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Down Sendromlu Bir Olguda Moya Moya Hastahgi
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SUMMARY
Moya Moya Disease with Down Syndrome

Moya Moya disease is a chronic vasculopathy which causes
unitateral or generaly bilateral progressive oclusion of inter-
nal carotid arteries resposible for circulation of anterior part
of cerebrum. This disease cause cerebrovascular insuffiency
and that mcuffiencies multiple anastamosis and collaterals
berween internal and external carotid arteries. In this article,
we presented this very rare disease occuring in a iwo year
nine months old boy with a down syndrome who has localized
convulsions.
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Moya Moya hastaligi, beynin 6n boliimiiniin sirkiilasyo-
nundan sorumlu olan internal ve eksternal karotid arter-
lerin intrakranial boliimiinde tek ya da genellikle cift ta-
rafli tikanmaya neden olan kronik bir vaskiilopatidir.
Moya, Japonca bir terim olup “could of smoke” anla-
minda multipl, kii¢iik intrakranial damarlarin klasik an-
jiografik goriiniimiinii tanimlamak i¢in kullanilir (1.3),
Bu hastalik serebrovaskiiler yetersizlige, bu da internal
ve eksternal karotid arterler arasinda ag gibi multipl
anastomozlara ve kollaterallere neden olur. Son derece
nadir goriilen bu hastaliin Down sendromu ile birlikte-
1igi normal popiilasyona gore daha siktir .

OLGU

iki yas dokuz ayhk erkek hasta klinigimize akciger infeksi-
yonu ve lokalize konviilziyonlar1 nedeni ile interne edildi.
Hastada Down sendromu stigmatlart mevcuttu ve daha once
bu taniy1r almisti. Hastanin 6zge¢misinde, 3 kez viicudunun
cesitli boliimlerine lokalize olan afebril konviilziyon anamnezi
vardi. Hastamiz, aralarinda ikinci derecede akrabalik bulunan,
47 yaslarindaki anne ve babanin dokuzuncu ve son ¢ocugu idi.
Yedi tane kizkardes sag ve saglikli idi. Bir erkek kardes,
(tigtincii ¢ocuk) 20 giinliik iken tan: konulamayan bir has-

taliktan dolay1 eks olmustu.

Hastanin fizik muayenesinde akciger infeksiyonuna bagl ola-
rak 38.5°C ates ve bilateral kaba krepitan raller mevcuttu.
Down sendromunun 6zellikleri olan burun ¢okiikligii, burun
basikligi, gozlerin yukar cekik olmasi ve epikantusu ile tipik
bir mongoloid yiiz goriiniimii vardi. Hastanin KVS, batin ve

Resim 1a. Moya Moya hastaliginda intrakranial damarlarin
klasik anjiografik goriiniimii.

Resim 1b. Normal bir cocukta intrakranial damarlarm normal
anjiografik goriiniimii.
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genitoliriner sistem muayenesi dogaldi. Norolojik muayenede
sol kolda hareket azligi, diger ekstremite tonuslarinda hafif
azalma ve derin tendon reflekslerinde hafif artma tespit edildi.
Laboratuar; tam idrar tahlili normal olan hastanin hemog-
raminda hipokrom mikrositer anemi mevcuttu. Rutin biyo-
kimya testleri normaldi. HbA1 % 96.4 (N % 95.5-97.5),
HbA2 % 3.6 (N % 2.5-4-5), HbF negatif (N< % 3), HbS
negatif (N: Negatif), Protein C % 73 (N: % 70-140), Protein S
% 103 (N: % 60-140), Antitrombin 3 % 105 (N: % 75-125).
Dogumsal metabolik hastalik tarama testi normal, EEG’de
hizl1 zemin aktivitesi vardi

Kranial MRG’de sag frontalve paryetal bolgelerde parankimal
atrofi, sag frontal bolgede hemorajik infart alan1 tesbit edildi.
Kranial MRG anjiografide, internal karotid arter intrakranial
boliimiinde dereceli incelme A1/M1 pargalarinda okliizyon,
posterior serebral arter okliizyonu, Willis poligonu diizeyinde
Moya Moya damarlarina bagli oldugu diisiiniilen vaskiiler ag
ve A2 segmentinin bu vaskiiler ag yoluyla rekanalizasyonu
gozlendi.

