
BiR VAK'A MONASEBETiYLE MARFAN SENDROMU 

Dr. Gunay Engio - Dr. Aydm Bozdogan 

Klinigimizde uzun zamandanberi gorlilmemesi, mtisktilo-skeletal 
bulgularm ~ok bariz oimas1 ve dahili belirti ve semptomlarm yoklugu 
nedeniyle mli§ahade ettigimiz bir vak'anm takdimini uygun gordtik. 

Marfan Sendromu hemen daima otosomal dominant olarak ge~en, 
mezodermal orijinli konjenital ve familyer bir hastahktlr. Major ozel
likleri §Unlard1r: 

1 - Uzun, ince, ortimcekimsi el V·e ayak parmaklan (araknodak
tili) 

2 - Ligamentlerin generalize relaksasyonu 
3 - Generalize mtisktiler geli§me geriligi 
4 - Bilateral lens dislokasyonu (lens ektopisi) 
5 - Kalp anomileri, aort anevrimas1 
6 - Ytiksek sert damak 
7 - Omurga, sternum, toraks ve mafsal anomalileri. 

Marfan sendromunun klasik triad1 sublukse lensler, iskelet ano
malileri ve kardio vaskuler hastahktlr. Aynca akcigerleri, adaleleri, 
genitotiriner sistemi ve deriyi de atakeeder. Her iki seksi de e§it ola
rak etkiler, 1rk aymm1 gozetmez. Biyokimyasal bir defekt gortilme
mesine ragmen bu hastahgm bir konnektif doku hastahg1 oldugu ke
sindir. 

Marfan'h bir hastanm en gaze ~arpan fizik ozelligi, mtiskliloske
letal defektleridir. Kaide olarak hasta uzundur ve uzun ekstremiteleri 
vard1r. Araknodaktili goze ~arpar. Prognatizm ve ytiksek damak go
rlilebilir. !nee, uzun ytiz karakteristiktir. En gok gortilen vertebral 
anomali kifoskolyozdur, aynca pectus excavatus kemik degi§iklikle
rinin en karakteristigidir. Generalize adale hipotonisi ve hipoplazisi 
eklemlerinin gev§emesine yol a~ar, nadiren kontrakttir meydana gelir. 

~i§li Qocuk Hastanesi Goz Klinigi (~ef. Dr. Ertugrul Tarhan) . 
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Marfan'h vak'alarm 1/3 linden ~ogunda kardiyovasktiler anoma
liler gortilUr ve en ciddi semptomdur. blUm genellikle kalp hastah~na 
baghd1r. Kalp patolojisi aortik valvi.ile, assendan aortaya ve tunica 
mediadaki dejeneratif pro~ese bagh olarak meydana gelen dissekan 
anevrizmaya inhisar eder. Gen~ hastalarda bu tip bir vasktiler hasta
hk gortildUglinde, Marfan'dan §liphe etmelidir. Nadiren dissekan anev
rizma aniden olu§ur, prekordiyumda y1rtllma agns1 duyulur ve mUr
mUr geli§ir. Diger valvtiller de etkilenebilir, mitral ve triktisbit val
vUUerindeki mUrmUr diagnostiktir. 

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

GenitoUriner sistemde kU~Uk mobile bobrekler, Ureterik striktUr
ler bulunabilir. 

Epidermal strialar ve subkutan yag dokusunun azalmas1 s1khkla 
gorlillir. 

Marfan Sendromlu hastalarm hepsi boylu, ince-uzun parmakh 
ve pectus excavatuslu olmazlar. Fenotip olarak normal olabilir ve sa
dece dislok.e lensli gortilebilirler. 

Bu hastalarda miyopi, ptoz, megalokornea, mavi sklera oldugu ya
ymlanmi§tlr. Aym §ekilde strabismus s1khkla gorlilUr, fakat sadece 
bunun g6rtilli§U diyagnostik degildir. bn kamara a~1s1: geli§memi§ 
silyer ciEim, ~ok geni§ trbektiler ag, goze ~arpmayan schwalbe Qizgisi 
ihtiva eder. irisin kriptleri azd1r, iridodonezis vard1r, dilatator kas 
hipoplaziktir, midriyatiklere ragmen pek geni§liyemez. 

