısı herbirinde be
lirleyici idi (Şekil 1 ). Tablo 1 'de görüldüğü g ibi, ölçülen 
boy değerleri yaşa göre 50 inci persentil ve çok üstünde 
iken vücut ağırlığı (iki erişki n hasta dışında) 50 inci per
seniilin oldukça altında idi. Boy için hesaplanan Z değerle-
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Tablo ı. İncelenen Marran sendromlu oniki vakadaki klinik ve radyolojik bulguların özeti. 

vaka yaş boy ağırlık boy ağırlık boy isim cins akrabalık no. (yıl) (cm) (kg) perseniili perseniili Z skoru 

ı e.d. k 
indeks 

ll 160 37 >97 25-50 2.34 vaka 

2 c.a e 
indeks 

17 vaka 175 46 50-75 3 0.22 

3 k 
indeks 

12 152 33 50 3--10 o g. ı. vaka 

4 mi.t. 
indeks 

14 161 40 50 10 -0.12 e vaka 

5 
mi.t.nin 

18 190 48 >97 30-10 2.46 m.t. c ağabeyi 

6 k 
indeks 

7.6 133 22 97 10-25 1.88 c.y. vaka 

7 m.y. c 
c.y.nin 

5 11 8 18 75-90 25-50 1.81 kardeşi 

8 f.y. k 
c.y.nin 

32 161 57 50-75 50-75 0. 15 annesi 

9 h.a. c 
c.y.nin 

29 185 5 1 97 3 1.72 dayısı 

lO f.ç . k 
c.y.nin 

33 158 60 50 50-75 -0.3 ıcyzcs i 

l l g.ç. c 
c.y.nin 

12 157 32 75-90 lO 0.97 kuzcni 

12 k 
c.y.nin 

4.4 ı 16 15 97 10--25 3.36 ga.ç. kuzcni 

ORT. 17.3 159. 1 40.4 1.21 
~ 

SD. ±9.76 ±20.77 ±13.56 ±1.16 
'--- l MEDiAN: us 

ağırlık 
metakarp 

iskelet endeksi 
Z skoru (boy/en) derormitesi 

-0.45 8 gcnu valgum 

-2.4 1 8.5 
hafi f pectus 
exeavatum 

-1.64 8.7 dorsal skolyoz 

-1.62 8.7 

-2.17 9.4 

-0.4 9.8 
dorsolombcr 

skolyoz 

-0.23 8.3 

0. 13 8.3 
dorsolombcr 

skolyoz 

-1.85 9.3 

0.53 9.4 
dorsolom bcr 

skolyoz 

-1.76 9.7 
hafifpectus 
carinatum 

-0.36 9.4 
dorsolombcr 

skolyoz 

-1.02 X.96 

±0 .95 ±0.61 

-1.03 

doliko- ağız-çene 
sera li yapıs ı 

+ yüksek damak 

yüksek damak, 
+ sıkış ık diş ler 

yüksek damak, 
+ sıkışık dişler 

+ yüksek damak 

yüksek damak, 
+ sıkışık dişler 

yüksek damak, 
+ sıkışık dişler 

+ yüksek damak 

+ normal 

+ 
yüksek damak, 
sıkışık dişler 

+ yüksek damak 

+ yüksek damak 

+ yüksek damak 

Marran göz patolojisi 
racies 

+ yok 

+ yok 

+ yok 

+ yok 

+ yok 

+ subluksasyon 

+ subluksasyon 

+ subluksasyon 

+ luksasyon, operc 

+ subluksasyon 

+ subluksasyon 

+ subluksasyon 

' 
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"' * ~ 
~ 
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~ 
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Tablo 2. Kontr ol gr u bunu oluşturan 12 bir eydeki fizikse l özellikler, ve ekokardiografi ile belirlenen kordalsol ventrikül (LV) ve 
kor d/mitral an u lus değerlerinin özeti. 

