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OLGU SUNUMLARI

GOGUS VE KARIN BOSLUGUNA KANAYAN
EHLERS-DANLOS SENDROMLU IKi KARDES

TWO SIBLINGS WITH EHLERS-DANLOS SYNDROME BLEEDING INTO
THE THORAX AND ABDOMEN

Sezin ASIK

Figen AKDENIZOGLU
Isin YAPRAK

Funda OZGENC

Nebil GURHANLI
Taner GURBUZ

SUMMARY

This article presents two siblings, a 12 year-old girl and a 16 year-old-boy, with type IV Eh-
lers-Danlos syndrome who came with episodes of hemorrhage into the abdomen and thorax
respectively. The first case was treated surgically for the hematomas in the abdomen. The he-
mothorax developed in both of was treated with chest drainage.

(Key words: Inherited Connective Tissue Diseases, Complicatios.)

OZET

Makalede, klinigimize, karina ve gégiis bogluguna kanama nedeni ile bagvuran, TiP IV Eh-
lers-Danlos sendromlu 12 ve 16 yaglarindaki iki kardeg sunulmaktadir. {1k olgumuzun karmn-
daki hematomlar: drene edimistir. Her iki olguda da gelisen hemotoraks kapal: su alt1 drenaji
ile tedavi edilmistir.

(Anahtar sozctikler : Kalitsal Bag Dokusu, Komplikasyonlar.)
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Ehlers-Danlos sendromu, bag dokusu-
nun kalitsal hastaliklar1 arasinda sik go-
rillenlerden biridir. Baslica klinik formlar:
1- Siddetli tip 2- Ilimh Tip 3- Benin-hiper-
mobil tip 4- Ekimotik tip 5- X'e bagh tip 6-
Okdiiler tip 7- Hiperekstensibilite ve eklem-
lerde hipermobilite ile giden dogumsal tip
8- Periodontit tip 9- X'e bagh resesif iskelet
tipi 10- Disfibronektinemik tip geklinde sira-
labilir.

Deride hiperelastisite, eklemlerde hiper-
mobilite, travmaya sik maruz kalan bolge-
lerde ekimozlarm ve atrofik sigara kagidi
benzeri skarlarin olusumu, barsak ve biiyiik
damarlarin frajilitesi ve buna bagh yirtil-
malari, keloid ve kontraktiirlere egilim, yay-
gin hemorajiler ekimotik tipte sikca gozlen-
mektedir. Otozomal resesif ve dominant
gecis ve tip III kollajenin eksikligi s6z konu-
sudur. Molekiiler diizeyde yapilan incele-
melerde, jel elektroforezi ve skening dansi-
tometre ile COL3A1 allelindeki mutasyonu-
nu Ehlers-Danlos sendromunun doérdiincii
tipine neden oldugu belirlenmistir. Bu olgu-
larda goézlenen hemostatik bozukluklar ve
sik goriilen hemorajiler kollajen yapismdaki
defekt ve kan damarlarmmn bu nedenle ko-
layca zedelenebilmesi ile aciklanir. Ayrica
Faktor XI, XIII eksiklikleri, trombosit fonksi-
yon bozukluklari da goriilebilmektedir. Dar
burun, ince dudaklar, belirgin ¢ikik gozler-
den olusan karakteristik bir yiliz goriintimii,
astenik yapi, ince deri, belirgin ciltalt1 venle-
ri, kasektik goriiniim de tabloya eslik eder.
Prognoz iyi degildir. Preoperatif ve operatif
doénemlerde 6liim oranlar: yiiksektir. Bu ne-
denle, kanamalarm miimkiin oldugunca
operasyona bagvurulmadan kontrol altina
alinmasma c¢alisilmali, operasyon endikas-
yonlari dikkatli konmali, arteriografiden
kagmilmalhidar. (2).

Olgularimiz Ehlers-Danlos sendromu-
nun iki kardeste birden saptanmasi ve her
ikisinde de komplikasyonlarla seyretmesi
nedeni ile sunulmaktadir.

