JOPP Derg 3(3):150-152, 2011

Olgu Sunumu

o \J o

Hirschsprung Hastaligimin Eslik Ettigi Bir Sendrom:
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OZET

Amag: Hirschsprung Hastaligim da iceren ¢oklu anomali
ve tipik bir yiiz goriintimii ile seyreden bir klinik olgunun
literatiir bilgileri egliginde sunulmasidir.

Olgu Sunumu: Mowat-Wilson Sendromu (MWS), kabizlik-
tan total kolonik aganglionozise kadar genis bir yelpaze
icinde, kolonik sorunlart da iceren ve bu yiizden
Hirschsprung Hastaligt (HH)'min fizyopatolojisine 1sik
tutabilecek bir sendromdur.

Sonuc: MWS ile beraber bulunan HH agwr bir klinik
durum olusturabilir. MWS’nin HH ile birlikteligi kural
olmamakla birlikte olgularin % 50’sinde bulunmakta ve
klinik seyri farkliliklar gosterebilmektedir.

Anahtarkelimeler: Mowat-WilsonSendromu, Hirschsprung
hastalig1, bagirsak motilite bozuklugu

SUMMARY

Mowat-Wilson Sydrome With Hirschsprung Disease: A
Case Report

Aim: In this study we represent a clinical case of Mowat-
Wilson Syndrome (MWS) with Hirschsprung disease (HD),
multiple anomalies, and typical facial features.

Case Presentation: Since MWS, represents colonic disor-
ders in a wide spectrum ranging from milder form of cons-
tipation to severe total colonic aganglionosis , this syndro-
me can shed a light on pathophysiology of HD.

Conclusion: MWS together with HD can result in a severe
clinical condition. Although MWS-HD concomitancy is not
the rule, it can be detected in 50 % of the cases demonstra-
ting different clinical courses.

Key words: Mowat-Wilson sydrome, Hirschsprung disea-
se, intestinal motility disorder

GIRIS

Mowat Wilson Sendromu (MWS), Mowat ve ark.
tarafindan 1998’de tanimlanmus; tipik yliz gorii-
niimii, tirogenital anomaliler, dogumsal kalp
bozukluklari, Hirschsprung Hastaligi (HH), ciddi
kabizlik spektrumu, goz defektleri ve corpus cal-
losum agenezisi/hipogenezisi ile karakterize bir
sendromdur. Degisen derecelerde zeka geriligi,
agir konugma bozuklugu, epileptik ndbetler, gelis-
me geriligi hastaligin diger bulgularidir.

Calismamizda klinigimizde Hirschsprung
Hastalig1 tanist ile tedaviye alinmig MWS’li bir
olgu bildirilmis ve literatiir bilgileri egliginde
tartigilmisgtir.

OLGU SUNUMU

Ozel bir hastanede 3450 g olarak miadinda nor-
mal dogan, 7 giinliikken kaka yapmama ve karin
sigligi ile klinigimize bagvuran hastanin anne-
sinde gebelik siiresinde potansiyel toksik ve
cevresel teratojenik etkenlere maruz kalma
tanimlanmadi. Annenin daha Onceki bir gebeligi
3. ayda intrauterin ¢coklu anomali tanisi ile son-
landirilmasti, akraba evliligi yoktu.

Karin sisligi ve kaka yapmada zorlanma ile geti-
rilen hastanin bag boyun muayenesinde hiperte-
lorizm ve semer burun, belirgin ve yukar1 kalkik
kulak memesi 6ne ve asagi dogru uzun ve belir-
gin cene yapist vardi (Resim 1). Hastada diisii-
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Resim 1. Hastanin tipik yiiz goriintiisii.

niilen sendrom nedeniyle istenen goz muayene-
sinde sol gozde tam gorme kaybi bildirildi.
Oskiiltasyonda kardiak iifiirtim alinmadi, yeni-
dogan refleksleri normaldi ve hipotonisitesi
yoktu, karin hafif siskin bulundu. Urogenital
sistem muayenesinde testisler skrotumda idi ve
hipospadik prepusiyum saptandi, iiriner ultraso-
nografisinde 6zellik yoktu. Postiir, eklem hare-
ketleri ve ekstremiteler dogal, parmaklarinin
yapisi ince ve uzundu.

Ayakta diiz karin filminde kolon diizeyinde
genigleme ve hava-sivi seviyesi gosteren barsak
segmentleri goriildii. Kranial ultrasonografide
korpus kallosum agenezisi, ekokardiyografide
patent ductus arteriosus ve patent foramen ovale
saptandi. Karin ultrasonografisinde ve {iriner
ultrasonografisinde o6zellik yoktu. Rektal lav-
manlarla kaka bosalmasi saglanip karmn sisligi
gerilediginden, ayakta diiz karin filmi goriintiisii
parsiyel islevsel distal bagirsak tikanikligir (6n
planda klasik HH) diisiindiirdiigii i¢in ve yiirii-
meye baslamamis bir bebekte HH’a ait bir gecis
zonu goriilme olasiligi-ozellikle de rektal irri-
gasyonlarla bosaltma uygulandiktan sonra-
hemen hi¢ bulunmadigindan klinik deneyimize
dayanilarak bebekte tani amacgli lavman opak
goriilmesine gerek duyulmadi.

Hastada HH 6n tanisi ile rektal biyopsi alindi;
histokimyasal incelemede ganglion hiicresi
goriilmemesi tlizerine HH tanisinin kesinlesmesi
tizerine sag transvers loop kolostomi yapildi.