n=l 2 yaş (yıl) boy (cm) ağırlık 
(kg) 

DAGILIM 5.8- 38 ı ı ı- 156 15.5-47 

ORT.: ı 1.2 131.2 29 

SD.: ±8.73 ±15.3 ±9.16 

MEDİAN 

ri Tablo 1 'de görüldüğü gibi yüksekti ve 3,33 ile -0,3 ara
sında değişiyorrlu (median - 1 ,35). bu grupta ağırlık için 
hesaplanan Z değerleri ise o ldukça düşüklü ve -2,41 ile 
0,53 arasında değişiyorrlu (median- 1,03). Özetle, bu grup 
içinde boy ile ağırlık arasında ortalama 2,23 standard sap
ma fark mevcuıtu ve bu da hastalarımızın gerçekten uzun 
boylu - ince yapılı kişiler olduğunu gösteriyordu. Litera
türde el kemiklerinin radyolojik incelemesi yapılarak me
takarp boy/en oranı araştırılmış ve "metakarp indeksi"'nin 
Marfan sendromundaki iskelet değişiklikleri yönünden çok 
spesifik bir kriter olduğu belirt i l miştir (8.9). Sinclair ve ark. 
inceledikleri 100 sağlıklı k işide nıetakarp indeksinin 5,4 

Şekil 1. Marfan sendromu özellikleri gösıeren bir ailenin üç bire· 
yi (Vaka 6,7 ve 9): Zayıf-uzun fenot ip, uzun ekstremiteler, ve ti
pik facies: dolikosefali, malar hipoplazi, enofıalmi, reırognaı i ve 
aşağı çeki k palpebral fi ssürler. 

boy ağırlık kord 1 LV kord 1 mit ra l 
Z skoru Z skoru oranı an ulus 

-1.92 ila 1.12 -2.09 ila 1.91 0.24-0.33 0.4R- 0.75 

-0.23 -0.14 0.29 0.6 

±0.97 ±1.23 ±0.04 ±0.09 

-0. 16 -0.03 

ile 7,9 arasında değiştiğini, Marfan sendromlu 20 hastada 
ise 8,4 ile 10,4 arasında dağıldığını bi ldirmişlerdir <9>. Me
takarp indeksi bizim Marfan sendromlu grubumuzeta 8 ilc 
9,8 arasında değişiyorrlu ve yönden literatürle uyumlu bu
lundu (ort. 8,95 ± 0,64; Tablo 1 ). Hastaların sekizinde yine 
radyolojik olarak dorsolomber skolyoz. pectus excava
tum/carinatum ve genu valgum şeklinde deformiteler mev
cuıtu. Literatürde Marfan sendromunun ıipik yüz hatlarını 

tarif için kullanılan kriterler (dolikosefali. malar hipoplazi. 
enfta lmi, retrognati, aşağı çekik palpcbral fissürlc r) hasıa

larımızda değişik derecelerde mevcuttu (Şek il 1 ). Üst da
mak kavsi onbir hastada yüksekti ve bunlardan beş inde 
dişler üstüste biner tarzda dizi lmişti. Pupilla dilaıe edildik
ten sonra bir oftalmolog tarafından çizgi lamba ile yapılan 
göz incelemesinde altı hastada lens subluksasyonu saptan
dı, ayrıca bir erişki n (vaka 9) daha önce Jens luksasyonu 
nedeni ile operasyon geçirmişt i. Subjektif semptom olarak 
göğüs ağrısı tarif eden hastada efor testi normal bu lundu 
(vaka 2), diğerlerinde şikayet belirtilmiyordu. Bütün hasta
larda elektrokardiogram normal idi; ıe legrafilerde kardio
megali yoktu. Hiçbir hastada akut romatizmal ateş anam
nezi mevcut değildi. 