OLGU 1: Z.U.: (Cocuk Dahiliye K1. Pro-
tokol No: 3964) 12 yasindaki kiz hasta, akut
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baglayan siddetli karin agrisi, viicudundaki
morluklar nedeni ile 16.5.1993 tarihinde
bagvurdu. Karm agrisiun bir giin once
basladigi, yaklasik bir hafta 6nce karmna
travma (salincak carpmasz) 6ykiisii ve mindr
travmalar sonrasmda morluklarmn oldugu ve
bunlarin nedbe birakarak iyilestigi ogre-
nildi. Olgunun dogumda hipotonik oldugu,
6 aylikken dogumsal kalca ¢ikig: tanisi alip
2.5 yasinda opere edildigi, 16 yasmdaki
erkek kardeginde de benzer yakinmalarin
oldugu, ailede akraba evliligi ve hemorajik
diyatez Oykiisiiniin ve baska kardeslerinin
olmadig: 6grenildi.

Yapilan fizik muayenede, agirlik 33.5 kg
(3-10P), Boy 157 cm (75P), aksiller ates 37,2
C, kalp tepe atimu 120/dk, arteriel kan
basinci 90/60 mmHg, solunum sayis: 28/dk
olarak saptandi. Genel durumu orta, halsiz
kasektik yapida olan olgunun sol st kad-
randa daha belirgin olmak {izere yaygmn
karmn hassasiyeti mevcuttu. Derisi ince, deri-
nin kivami yumusakti, eklemlerde hipermo-
bilite, her iki dizde patellar bolgede ve diz
altlarmda ekimotik lezyonlar, dizlerde atro-
fik sigara kagid skarlari vard

Laboratuar incelemelerinde, hemoglobin:
8 gr/dl, (izlemde 7.9-6,8 gr/dl) hematokrit:
%23.6, (izlemde %24.4-%22.2) beyaz kiire
sayist:  10.000/mm3, ftrombosit sayisi:
352.000/mm3. Eritrosit sedimentasyon hizi:
22 mm/saat idi. Na: 143 mEq/I, K:3.4 mEq/
I, Ca: 8.15 mg/dl, Protrombin zamaru 14 sa-
niye, Ivy yontemi ile kanama zamarni 3.5 da-
kika, pihtilasma zamarn 6 dakika idi. Aktive
parsiel tomboplastin zamami 33 saniye,
Faktor VIIL: %192.7, Faktor IX: %152.3 olarak
saptandi, Faktér XIII diizeyi de normaldi.
Posteroanterior akciger grafisi, ayakta direkt
karmn grafisi, uzun ekstremite grafileri nor-
maldi. Yapilan karin ultrasonografisinde,
dalagm alt poliinde hipoekoik alan, omen-
tum minus ve Douglas boslugunda yaygmn
swv1 gézlendi. Olgunun elektrokardiografi ve
ekokardiografisinde de patoloji saptanmadi.
Go6z muayenesinde, her iki skleranin incel-
digi ve mavi renkte oldugu gozlendi, miyo-
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pi saptandu.

Fizik inceleme bulgular: ile Ehlers-Dan-
los sendromu tanist alan olgu akut karin
yonunden izleme alind:. Ilk bir hafta hemog-
lobin, hematokrit diizeylerindeki diismeye
kargin olgunun ilk ultrasonografisinde sap-
tanan omentum minus ve Douglas boslu-
gundaki sivi goriiniimii giderek artt1. Doku-
zuncu glinde siddetli kusmalar tobloya ek-
lendi. Tekrarlanan karmn ultrasonografisinde
alt kadranda s1vi, sag inguinal bélgede 6 cm.
capli diizgiin kenarli hiperekoik olusum tes-
bit edildi, s6z konusu olusumun hematom
olabilecegi diisliniildii. Cocuk Cerrahisi ile
tartisilarak cerrahi girisime karar verildi, ult-
rasonografide saptanan lokalizasyonlardaki
olusumlarin hematom oldugu belirlenerek,
transfiizyon destegi ile drene edildi, ikili an-
tibioterapi (Ampisilin 100 mg/kg+Amikasin
15 mg/kg) baglandi. Yatigin yirminci gi-
niinde genel durumunun diizelmesi izerine
kontrole gelmek tizere salah ile taburcu edil-
di.