TARTISMA

Down sendromlu hastamizda lokalize ve tekrarlayan
afebril konviilziyonlarin nedeni arastirildiginda, kranial
MRG’de bilateral iskemi alanlar tesbit edildi. Serebro-
vaskiiler tikanma yapabilecek kardiyak, inflamatuar,
metabolik, hematolojik ve serebrovaskiiler hastaliklarla
ayrict tantya gidilerek, hastamizin kranial MRG anjio-
grafisindeki tipik goriiniimii ile Moya Moya hastalig1
tanis1 kondu.

Hastaligin etyolojisi kesin olarak bilinmemektedir. HLA
B51 gibi baz1 HLA tipleri ile aralarindaki iligkilere da-
yanilarak hastaligin ailevi egiliminin oldugu ve patoge-
nezinde genetik faktorlerin onemli rol oynadig: diisii-
niilmektedir. Hastaliga 6zgii klinik bugu ya da belirtiler
yoktur. Cocuklarda siklikla hemiparezi, konviilziyon ya
da diger fokal norolojik bulgularla seyreden, gecici is-
kemik ataklara neden olur. Intraventrikiiler ve subara-
knoid kanama da goriilebilir. Tanida goriintiileme yon-
temlerinden faydalanir (4,

BBT ve MRG’de multipl infarkt ve atrofi alanlar1 tesbit
edilir. Kesin tanis1 serebral anjiografi ya da kranial
MRG anjiografi ve doppler ile konur ). Bu yéntemler-
le tesbit edilen karakteristik bulgular, internal karotid
arterlerin intrakranial boliimiinde okliizyon ve anormal
vaskiiler agdir. Bu anormal vaskiiler aga Moya Moya
damarlar1 denir. Bu patolojiler genellikle bilateraldir.

Ancak, bunlarin konjenital bir olay m1 oldugu ya da
sonradan m1 meydana geldigi tartigmalidir. Ciinkii
hastaligin iki piki vardir: Birinci dekad ve {igiincii de-
kad. Ayrica Down sendromu, norofibromatozis, tiibe-
roskleroz gibi hastaliklarla birlikte daha sik goriiliir.
Hastaligin dogal seyri hala bilinmedigi i¢in prognozunu
onceden tahmin etmek giictiir. Otopsilerde genellikle
internal karotid arterlerin intrakranial boliimiinde ve
Willis poligonunu olusturan arterlerde ciddi okliizif de-
gisiklikler goriiliir. Bu degisiklikler, intimal kalinlagma
ile birlikte subepitelyal hiperplazi ve fibrozise baglidir.
Damarlarin advantisia ve media tabakalari normaldir.
Damarlarda inflamatuar hiicreler ya da aterom plaklari
bulunmaz. Hastaligin kesin tedavisi yoktur. Medikal
tedavide steroidler bazi durumlarda da aspirin, tiklopi-
din, vazodilatatérler ve antikoagiilanlar kullanilir (),

Cerrahi tedavide ise cesitli metodlar kullanilir. Ancak,
hastalarda tekrarlayan hemoraji ya da infarktlar1 azaltan
spesifik bir medikal ya da cerrahi tedavi yontemi yok-
tur.

SONUC

Moya Moya hastaligi, son derece nadir bir hastaliktir
(siklig1 yilda 1/1.000.000). Ancak, Down sendromlu
hastalarda normal popiilasyona gore daha siktir. Bu ne-
denle, multipl serebral infarkt ve buna bagli norolojik
bulgulari olan Down sendromlu hastalardaki bu norolo-
jik anormalliklerin ayirict tanisinda, Moya Moya has-
talig1 ihtimali diisliniilmelidir.
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