Marfan sendromlu grubun yanısıra, kardiak bulguları nor
mal olan ve yaşları 5.8 ila 38 yıl arasında deği şen sağ lıklı 
12 kişi, özellikle mitral kapak yapısı ve korda uzunlukları
nı değerlendirmek üzere, kontrol grubu o larak ekokardiog
rafik incelemeye alındı (Tablo 2). Bu grupta boy ve ağırlık 
için hesaplanan Z değerleri, Tablo 2'de görüldüğü gibi, 
birbiri ile uyumlu idi (median Z skoru değerleri sıras ıy la 
boy ve ağırlık için normal grupta -0, 16 ve -0,03, buna kar
şılık Marfan grubunda 1,35 ve-1.03). 

İki-boyutlu, M-mod, PW ve renkli Doppler ekokardiyog
rafik incelemede Acuson 128 XP/1 O model alet ve 4 V 
transdüser kullanıldı. Hastalar sakin bir durunıda sırtüstü 
ve hafif sola dönük durunıda yatırılarak apikal ve parasıer

nal inceleme, sırtüstü ve baş hipereks tansiyonda o larak 
suprastemal inceleme tamamlandı. Segmental analiz rutin 
şekilde tamamlandıktan sonra ayrıntılı inceleme ve ö lçüm
ler için yeniden aort kökü ve mitral kapağa dikkat edildi. 
Asandanaort genişliği 1) an ulus, 2) sin Us Valsalva. 3) si
notübüler bileşke ve 4) proksimal asandan aort seviyele
rinde değerlendirildi; sinüs seviyesinde n hem 2-boyutlu 
hem M-mod ölçümler alınarak genişleme olup olmadığı

nomogramlara bakılarak kontrol edildi (I 0). Aorı köklin
deki genişleme sadece sinüs Valsalva seviyesine sınırlı ise 
"lokal ize genişleme", sinatübüler bi leşke de sili nmi ş ve 
asandan aort tümüyle düz boru konturunu almış ise "jcne
ralize genişleme" bulunduğuna karar verildi. So l venırikül, 
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mitral kapak ve kordalar ise şu seviyelerde ayrıntılı şekilde 
ölçüldü: 1) Anterolateral papiller kas ile mitral kapak ara
sındaki kordaların uzunluğu (sistol sonunda), 2) Mitral ka
pak anulusu (diastol sonunda, "içten içe"), 3) Sol ventrikül 
genişliği (M-mod kesit, kordalar hizasında, diastol sonun
da). Bütün değerler 3 ila 5 ölçümün ortalaması alınarak 
hesaplandı. Korda ve kapak kalınlığı ölçümlerini hastanın 
yaşından ve ağırlığından bağımsız olarak değerlendirebil
mek için mitral karda uzunluğu aynı kişideki sol ventrikül 
genişliğine ve ayrıca mitral anulus çapına oranlandı. Mit
ral anulusu diastol sonunda ölçüldü, çünkü referans nokta
ları sistoldekine göre çok daha net belirlenebiliyordu. Ay
rıca bütün kalp kapaklarındaki akım ve yetersizlik mevcu
diyeti hem PW Doppler, hem de renkli Doppler ile değer
lendirildi. 

BULGULAR 
İncelenen bütün Marfan sendromlu hastalarda eko

kardiografik değişiklikler mevcuttu (Tablo 3). Sekiz 

hastada aort kökü genişlemişti: bunların üçünde ge-

Şekil 2. Marfan sendromlu 7 yaşındaki kız çocukta (Vaka 7) üst
te: aort kökünde "jeneralize" genişleme mevcut (proksimal asan
dan aort tübüler görünümde, sinüs genişliği: 29 mm, normali 
<22mm). Ayrıca mitral kapağın önemli şekilde sol atrium içine 
balonlaşmalar yaptığı (oklar) ve kordaların uzadığı (kord = 24 
mm; kord/LV = 0,59) görülüyor. Altta: "lloppy" mitral kapağın 
kalın ve gevşek yapıs ı (ön yaprakçık ucunun kalınlığı = 4 mm) 
dikkati çekiyor. 
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nişleme sadece aortik sinüsü ilgilendiriyordu "lokali

ze" genişleme); geri kalan beşinde ise sinotübüler bi

leşke de düzleşmişti ("jeneralize" genişleme) ve bu 

gruptaki iki erişkinde minimal aort yetersizliğ i d ik

kati çekiyordu (Şekil2, 3 ve 4). 

