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SUMMARY

Morquio’s syndrome: Clinical and radiological
aspects

Morquio’s syndrome is an inherited disorder caused by the
lack of the enzyme responsible for breakdown of keratan sul-
fate. The resulting buildup of keratan sulfate in tissues leads
to skeletal dysplasia with other organ systems involvement. A
four years old girl brought with the complaints of deformity in
legs, abnormal gait, changed shape of chest cage, and short
trunk dwarfism was presented to emphasize the clinical and
radiological features of the Morquio’s syndrome. Morquio’s
syndrome should be also considered in the differential diag-
nosis of the patients with short trunk dwarfism and skeletal
deformities.
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Mukopolisakkaridoz tanimi, ii¢ sinif mukopolisakkari-
din (heparan sulfat, dermatan sulfat ve keratan sulfat)
yikimindan sorumlu bir grup enzimden herhangi birinin
yetersizligi sonucu gelisen bozukluklar: temsil eder
(1.2), Morquio sendromu (mukopolisakkaridoz tip IV),
bir mukopolisakkarid olan keratan siilfatin yikimindan
sorumlu enzim eksikliginin bulundugu otozomal ¢eki-
nik kalitim ozelligi gosteren bir bozukluktur G4, Bu
bozuklukta, N-asetilgalaktozamin-6-siilfataz (tip IVA)
veya beta-galaktosidaz (tip IVB) enzimlerinin yetersiz-
ligi sonucu keratan siilfat veya kondroidin-6 siilfat de-
polanmasi vardir. Keratan siilfat baslica kornea, kikir-
dak, intervertebral disklerin niikleus pulpozusunda bu-
lunur. Hastalar tipik olarak 1-3 yaslarinda iskelet degi-
siklikleri ve biiylime geriligi yakinmalar1 ile bagvurur

(4.5, Hastalifin 6zgiil bulgular1 arasinda boy kisaligl,
anormal yiiriiyiis, eklem gevsekligi ile birlikte epifizyal
degisiklikler, genis agiz, belirgin maksillalar ile birlikte
kaba yiiz goriiniimii, kisa iceri doniik burun, mine de-
fekti ile birlikte genig yerlesimli digler ve korneal opasi-
teler goriiliir. Kifoskolyozis ve kosta deformitelerine
bagli tipik fic1 gogiis goriiniimii vardir. Aort yetersizligi,
hepatosplenomegali ve igitme kayb1 ise hastalikla iligki-
li ge¢ baslangichi bulgulardir. Mental durum genellikle
iyidir (2:5.6),

Morquio sendromunun klinik ve radyolojik bulgularinin
vurgulanmasi amact ile olgunun sunumu yapildu.

OLGU

Dort yasinda kiz hasta, bacaklarda egrilik, yiiriimede bozulma,
gogiis kafesinde sekil bozuklugu ve boy kisaligi yakinmalari
ile getirildi. Oykiisiinden bu yakinmalarinin son bir yil iceri-
sinde bagladig1 6grenildi. Soygecmisinde anne-baba arasinda
birinci dereceden akrabalik bulundugu, biri bir giinliik kiz ve
digeri ise iki giinliik erkek bebek olmak iizere iki ¢ocuklarinin
bilinmeyen nedenlerle 6lmiis oldugu 6grenildi. Fizik muaye-
nede mental gelisimi normal olan hastanin viicut agirlig1 12 kg
(3-10 p), boy 91 cm (<3 p), bas ¢evresi 48 cm idi; yass1 yiiz
goriiniimii, kisa boyun, gogiiste pektus karinatus deformitesi,
dorsal kifoz, genu valgum deformitesi, el ve ayak bileklerinde
genisleme saptandi (Sekil 1). G6z muayenesi normal idi.
Rontgenografik incelemede C2 odontoid procesde hipoplazi;
vertebra korpuslarinda ovoid goriiniim ve anteriora dogru uza-
nan dil-benzeri ¢ikinti, artmis intervertebral disk mesafesi; ge-
niglemis asetabulum, femur epifiz formasyonunda gerileme,
femur boynunda genisleme, bilateral koksofemoral eklemde
subluksasyonlar ve proksimal lateral tibial epifizlerin zayif os-
sifikasyonu izlendi (Sekil 2). Batin ultrasonografisi normal
idi. Yirmi dort saatlik idrarda keratan sulfat ve kondroidin-6
siilfat atiliminin saptanmasi amaglandi, ancak genel glukoza-
mino-glikan atilimina bakilabildi; normal bulundu. Enzim ca-
lismas1 yapilamadi. Klinik ve radyolojik bulgulara dayanarak
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Sekil 1. A: Hastada yassi yiiz goriiniimii, kisa boyun, genu valgum deformitesi, el ve ayak bileklerinde genisleme goriilmektedir; B: Gog

pektus karinatus deformitesi ve dorsal kifoz izlenmektedir.

hastaya Morquio sendromu tanis1 konuldu. Hasta ortopedi ve
beyin cerrahisi kliniklerine konsiilte edildi; izleme alindi. Ai-
leye genetik danismanlik verildi.

