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Hennekam sendromlu bir olguda
basvuru nedeni olarak perikard efizyonu

A case of Hennekam syndrome presenting with massive pericardial effusion
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istanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Kardiyolojisi Bilim Dali,
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Hennekam sendromu intestinal lenfanjiektazi ile bir-
likte ekstremiteler, dig genital organlar ve yizde ciddi
lenfédem ve 6grenme gucligu ile karakterize, oto-
zomal resesif gegigli bir hastaliktir. Solunum sikintisi
nedeniyle yatirilan 38 aylik erkek ¢cocukta Hennekam
sendromuyla uyumlu yuz anormallikleri ve prepisyum
hiperplazisi gbzlendi. Lenfanjiyografide sol géz ve sag
ayakta lenfédem saptandi. Telegrafide kardiyomegali,
ekokardiyografide yaygin perikard eflizyonu saptandi.
Perikard eflizyonuna ydnelik olarak perikardiyosentez
yapildi. Perikard eflizyonunun tekrarlamasi nedeniy-
le cerrahi kosullarda perikard tlp drenaji uygulandi.
Besinci gunde, tlpten gelen drenaj azaldidi igin peri-
kard dreni ¢ikarildi.

Anahtar sézcikler: Anormallik, multibl; ¢cocuk; lenfanjiektazi;
lenfddem; perikard eflizyonu; sendrom.

Hennekam sendromu (HS), yiiz, genital bolge ve
ekstremitelerde lenfodemle birlikte i¢ organlarda
lenfanjiektazinin goriildiigii, zeka geriligi ve dismor-
fik yiliz goriiniimii ile karakterize otozomal resesif
gecisli bir hastaliktir. Sendrom ilk kez 1989 yilin-
da Hennekam ve ark."! tarafindan tanimlanmustir.
Hennekam sendromunun en 6énemli bulgusu, lenfatik
damarlardaki gelisimsel defekt sonucunda lenfanji-
ektazi olusmasi ve lenf sivisinin damar digina ¢ika-
rak viicut bogluklarinda birikmesidir. Lenfanjiektazi
en sik bagirsaklar, ekstremiteler ve genital bolgede
goriiliirken, nadiren plevra, perikard, tiroid bezi ve
bobrekler de etkilenebilir.[**!

Bu yazida masif perikard efiizyonuyla bagvuran
ve HS tanis1 konan bir olgu, sendromla ilgili bugiine
kadar tanimlanmamaig bir bagvuru yakinmasi olmasi
nedeniyle sunuldu.

Hennekam syndrome is an autosomal recessive disease
characterized by intestinal lymphangiectasia accompa-
nied by severe lymphedema of the limbs, genitalia,
and face, and learning difficulties. A 38-month-old boy
was admitted with breathing difficulty. He had facial
abnormalities and preputial hyperplasia consistent with
Hennekam syndrome. Lymphangiography showed lym-
phedema in the left eye and right foot. Teleradiography
showed cardiomegaly and echocardiography showed
massive pericardial effusion. He first underwent pericar-
diocentesis for the removal of pericardial effusion, but
pericardial tube drainage was required upon recurrence
of effusion. On the fifth day, the drain was removed
because of significant decrease in the drainage.

Key words: Abnormalities, multiple; child; lymphangiectasis;
lymphedema; pericardial effusion/etiology; syndrome.