Mitral kapak patolojisi bütün hastalarda mevcuttu: 

dört hastada yayianma tarzında, geri kalan sekiz has

tada ise sol atrium içine doğru belirgin balonlaşma

lar şeklinde mitral kapak prolapsusu görüldü (Şekil 2 

üst). Ön ve arka yaprakçıklar kalındı ve gevşek do

kulu bir yapı gösteriyordu ("floppy" kapak"). Bun

lardan başka, mitral kordaların uzunluğunun da Mar

fan sendromlu hastalarda belirgin şekilde arttığı dik

kati çekti (Şekil 3 ve 4, Tablo 3). Korda uzunluğu

nun aynı hastadaki sol ventrikül çapı ve mitral a nnu

lusa oranlanması ile elde edilen değerlerin Marfan 

sendromunda ve normallerde birbirinden çok anlam

lı fark gösterdiği Şekil 5 ve 6'daki grafiklerde görül

mektedir (korda/L V oranı Marfan'Jılarda 0,58 ± 0,15 

Şekil 3. Marfan sendromlu 5 yaşındaki e rkek çocukta (Vaka 6) 
üstte: kordalardaki u zama {ok; kordiL V = 0 .57), ve altta: proksi
mal aorıun hatalarının silindiğ i ve aort kökünde "jenenılizc" ge
nişleme olduğu görülüyor (aortik sinüs = 26 mm. normali <22 
mm) 
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Şekil 4. Daha önceki şekillerdeki iki çocuğun dayısı olan Marfan 
sendromlu bu erişkinde (Vaka 9) üstte: prolabe olan "floppy" mit
ral kapak, genişlemiş aort kökü (40 mm) ve uzun (41 mm) mitral 
kordalar (ok lar, kordiL V= 0,77) görülmektedir. Alttaki şekilde, 
uzamış ve çok kalıniaşmış kordaların (ok) sisrol başında kendi 
üzerlerine katlandığı dikkati çekmekıedir. 

iken normal grupta 0,29 ± 0,04, p<0,000017; kor
da/MV anulus oranı Marfan'lılarda 1,08 ± 0,21 iken 
normalde 0,60 ± 0,09, p<0,000002). Bu patolojiler
den başka, Vaka 7'de ve onun dayısında triküspid 
kapak prolapsusu da mevcuttu. Hiçbir vakamızda 

pulmoner arter veya dallarında genişleme belirlen

medi. 

TARTIŞMA 

Marfan sendromunda karakteristik olan bağ dokusu 
bozukluğu, kardiovasküler sistemde kendini özellik
le aort kökü genişlemesi ve mitral kapak bozukluğu 

olarak göstermektedir; bu nedenle bu sendromda 
rastlanan birçok bulgu arasında en fazla endişeye yol 
açanlar kardiovasküler bulgulardır. Marfan sendrom
lu hastaların yaklaşık % 50-75 inde kardiovasküler 
sistem tutulumunun görüldüğü ve hastaların yaklaşık 
1/3'ünün başta aort diseksiyonu olmak üzere, kardio-
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Şekil 5. Marfan sendromunda ve kontrol grubunda mitra l kurda 1 
sol venırikül oranlarının değerlerini ayrı ayrı gösteren grafik 
(p<O,OOO 1 ). 

vasküler komplikasyonlardan genç yaşta kaybedildi
ği bildirilmektedir (2, ı ı . ı 2). 

