BiR VAK'’A MUNASEBETIYLE MARFAN SENDROMU
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Klinigimizde uzun zamandanberi goriillmemesi, miiskiilo-skeletal
bulgularin ¢ok bariz olmasi ve dahili belirti ve semptomlarin yoklugu
nedeniyle miisahade ettigimiz bir vak’anin takdimini uygun gordiik.

Marfan Sendromu hemen daima otosomal dominant olarak gecen,
mezodermal orijinli konjenital ve familyer bir hastaliktir. Major 6zel-
likleri sunlardir:

1 — Uzun, ince, 6riimeekimsi el ve ayak parmaklari (araknodak-
tili)

2 — Ligamentlerin generalize relaksasyonu

3 — Generalize miiskiiler gelisme geriligi

4 — Bilateral lens dislokasyonu (lens ektopisi)

5 — Kalp anomileri, aort anevrimasi

6 — Yiiksek sert damak

7 — Omurga, sternum, toraks ve mafsal anomalileri.

Marfan sendromunun klasik triadi sublukse lensler, iskelet ano-
malileri ve kardio vaskuler hastaliktir. Ayrica akcigerleri, adaleleri,
geniteliriner sistemi ve deriyi de atakeeder. Her iki seksi de egit ola-
rak etkiler, irk ayirimi gézetmez. Biyokimyasal bir defekt goriilme-
mesine ragmen bu hastaligin bir konnektif doku hastaligi oldugu ke-
sindir.

Marfan'li bir hastanin en goze carpan fizik 6zelligi, miigkiiloske-
letal defektleridir. Kaide olarak hasta uzundur ve uzun ekstremiteleri
vardir. Araknodaktili géze carpar. Prognatizm ve yiiksek damak go-
riilebilir. Ince, uzun yiiz karakteristiktir. En cok goriilen vertebral
ancmali kifoskolyozdur, ayrica pectus excavatus kemik degigiklikle-
rinin en karakteristigidir. Generalize adale hipotonisi ve hipoplazisi
eklemlerinin gevsemesine yol acar, nadiren kontraktiir meydana, gelir.

Sigli Cocuk Hastanesi Goz Klinigi (Sef. Dr. Ertugrul Tarhan).
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Marfan’h vak’alarin 1/3 iinden ¢ogunda kardiyovaskiiler anoma-
liler goriiliir ve en ciddi semptomdur, Oliim genellikle kalp hastalifina
baghdir. Kalp patolojisi aortik valviile, assendan aortaya ve tunica
mediadaki dejeneratif procese baglh olarak meydana gelen dissekan
anevrizmaya inhisar eder. Geng hastalarda bu tip bir vaskiiler hasta-
Iik goriildiigiinde, Marfan’dan siiphe etmelidir. Nadiren dissekan anev-
rizma aniden olusur, prekordiyumda yirtilma agrisi duyulur ve miir-
miir geligir. Diger valviiller de etkilenebilir, mitral ve trikiisbit val-
viillerindeki miirmiir diagnostiktir,

Akcigerler de anomalilerin bulunabildigi yerlerdendir. Anormal
lobulasyon kistik malformasyonlar, akeigerin parsiyel aplazisi, prog-
resif amfizem, fibroz gibi.

Genitoiiriner sistemde kiiciilk mobile bébrekler, iireterik striktiir-
ler bulunabilir.

Epidermal strialar ve subkutan yag dokusunun azalmasi siklikla
goriiliir.

Marfan Sendromlu hastalarin hepsi boylu, ince-uzun parmakl
ve pectus excavatuslu olmazlar. Fenotip olarak normal olabilir ve sa-
dece disloke lensli goriilebilirler.

Bu hastalarda miyopi, ptoz, megalokornea, mavi sklera oldugu ya-
yinlanmigtir. Ayni sekilde strabismus sikhkla goriiliir, fakat sadece
bunun goriilisii diyagnostik degildir. On kamara agisi: gelismemis
silyer cisim, ¢ok genis trbekiiler ag, géze carpmayan schwalbe ¢izgisi
ihtiva eder. Irisin kriptleri azdir, iridodenezis vardir, dilatatér kas
hipoplaziktir, midriyatiklere ragmen pek genislivemez.