OLGU SUNUMU

Uc yas, iki aylik erkek cocuk solunum sikintisi
nedeniyle acil poliklinigimize getirildi. Oykiisiinden
yaklasik ii¢ aydir giderek artan hizli solunmasi oldu-
gu ve son ii¢ giindiir solunumunun inlemeli bir hal
aldig1 ogrenildi. Ozgecmisinde, 38. gestasyon hafta-
sinda annede hipertansiyon saptanmasi iizerine acil
olarak, 2200 gr agirliginda, 48 cm boyunda sezaryen
ile dogdugunda, sol gozii kapali ve solunum sikin-
tis1 oldugu icin bes giin inkubatdrde kaldigi bilgisi
alindi. Bir aylikken, yiiziiniin sol yaris1 ve iist g6z
kapagindan baslayarak boyna yayilan sislik nedeniyle
gotiiriildiigii bir hekim mevcut tabloyu alerji lehine
yorumlamis. Boyun manyetik rezonans goriintiile-
mede ddem saptanmis. Glans peniste 6dem ve sik
idrar yolu infeksiyonu gecirme Oykiisii olan hastaya
alt1 aylikken siinnet yapilmis ve prepisyumdan alinan
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parcanin histopatolojik degerlendirilmesinde dermal
lenfanjiektazi saptanmis. Tekrarlayan solunum zorlu-
gu ataklar1 olan hastaya astim bronsiyale tanisi kon-
mus ve bu yonde tedavisi diizenlenmis.

Hasta, aralarinda akrabalik bulunmayan 42 yagin-
daki saglikli anne ile 46 yasindaki saglikli babanin
altinci gebelikten olan {igiincii cocuguydu (G¢P;Abs).
On dort ve 16 yaslarinda saglikli iki erkek kardesi
vardi. Annenin gebeligi diizenli izlenmis ve sorun
saptanmamigt.

Acil poliklinigimizde yapilan incelemelerde,
telegrafide kardiyomegali, ekokardiyografide yaygin
perikard efiizyonu saptanmasi iizerine hasta tetkik ve
tedavi amaciyla yatirildi. Fizik muayenesinde tartisi
13 kg (10-25p), boyu 98 cm (25-50p), bag cevresi 48
cm (3-10 p) olciildii. Genel durumu iyi, bilinci agik,
cevresiyle ilgiliydi. Sol iist gboz kapagindan baslaya-
rak mandibulaya kadar uzanan yumusak doku 6demi
vardi. Genig alin, hipertelorizm, iki tarafli epikan-
tus, basik burun kokii, genis burun kemeri, kiiciik
agiz, yliksek ve dar damak, retromikrognati, belirgin
kulaklar (Sekil 1), iki tarafli el parmak yastik¢iklari
ve iki tarafli besinci parmak klinodaktilisi gozlendi.
Pektus karinatum, metakarpofalangeal eklemlerde
hiperekstansibilite ve sol ayak sirtinda 6dem vardi.
Kardiyovaskiiler muayenede S, ve S, derinden geli-
yordu, ek ses ve iifiiriim yoktu. Solunum sistemi mua-
yenesinde ekspiryum uzunlugu disinda bir 6zellik
yoktu. Batin rahatti, hassasiyet yoktu. Karaciger sag
kosta kavisini 1 cm gegiyordu. Testisleri ikiser mili-
litre palpabl olan olgunun prepisyumu hipertrofikti
(Sekil 2) ve ¢evresinde 6demli doku vardi.

Perikard efiizyonuna yonelik olarak perikardiyo-
sentez yapild1 (Sekil 3) ve sivinin biyokimyasal ince-
lemesinde siloz karakterde oldugu belirlendi. Perikard
stvist hafif bulanikti. Igeriginde protein 2.1 gr/dl (kan
proteini 6.5 gr/dl), seker 58 mg/dl (kan sekeri 92 mg/
dl), laktik dehidrojenaz 115 U/l (kan laktik dehidro-
jenaz 267 U/), trigliserid 438 mg/dl (kan trigliserid
188 mg/dl) ol¢iildii; kiiltiirde iireme olmadi. Perikard
efiizyonunun tekrarlamasi nedeniyle cerrahi kosullar-
da perikard tiip drenaji uygulandi. Besinci giinde tiip-
ten gelen drenaj azaldig1 icin perikard dreni ¢ikarildi.
Tiroid hormonlari, batin ultrasonografisi ve Denver
gelisimsel tarama testi normal sinirlarda idi. Sol el
bilegi grafisinde, kemik yasi iki yasla uyumlu bulun-
du. Lenfanjiyografide sol goz ve sag ayakta lenfodem
saptandi. Olgumuz, bulgular1 ve fotograflari ile Prof.
Dr. C. M. Hennekam’a damisildi; klinik tan1 HS ile
uyumlu bulundu ve hasta gen klonlamasi i¢in aragtir-
ma grubuna alindu.