Genetik araştırmalarda, Marfan sendromundan, kro
mozom 15 üzerinde yerleşmi ş bulunan fi bri llin 
(FBNl) genindeki bozukluğun sorumlu olduğu ve 
otomozomal dominant geçiş gösterdiği bel irlenmiştir 

(13). Kaltımsal yük mevcut olduğu zaman tam penet

rans göstermekle beraber aynı aile bireylerinde veya 
ayrı ailelerde klinik bulgular değişik derecede ağırlık 

taşırlar . 

Patolojik olarak, aort üzerinde her seviyede, ayrıca 
pulmoner arterde, serebral damarlarda, duktus ar

teriosusta ve koroner arterlerde anevrizmalar bildi
rilmiştir (3, 14). Histolojik incelemede damar duvarın

da fragmantasyon, segmental atrofi, elastik liflerin 
kaybı ve kollajen artması karakteristiktir. En önemli 
tutulum yeri olan aort duvarındaki media dejeneras
yonu ve elastik lamina kaybı sonuç olarak asandan 
aortanın dilatasyonu ve kapak yetersizliğine yol 

açar. 

Aort kökü dilatasyonunun hastanın yaşına bağlı ola
rak progresif bir seyir gösterdiği bilinmektedir (6), ve 

genişlemenin önce aort sinüslerinden başladığı ko
nusunda görüş birliği mevcuttur. Sonra sı rası ile ge
nellikle aort anulusunun (1 sı , veya sinatübüler b ileş

kenin genişlediği (9), ve giderek proksimal aorta hat-
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Şekil 6. Marfan sendromunda ve kontrol grubunda mitral korda 1 
mitral anulus oranlarının değerlerini ayrı ayrı gösteren grafik 
(p<O,OOO I). 

larının silinerek "düz bir boru" halini aldığı belirtil
mektedir. Sinetübüler bileşkedeki -yani komissüral 
bağlantı seviyesindeki- genişlemenin, kapak koap
tasyonundaki bozulmayı ve buna bağlı olarak aort 
yetersizliği olasılığını ve derecesini belirlediği düşü
nülmektedir. 

Roman ve ark., Marfan sendromunda aort kökü ge
nişlemesinin prognostik anlamını araştırmak için 
113 hastayı (84 erişkin ve 29 çocuk) uzun süre takip 
etmişler ve genişlemenin "lokalize" olduğu, yani sa
dece sinüsleri ilgilendirdiği durumlarda prognozun 
daha iyi kabul edilebileceğini, genişlemenin "jenera
lize" olduğu, yani ilave olarak sinetübüler bileşkeyi 
ve proksimal asandan aortayı da tuttuğu durumlarda 
kamplikasyon riskinin % 33'e çıktığını be lirtmişler

dir (12). Yazarlar ayrıca jeneralize aort genişlemesi 
olanlarda yıllık aort kökü büyümesinin, başlang ıçta 

lokalize genişleme göstereniere oranla daha h ızlı ol
duğuna dikkati çekmektedirler. 

Tablo 1 'de görüldüğü gibi, bizim aort kökü patolojisi 
bulunan sekiz vakamızdan üçünde "lokalize" gen i ş

leme, aynı ailenin beş ferdinde ise "jeneralize" ge
nişleme mevcuttu. Asandan aort, "hatların ı kaybet
miş düz bir boru" görünümünü alm ıştı ; ancak halen 
genişliği 4 cm'yi geçmemişti -yani şimdil ik risk ala
nına girmemişti. Bu son ailedeki (Vakalar 6- 1 2) kar

diyak patolojinin (hem korda uzunluğu, hem de aort 
kökü genişlemesi yönünden) çocuklarda daha hafif, 
erişkinlerde daha ağır olması da lezyonların yaşla 

ilerlemesi yönünden literatür bulgu l arına uygun luk 
gösteriyordu (6,12). 