Ayaktan izlenmeye devam edilen olgu-
nun iki ay boyunca 6nemli bir yakinmas: ol-
mamasina karsin Agustos 1993'de klini-
gimize gogiis agrisi, oksiiriik yakimasi ile
bagvurdu ve vyeniden vyatirildi. Akciger
oskiltasyonunda sagda solunum seslerinde
azalma mecuttu. Akciger grafisinde sag ba-
zalde s1v1 imaj1 saptanip torasentez yapilds,
ponksiyonda 250 cc. hemorajik sivi alind.
Olgu hemorajik diatezler yoninden tekrar
arasgtinlip sonuglar normal bulundu. Karin
tomografisi de normal degerlendirildi. To-
raks tomografisinde ise akcigerde hemoto-
raks saptandi. Olgu antibioterapi (Ampisi-
lin-sulbaktam 150 mg/kg + Amikasin 15
mg/kg + Vankomisin 40 mg/kg) ve kapali
sualtt drenaji ile tedavi edildi. Halen kont-
rollere gelen olgunun, son olarak Subat
1995'de incelenen fizik ve laboratuar bulgu-
larinda patolojisi yoktur. Ancak kollajen tip
II dizeyi ve trombosit fonksiyon testleri
calisgtlamamasgtir.

OLGU 2 : M.U.: 16 yasindaki erkek olgu

dispne, oksiiriik, siyanoz yakinmalar1 ile
hastanemiz ~Goglis Cerrahisi  Klinigine
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27.8.1993 tarihinde 13089 protokol numarasi
ile bagvurdu. Yakinmalarm birka¢ giin 6nce
baglayip giderek arttig1i , olgunun, ilk olgu
ile kardes oldugu, 3 yasimda dogumsal kalga
cikig1 operasyonu gegirdi, travmaya maruz
kalan bolgelerde ekimozlarin ve skarla iyi-
lesmelerin oldugu 6grenildi.

Yapilan fizik muayenede, olgu astenik
yapida ve eklemleri hipermobildi, belirgin
respiratuar distresi ve siyanozu vardi, kalp
tepe atimi 160/dk, solunum sayist 60/dk
olarak saptandi, akciger oskiiltasyonunda
sol hemitoraksta solunum sesleri alinamada.

Hemorajik diatezle ilgili testleri normal
olarak degerlendirilen olgunun akciger os-
kiiltasyonunda sol hemitoraksta solunum
sesleri alinamadi.

Hemorajik diatezle ilgili testleri normal
olarak degerlendirilen olgunun akciger gra-
fisinde, sol akcigerde yaygm pnémohe-
motoraks, atelektatik gortiniim, mediastinal
yapilarda saga kayma, toraks tomografisin-
de ise sol hemitoraksta plevral sivi alanm-
dan bazi kesimlerde ayirdedilebilen, yak-
lagik 10 cm. gapta kitle gériniim mevcuttu.
Bu gorintimiin, tekrarlayan kanamalarla
olusabilecek fibrin bantlar1 sonucu gelise-
bilecegi yorumu yapildi. Yapilan ponksiyon-
da 750 cc. hemorajik sivi bosaltildi, Mezlosi-
lin 100 mg/kg + Gentamisin 15 mg/kg bas-
landi. Kapali sualti drenaji uygulandi ve
yatisinin onuncu giiniinde taburcu edildi.
Son olarak Subat 1995'de yapilan muayene-
sinde bulgular: olagan degerlendirildi.

TARTISMA

Ehlers-Danlos sendromu, deride hipere-
lastisite, eklemlerde hipermobilite, 6zellikle
travmaya maruz kalan yerlerde ekimozlarla
seyreden, genetik gecisi degiskenlik gos-
teren bir bag dokusu hastaligidir (2,3,9,10).
Kalitimla gegen bag dokusu hastaliklar:
arasinda en sik gorilenlerden biridir ve aile
oykiisii yoksa siklikla geg cocukluk veya
eriskin yasta tani alabilmektedir (2). Lite-
raturde, De Paepa (4) tarafindan yaymlanan
bir ¢aligmada, bir olgu minoér klinik bulgular
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ve pozitif aile dykiisii ile ti¢ yaginda tam:
almigtir. Bizim olgularimiz, 12 yaginda kiz
ve 16 yaginda erkek olmak tizere, iki kar-
destirler. Akut baslayan siddetli karin agris,
gogls agrisi ve viicutlarindaki morluklar ne-
deni ile bugvurmuslardir. Oykiilerinden do-
gumda hipotonik olduklari, dogumsal kalca
cikig: nedeni ile opere edildikleri 6grenil-
mistir.