Karyotip incelemesinin ilk sonucu 46 XY olarak
geldi. Spesifik gen mutasyon ve delesyonu agi-
sindan ileri kromozomal tetkikleri planlandi. Tki
aylik kontroliinde bas cevresi ve kilo persantille-
ri 3 persantilin altinda, boy persantili ise 75
persantil ile uyumlu bulundu. Hasta definitif
ameliyatlar1 i¢in halen takiptedir.

TARTISMA

ZEB2 (ZFHXI1B=SIP-1) olarak tanimlanan
genin heterozigot mutasyonu veya delesyonu
sonucunda olugan MWS, korpus kallosum age-
nezisi veya hipogenezisi, hafiften agira dogru
degisen mental retardasyon, epilepsi bulgulari,
Hirschsprung hastaligi/nronal intestinal displa-
zi/agir kabizlik spektrumunu da iceren dogumsal
kalp hastalig1 bulgulari, erkek ¢ocuklarda hipos-
padias, goz defektleri ve tipik yliz goriintiisii ile
akla gelmesi gereken bir sendromdur 9,

MWS’li hastalarda norolojik semptomlar 6n plan-
da ve cok sayida olup, ileri donemde epileptik
ndbetler, psikomotor gelisme geriligi bildirilmig-
tir 19, Literatiirde manyetik rezonans incelemesi
(MRI) ve elektroensefalografik inceleme, gelise-
bilecek epileptik nobetlerin degerlendirilmesi ag1-
sindan rutin olarak yapilmasi gereken tetkikler
olarak belirtilmektedir . Hastamizda kranial
USG’de korpus kallosum agenezisi saptandi ve
planlanan kraniyal MRI heniiz ¢ekilmedi.

Mowat ve ark. © sendromu ilk olarak hepsinde
HH olan 6 hastada tanimlamig, sonraki birkac
seride HH olan ve olmayan MWS’li hastalar
bildirilmigtir; Ishihara 2005°te yayinladig1 7 has-
talik seride ZEB2 geninin delesyonunun ciddi (3
cm’den uzun) aganglionozise ancak ayni gende-
ki mutasyonlari daha hafif patolojik bozukluga
yol a¢tigini gostermis, ZEB2 geninin embryonik
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donemde vagal noral ibik hiicrelerinin go¢ ve
olgunlagmasinda kritik bir dneme sahip odugu
vurgulamigtir ©. Olgumuzda ilk mekonyum
cikisinin dogumundan sonraki 5. giinde oldugu
belirlenmistir. Yatisinda karin sisligi, diiz karin
filminde daha ¢ok islevsel tikanma/durgunluk
diislindiiren hava-sivi seviyeleri belirgindi.
Alman rektal biyopsi HH tanisini kesinlegtirdi.
Hastada laparotomi yapilmadan kolostomi agil-
dig1 i¢in aganglionozis seviyesi heniiz belirlen-
memis olup, seviye definitif ameliyati icin yapi-
lacak laparotomide frozen seri biyopsilerle belir-
lenecektir. Klinigimizde HH i¢in ag¢ilan kolosto-
milerde karar cerrahi gozlem ile verilmekte ve
stoma i¢in transvers kolonun genis oldugu seg-
ment secilmektedir. Olgumuzda ameliyat 6nce-
sinde ve sirasinda total kolonik aganglionosisten
stiphelenilmesini gerektiren bir bulgu saptanma-
digindan kolostomi kenarmdan biyopsi alinma-
sma gerek goriilmemis olup, agilmig stoma
halen sorunsuz ¢alismaktadir.

Literatiirde HH olmayan MWS’lilerin genis bir
klinik spektrumda motilite bozukluklar1 goster-
digi ortaya konmus; olgularin % 26’sinin ciddi
konstipasyon ile seyrettigi halde rektal biyopsi
alinmadan izlendigi belirtilmigtir ¢,

MWS’nin bagirsaklarin dogumsal motor islev
bozuklugu veya HH benzeri hastaliklarla iligki-
sini gosteren bir calisma yoktur. Bu durum
HH’nin patolojik kanitlar1 olmaksizin agir moti-
lite bozuklugu ile seyreden MWS’li hastalari
aciklayabilir ve az sayida caligmada HH olma-
yan MWS’li hastalarda degisik derecelerde
kabizlik goriilebildigi vurgulanmaktadir ©.

MWS’li HH’nin cerrahi tedavisinde standart
cerrahi teknikler uygulanir. Ameliyat sonrasi
donemde soiling, enterokolit, ciddi konstipas-
yon ve agiklanamayan ciddi motilite bozukluk-
lar1 bildirilmektedir @.
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Sonug olarak, MWS’de kabizliktan total kolonik
aganglionozise dek genig bir yelpaze icinde
kolonik motilite sorunlarinin bulunmasi, bu
sendromdaki gen delesyon veya mutasyonlari-
nin incelenmesi ile HH’nin fizyopatolojisinin
anlasilmasina katkida bulunulabilecegini diisiin-
diirmektedir. HH ile birlikte seyreden MWS
uzun siiren parenteral beslenme gereksinimi ve
stoma acilmasini gerektiren agir bir tablo olustu-
rabilmektedir. Hastaligin ZEB?2 genindeki degi-
sik mutasyon ve delesyonlara bagli olarak, bazi
hastalarda iyi bazilarinda da kotii seyredebildigi
aile bilgilendirilmesinde 6zellikle g6z Oniinde
bulundurulmalidir.
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