Bellibagli lentikiiler anomali, ektopi lentistir. Marfan’lh hastala-
rin kahir ekseriyetinde goriiliir. Bilateraldir, liste veya siipero-nasale
dogru yer degistirmistir. Lens ektopisi tahminen zayif zoniiler bag-
lant1 sonucudur. Sferofaki ve katarakt formasyonu da olugabilir. De-
gisik tipte retina dejeneasyonlar1 bulunabilir. Retina dekolmani ve
periferik pigmenter retinopati siktir.

Marfan Sendromu ile komplike glokom degisgik yollarla olusur:
Antericr lens dislokasyonu sonucu pupiler blokla ve 6n kamaraya lens
liksasyonu ile.

Marfan'in okiiler durumlarimn tedavisi baslica supportiftir. Eks-
tremite deformiteleri bazan ortopedik miidahalelerle diizeltilebilir.
Assendan aortanin dissekan anevrizmasi oldugunda prognoz kardiyo-
vaskiiler cerrahi yoniinden fenadir.
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Bu sendromdaki bellibagh oftalmik girisim, katarakt ekstraksi-
yonudur. Katarakt formasyonu, glokom ve lens dislokasyonunda tat-
bik edilir. Miidahale oldukca komplikedir Marfan’lilarda. Genel popii-
lasyona gore daha fazla katarakt cerrahisi komlikasyonlar: meydana
gelir. Vitre kayb1 ve yara yerine inkarserasycnu, iris prolapsi, kornea
6demi, postoperatif hifema ve inatci postoperatif iritis sik goriiliir.
Mutat tetkiklerle retina dekolmani ameliyati, gerektiginde, yapilma-
hdir.

Vak’alarin normal zekada bulunmalari, nérolojik stigmatlarin na-
dir goriilmesine ragmen merkezi sinir sistemi yoniinden arastirilma-
lar1 uygun olur.

Marfan’lilarin agagi-yukar:i % 50 si oftalmologlar tarafindan
teshis edilir, Bu da, miyopinin lenslerle uygun bicimde diizeltilemeyis-
leri sonucu olur. Boyle bir hasta goriildiigiinde medikal yonden iyi
degerlendirilmeli ve ailesi dikkatlice etiid edilmelidir.

Vak’omn Takdimi

A. 8. 13 yaginda, Ordu’lu, 23.12.1977 tarih ve 6044 protokol No.
su ile poliklinigimize bagvurmus.

Hagtanin gikayeti, gozlerinin iyi gormemesiydi.

Go6z muayenesi: Her iki rima palpebrarum acgikhigi daralmis, fo-
tofebi meveut, miikerrer midriyatiklere ragmen yeterli midriyaz ol-
madi. (Bu durum Marfan icin karakteristiktir, dilatatér adale hipop-
lazisi nedeniyle). Ust kadrana lens litksasyonu (subliikse) ve orta de-
recede miyopi tesbit edildi. Ayrica sag lens 6n kapsiiliinde noktavi
kegiflikler goriildii. Gz dibi normal, 6n segmentte ozellik yok. Ana-
kabas1 yakin akraba imigler. Ciltalt1 yag dokusunun ¢ok azalmig bu-
lundugu gozlendi. Her iki gozde vizyon 1.5 m. parmak sayma derece-
sinde bulundu.

Hastaya yaptirilan ortopedik muayene neticesi gdyledir: Parmak-
larda araknodaktili, pectus excavatus, kifoskolyoz, pes planus, maf-
sallarda gevseklik tesbit edilmistir.

Diger sistem bulgular: normal bulundu.

Vak’a, clduk¢a nadir goriilmesi, miiskiiloskletal degisikliklerin
cok bariz olmasi, dahili bulgularin zayiflig1 gibi nedenlerle ilging bu-
lundugu icin tebligi yugun gorildii

Ozet

Kardiovaskiiler sikayetleri olmiyan, okuler ve iskelet anomalileri
mevcut olan, Marfan sendrom’lu bir hasta takdim edildi.
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Summary

Marfan's Syndrome (Dystrophia mesodermalis congenita) is
discussed in one patient having eye and skeletal anomalies without
cardiovascular troubles.
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