TARTISMA

Morquio sendromu, basta iskelet sistemi olmak iizere
bir ¢ok organ sistemini etkileyen ilerleyici kalitimsal bir
lizozomal depo hastaligidir ). Morquio sendromlu has-
talar diger mukopolisakkaridoz durumlarindan tamamen
farkli bir klinik tabloya sahiptir. Bu bozuklukta, olgu-
muzun radyolojik bulgularina benzer sekilde; odontoid
hipoplazi, diiz vertebra ile alt torasik ve iist lomber ver-
tebralarin 6n kisminda dil-benzeri ¢ikinti, kisa distal de-
forme ulna, koksa valga, proksimal lateral tibial epifiz-
lerin zayif ossifikasyonu gibi farkli kemik degisiklikleri
goriiliir 2.7:8),

Glikozamino-glikanlar olarak da adlandirilan mukopoli-
sakkaridler ve bazi ara iirtinlerin hiicre icerisinde biriki-
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mi hiicrenin biiylimesine yol agar. Sonucta tutulan orga-
nin yapi ve fonksiyonlart bozulur. Bu birikim yasla be-
raber artar ve klinik durum hastanin yagimin ilerlemesi
ile daha da bozulur 4.

Morquio sendromunda goriilen pulmoner yetersizligin
nedenleri multifaktoriyeldir. Kifoskolyozdan dolay: res-
triktif bir komponent vardir. Bu durum akciger volii-
miinde azalma ve ventilasyon-perfiizyon uyumsuzlugu-
na neden olur. Ayrica, Morquio sendromu pulmoner hi-
pertansiyon, kor pulmonale ve ani 6liim ile sonuclanabi-
len santral veya obstriiktif uyku apne sendromu ile de
iliskilidir . Kardiyak tutulum gec, fakat sik goriilen
bir bulgudur. En sik goriilen lezyon aort yetersizligidir,
ancak koroner arterlerin mukiipolisakkaridler ile infiltre
olmasi sonucu kardiyak iskemi ve ani 6liim de goriilebi-
lir (baglica Hurler ve Hunter sendromlarinda tanimlan-
muistir). Nadiren miyokardiyuma olan depozitler sonucu
miyokardiyal kompliyansta azalma olur 5:10:1D)_ Bu ne-
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Sekil 2. A: Lateral servikal grafide C2 odontoid procesde hipoplazi izlenmektedir; B: Lateral torakolomber vertebra grafisinde vertebra
korpuslarinda ovoid goriiniim ve anteriora dogru uzanan dil-benzeri ¢ikinti, artmis intervertebral disk mesafesi izlenmektedir

denle bu olgularin solunum ve dolasim yetersizligi yo-
niinden izlenmeleri gerekmektedir.

Morquio sendromlu hastalarda oksipitoservikal dislo-
kasyon goriilebilir. Odontoid ¢ikinti hipoplazisi atlanto-
aksiyal eklem instabilitesine neden olabilir. Servikal
kord sikigmasina bagli norolojik fonksiyon bozukluklari
geligebilir (4:12). Bagin ani ileri fleksiyonu esnasinda
odontoid hipoplaziye bagli C1 iizerinde spinal kord ya-
ralanabilir. Ancak, bu durum nadir goriilen bir kompli-
kasyondur. Platispondiliye (vertebralarin yassilagmasi)
bagli boyunda kisalik olur. Kifotik gogiis ve sternuma
bagli olarak basin fleksiyonu ve ekstansiyonu ileri dere-
cede sinirlanmugtir (13), Hastalar iist motor ndron bulgu-
lar1 (hiperrefleksi, ilerleyici gii¢siizliik ve anormal plan-
tar cevap) acisindan incelenmelidir ). Bu hastalar bas-
lica herniorafiler olmak iizere norolojik, oftalmolojik ve
dental cerrahi girigimlere siklikla ihtiyag duyarlar (1D,

Detayli klinik ve radyolojik degerlendirme ve ayrica id-
rarla atilan mukopolisakkarid tipinin belirlenmesi taniya
yardimct olacaktir. Kesin tani icin kiiltiire deri fibro-
blastlar1 gibi degisik dokularda 6zgiil enzimlerin 6l¢iil-
mesine gereksinim duyulmaktadir (1)), Hastamizda da
tan1 klinik ve radyolojik bulgulara dayanarak konuldu.

Olgumuzda oldugu gibi hastanin izlemi multidisipliner
yaklasim gerektirir. Bu hastalarin servikal miyelopatiye
kars1 korunmalart asil tedavi konusudur. Bu amagla ok-
sipito-servikal fiizyon uygulanir. Ayrica, hastaligin ge-
netik dogasinin hatirlanmasi ve sonraki gebeliklerde
prenatal tani olasiliklarinin degerlendirilmesi énemlidir
(®). Hastalarin ¢ogu servikal miyelopati, solunumsal ve-
ya kardiyak yetersizlik sonucu yasamin iiciincii on yilin-
da oliir. Hastaligin hafif formlart bulunan bazi hastalar
kismen iyi bir yasam kalitesi ile birlikte 50-60 y1l yasar
(10,14)
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Sekil 2. C: Antero-posterior pelvis grafisinde genislemis asetabu-
lum, femur epifiz formasyonunda gerileme, femur boynunda
genisleme, bilateral koksofemoral eklemde subluksasyonlar ve
proksimal lateral tibial epifizlerin zayif ossifikasyonu izlenmekte-
dir.

Mukopolisakkaridozlar boy kisaliklarinin nadir neden-
leri arasinda yer almaktadir (2.5, Bu nedenle, biiyiime
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geriligi ve iskelet sekil bozukluklari bulunan hastalarin
ayirict tanisinda Morquio sendromu da diisiiniilmelidir.
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