Tablo 3. Marfan sendromlu hasta grubundaki ekokardiografik bulgular (LV= sol ventrikül, AY= aort yetersizli ği, M VP= mitral ka
pak prolapsusu, TVP= triküspid kapak prolapsusu) 

vaka 
aort aortik sinus MVP 

mitral korda kapak 
kord 1 

yaş kökünde anulusu Valsalva (ve kapak TVP kord 1 LV mitral 
no. (yıl) genişleme (mm) (mm) özelliği) patolojisi yetersizliği an ulus 

ı ll yok 16 21.3 kalın-gevşek hafif kalın hafif MY - 0.36 0.73 

2 17 yok 21 22.6 yayianma uzunca yok - 0.38 0.95 

3 12 yok 16 21 yayianma uzun yok . 0.41 0.7R 

4 14 fokalize 18 30 yayianma uzun- kalın yok - 0.58 1.09 

5 18 lokalize 22 29 yayianma uzun- kalın yok - 0.67 1.28 

6 7.6 jeneralize 16 29 kalın-gevşek uzun- kalın yok - 0.59 1.06 

7 5 jeneralize 17 27 kalın-gevşek uzun- kalın yok - 0.57 1.29 

8 32 jeneralize 27 34 kalın-gevşek uzun- kalın minimal AY - 0.79 1.34 

9 29 jeneralize 29 40 kalın-gevşek uzun- kalın minimal AY - 0.77 1.3 

10 33 jeneralize 23 40 kalın-gevşek uzun- kalın hafif MY - 0.75 1. 18 

ll 12 lokalize 21 31 kalın-gevşek uzun- kalın yok - 0.55 0.94 

12 4.4 yok 15 20 kalın-gevşek uzun- kalın hafif MY - 0.63 0.97 

ORT.: ı7.3 20.5 29.5 0.58 1.08 

SD.: ±9.76 ±4.5 6.6ı ±O. ıs ±0 .2 ı 
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Marfan sendromlu hastalara ait aktif çalışan bir der
neğin mevcut olduğu ve bu konu ile özel olarak ilgi
lenerek hastaların çeşitli sorunlarına eğilen bir dok
torlar ekibinin (lll bulunduğu İngiltere'de yapılan 
geniş kapsamlı (186 Marfan sendromlu çocuk ve 
adolesanın incelendiği) bir çalışmada da bizim bul
gularımıza uygun olarak ciddi kardİavasküler komp
likasyonların çocukluk çağında nadir olduğu, ve an
cak erişkinlik döneminde ortaya çıktığı belirtilmiştir 
(16). 

Mitral kapak lezyonlarının etkileri aorttaki değişik
liklerden daha az dramatiktir. Histopatolojik olarak 
"floppy" (kalın-gevşek) mitral kapağın spongiosası 
mukoid madde içerir. Kordalarda elongasyon ve rüp
tür, ve ayrıca papiller kas disfonksiyonu görülebilir 
(14). N ormal popülasyonda 50 yaşın üstünde 
"floppy" mitral kapak sıklığının % 5 olduğu ve çok 
yavaş ilerleme gösterdiği, ancak "floppy" mitral ka
pak Marfan sendromunun kapsamında yer alıyorsa 
prognozun bu kadar iç açıcı olmadığı belirtilmekte
dir ( lll. Marfan sendromlu erişkin hastaların % 
50'sinde klinik olarak ve% 75'inde ekokardiyografik 
olarak mitral kapak prolapsusu belirlenmiş ve bunla
rın llS'inde 30 yaşından sonra önemli mitral yeter
sizliğinin geliştiği bildirilmiştir (12,12). Bu nedenle, 
mitral kapak patolojisinin de erken yaşta tanınması 
önem taşımaktadır. 