Ehlers-Danlos sendromunun on ayr1 kli-
nik formu vardir. Dérdiinci tipi olan ekimo-
tik tipin genetik gecisi otozomal dominant
veya resesiftir (5,9). Dordiincii tipin baslica
kilinik bulgular: olan eklemlerde hipermobi-
lite, deride hiperekstensibilite, travmalara
sekonder olusan yaygin ekimozlar-atrofik si-
gara kagidi goriiniimii-astenik yapi, olgu-
larmmizda da belirlenen patognomonik bul-
gulardir (2,3,9,10).

Kalitsal bag dokusu hastaliklarmin bas-
lica major formlar: osteogenezis imperfekta,
kutis laksa, Marfan ve Ehlers-Danlos send-
romlarmdir (1). Ik olgumuzda araknodakti-
lisi, uzun boyu, iskelet sistemindeki hiper-
mobilitesi, okiiler incelmede saptanan miyo-
pi ve mavi sklerasi nedeni ile Marfan sond-
romu da diistiniilmiis, ancak lens ektopisi
ve mitral kapak prolapsusunun olmamasi,
Marfan sandromunda akut karm tablosu ve
ekimoz sonrast skarlasma ile iyilesmenin
tanumlanmamasi nedeni ile ekarte edilmistir.
Osteoporoz, iletim tipi isitme kaybi, kemik-
lerde frajilitenin olmamamast ile de osteoge-
nizis imperfektadan ayrilmustir. Kutis laksa'
da ise deride sarkik kivrimlar 6n plandadir
ve hiperelastisite ile eklem hipermobilitesi
yoktur, tipik yash yiiz goériintimii mevcuttur
©)-

Ehlers-Danlos sendromunun biiyiik da-
marlarin kendiliginden yirtilmadan, buna
bagl gelisen akut, organ igine kanamalar
ve hemorajik diateze benzer klinik tablo ile
seyredenleri dérdiincii tipidir. Kanamalar
kollajen yapisindaki defekt nedeniyle kan
damarlarimin kolayca zedelenmesi ve riptii-
rii ile agklanmaktadir. Ayrica literatiirde,
tip IV Ehlers-Danlos sendromunda, faktor
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eksikliklerinden (F XI, F XIII) ve trombosit
fonksiyon bozukluklarmdan séz edilmekte-
dir (7,11). Bizim olgularimiz da akut gelisen
karin ve gogiis icine olan kanamalar ile
basvurmuslar ve bu nedenle Ehlers-Danlos
sendromunun dérdiincii tipi ile uyumlu bu-
lunmuglardir. Olgularimiz hemorajik diatez
yoniinden de incelenmis, aktive parsiel
tromboplastin zamani, protrombin zamani,
kanama ve pihtilagma zamani, faktor VIII,
IX, XIII diizeyleri normal bulunmustur.

Yapilan aragtirmalarda, tip IV Ehlers-
Danlos sendromunda tip III kollajenini ek-
sikligi belirlenmistir (1,4,5,6). Bu eksikligin
genin COL3A1 allelinde olusan mutasyona
bagh oldugu da ortaya c¢ikardmustir (1,4,
8,10). De Paepa (6) tarafindan yapilan bir
calismada Ehlers-Danlos sendromlu bir ol-
guda kollajen tip III diizeylerinin normalin
%5'i kadar oldugu, Sillence (10) tarafindan
yapilan aragtirmada ise normalin %11'i ol-
dugu bulunmustur. Olgumuzda kollajen tip
II diizeyi calisilamamustir. Cikrit ve arka-
daslar1 (2) bir ailenin bes bireyinde Ehlers-
Danlos sendromunun dérdincti tipini ta-
nimlarmslardir. Bizim olgularimiz da aym
aileden iki kardestir, benzer klinige sahiptir-
ler. Tim aile bireyleri kollajen yapilarinin
incelenmesi icin izleme alinmig ve ailevi
gecig hakkinda bilgi verilmigtir.

Ehlers-Danlos sendromu, kalitsal bag do-
kusu hastaliklart arasinda sik goriilenlerden
biridir, olgular komplikasyonlar agismdan
titizlikle izlenmelidir.
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