Belliba§h lentiktiler anomali, ektopi lentistir. Marfan'h hastala
rm kahir ekseriyetinde gortillir. Bilaterald1r, Uste veya sUpero-nasale 
dogru yer degi§tirmi§tir. Lens ektopisi tahminen zay1f zontiler bag
lanti sonucudur. Sferofaki ve katarakt formasyonu da olu§abilir. De
gi§ik tipte retina dejeneasyonlan bulunabilir. Retina dekolmam ve 
periferik pigmenter retinopati s1ktlr. 

Marfan Sendromu ile komplike glokom degi§ik yollarla olu§ur: 
Anterior lens dislokasyonu sonucu pupiler blokla ve on kamaraya lens 
ltiksasyonu ile. 

Marfan'm oktiler durumlarmm tedavisi ba§hca supportiftir. Eks
tremite deformiteleri bazan ortopedik mUdahalelerle d.Uzeltilebilir. 
Assendan aortanm dissekan anevrizmas1 oldugunda prognoz kardiyo
vaskliler cerrahi yonUnden fenad1r. 
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Bu sendromdaki belliba!_;;h oftalmik giri§im, katarakt ekstraksi
yonudur. Katarakt formasyonu, glokom ve lens dislokasyonunda tat
bik edilir. Mtidahale olduk~a komplikedir Marfan'hlarda. Genel popli
lasyona gore daha fazla katarakt cerrahisi komlikasyonlar1 meydana 
gelir. Vitre kayb1 ve yara yerine inkarserasyonu, iris prolaps1, kornea 
odemi, postoperatif hifema ve inat~I postoperatif iritis Slk gortiltir. 
Mutat tetkiklerle retina dekolmam ameliyab, gerektiginde, yaptlma
hdtr. 

Vak'alarm no·rmal zekada bulunmalari, norolojik stigmatlarm na
dir gorillmesine ragmen merkezi sinir sistemi yonlinden ara§tlnlma
lan uygun olur. 

Marfan'hlarm a§agt-yukan o/o 50 si oftalmologlar tarafmdan 
te§his edilir. Bu da, miyopinin lenslerle uygun bi~imde dlizeltilemeyi§
leri sonucu olur. Boyle bir hasta gorlildtigtinde medikal yonden iyi 
degerlendirilmeli ve ailesi dikkatlice ettid edilmelidir. 

Vak'amn Takdimi 

A. S. 13 ya§mda, Ordu'lu, 23.12.1977 tarih ve 6044 protokol No. 
su ile poliklinigimize ba§vurmu§. 

Hastanm §ikayeti, gozlerinin iyi gormemesiydi. 
Goz muayenesi: Her iki rima palpebrarum a~Ikhgi daralmi§, fo

t ofobi mevcut, mtikerrer midriyatiklere ragmen yeterli midriyaz ol
madi. (Bu durum Marfan i~in karakteristiktir, dilatator adale hipop
lazisi nedeniyle) . Ust kadrana lens lliksasyonu (subllikse) ve orta de
recede miyopi tesbit edildi. AyriCa sag lens on kapstiltinde noktavi 
kesiflikler gortildti. Goz dibi normal, on segmentte ozellik yok. Ana
babasi yakm akraba imi§ler. Ciltalti yag dokusunun ~ok azalmi§ bu
lundugu gozlendi. Her iki gozde vizyon 1.5 m. parmak sayma derece
sinde bulundu. 

Hastaya yaptmlan ortopedik muayene neticesi §oyledir: Parmak
larda araknodaktili, pectus excavatus, kifoskolyoz, pes planus, maf
sallarda gev§eklik tesbit edilmi§tir. 

Diger sistem bulgular1 normal bulundu. 
Vak'a, olduk~a nadir gorlilmesi, mliskilloskletal degi§ikliklerin 

~ok bariz olmas1, dahili bulgularm zaytfhgt gibi nedenlerle ilgin~ bu
lundugu i~in tebligi yugun gorlildti. 

Ozet 

Kardiovaskiller §ikayetleri olmtyan, 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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