Bizim bütün vakalarımızda değişik derecelerde mit
ral kapak prolapsusu mevcuttu; bunlardan üçünde 
hafif derecede mitral yetersizlik, sekizinde kalın ve 
gevşek görünümdeki "floppy" kapak ve ayrıca bir 
hasta hariç hepsinde mitral kordalarda uzama dikkati 
çekiyordu. Literatürde Marfan sendromunda mitral 
kordalarda "gerilme"den bahsedilmekle beraber, bil
diğimiz kadarı ile bizim bu araştırmamızdaki gibi 
kordaların uzunluğunu objektif olarak, ölçümleri ile 
belirleyen bir çalışma bulunmamaktadır. 

Hirata ve ark. 24 erişkin Marafan'lı hastanın 22'sinde 
mitral kapak patolojisi tanımlamış ve erişkinlerde 
mitral kapak prolapsusunun genellikle semptomatik 
olduğunu, ancak aort kökü dilatasyonunun genellikle 
yetersizlik veya disseksiyon gelişene kadar sessiz 
kalabildiğine dikkati çekmiştir cısı. Hasta incelmiş 
olan aort duvarının rüptürü veya disekan anevrizma 
sonucu acil olarak geldiği zaman ne yazık ki morta
lite yüksektir c ı ı.ısı. Tedavisiz disekan anevrizma
larda hastaların % 25'i yirmi dört saat içinde, % 50'si 

ilk yedi gün içinde, % 75'i ilk ayda ve % 90'ı bir yıl 
içinde kaybedilir. Bu rakamlar aort kökündeki geniş
lemenin ve bu genişlemeyi iyi takip ederek doğru 
zamanda müdahale etmenin önemini ortaya koymak
tadır. 

Elektif aort kökü replasmanı için endikasyon (aort 
yetersizliği bulunup bulunmadığına bakılmaksızın) 

aort kökü genişliğinin 5 ila 5.5 cm'ye ulaşması veya 
aile anamnezinde 5 cm'den küçük çapta da aort di
seksiyonu bulunmasıdır (3,6,11,12). Operatif mortalite 
çok gelişmiş merkezlerde % 5 civarında ve postope
ralif 5 yıllık sürvi % 75, 10 yıllık sürvi % 56 dolay
larındadır (3,4, 19). 

Betabloker tedavisi ile ilgili olarak retrospektif ve 
prospektif bazı çalışmalar bu tedavinin aort kökü di
latasyon hızını azalttığını göstermiştir. Betablokerle
rin, ejeksiyon gücünü azaltarak aort duvarı üzerinde
ki ani basınç değişikliklerinin etkisini hafiflettiği ile
ri sürülmektedir. Bu nedenle, çocukluk döneminde 
bile, eğer aort kökü genişliği çocuktaki büyüme hı 

zından daha hızlı artıyorsa oral betabloker tedavisi 
önerilmektedir (6). Beta blokerlerin, negatif kronot
rop ve negatif inotrop etkileri ile asandan aort üze
rindeki zorlanmaları azalttığı düşünülmektedir. An
cak biz beta bloker tedavisi uygu lamadık, çünkü 
hastalarımızı henüz izlemeye başlamıştık ve aort kö
kü henüz 4 cm'den geniş olan vaka yoktu. 

Sonuç olarak, Marfan sendromu nadir görülen bir
sendrom olmasına rağmen taşıdığı kardiovasküler 
riskler nedeni ile erken tanınması önemlidir. Kardİa

vasküler bulguların yıllar içinde ilerleyici bir seyir 
gösterdiği ve medikal/cerrahi müdahalenin hayat 
kurtarıcı olabildiği gözönünde bulundurulursa bu 
hastaların düzenli aralıklarla ve uzun yıllar boyunca 
ayrıntılı ekokardiyografik inceleme ile izlenmesinin 
ne kadar önem taşıdığını bir kere daha hatıriatmakta 
yarar görmekteyiz. 

Teşekkür: Bu makalenin oluşturulması ve geliştiril
mesindeki özverili ve yaratıcı katkılarından ötürü 
Prof. Dr. Teaman Onat'a teşekkürlerimizi beli rtmek 
istiyoruz. 
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