1l i a
Sekil 1. Hastaliga 6zgu tipik ylz gérinimi (Ailesinin izniyle
yayimlanmistir).

TARTISMA

Hennekam sendromu, yiiz, genital bolge ve ekstre-
mitelerdeki lenfodeme i¢ organlarda lenfanjiektazinin
eslik ettigi, zeka geriligi ve dismorfik yiiz goriiniimii
ile karakterize otozomal resesif gecisli bir hastalik-
tir."! Olgumuzda mavi sklera, iki tarafli epikantus,
hipertelorizm, basik burun kokii, genis burun kemeri,
kiiciik agiz, yiiksek ve dar damak, belirgin kulaklar,
besinci parmaklarda klinodaktili gibi dismorfik bul-
gular, dogumdan sonra sol goziiniin 6dem nedeniyle
kapal1 olmasi, bir aylikken boyun manyetik rezonans
goriintiilemesinde 0dematdz degisikliklerin varligi,
prepisyum hiperplazisi, ekokardiyografide perikard
eflizyonunun varligi, sol ayak sirtinda ve sol iist g6z
kapagindan baglayarak ceneye kadar uzanan 6dem
olmasi nedeniyle 6n planda HS diisiiniildii.

Sekil 2. Hennekam sendromuna 6zgii prepisyuh’n hipertrofisi.
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Sekil 3. Ekokardiyografide tiip drenaji sonrasinda azalan peri-
kard efuzyonunun gérinima.

Hennekam sendromunda tipik yiiz goriiniimii,
midfasiyal hipoplazi, basik burun kokii, hipertelo-
rizm, epikantus, uzun filtrum, gingival hipertrofi,
kiiciik agiz ve diisiik kulaklarla karakterizedir. Bazi
olgularda yiiz goriintiisii tipik olmayabilir, 6zellikle
heterozigot olan bu olgular HS varyanti olarak kabul
edilmektedir.”’ Intestinal lenfanjiektazinin eslik ettigi
olgularda hipoproteinemi, hipogammaglobinemi ve
lenfositopeni olabilir.”’ Hennekam sendromu lenfatik
sistemin gelisimsel bir bozuklugu oldugundan, lenfa-
tik kanallarda dilatasyon ve malformasyon gozlenir.
Boylece, viicudun etkilenen bolgesinde lenfatik dre-
naj bozulur ve lenfatik siv1 iligkili kanallarda birikir.
Olgumuzda tan perikarddaki lenf drenajinin bozul-
mas1 sonucu gelisen yaygin sivi birikiminin saptan-
masityla konmustur. Bildigimiz kadariyla, bu bagvuru
bulgusu daha 6nce HS’li olgularda bildirilmemistir.
Ayrica, astim tanisi ile izlenen olgumuzda astimin
nedeni pulmoner lenfanjiektazi olabilir. Hennekam
ile kurdugumuz kisisel iletisimde, pulmoner lenfan-
jiektazinin astim benzeri klinik bulgulara neden ola-
bildigini, HS’li li¢ olgunun bu nedenle kaybedildigini
ve postmortem taninin histopatolojik olarak destek-
lendigini 6grendik.

Hennekam sendromunda lenfodem genelde dogus-
tandir; bazen dikkat cekici gekilde tek tarafli ve
genellikle ilerleyicidir.”! Lenfanjiektazi en sik yiiz,
ekstremite, genital bolge ve bagirsaklarda olmakla
birlikte, plevra, perikard, tiroid bezi ve bobreklerde de
goriilebilir. Fasiyal anomaliler, midfasiyal hipoplazi,
basik burun kokii, hipertelorizm, epikantus, uzun filt-

rum, gingival hipertrofi, kiiciik agiz ve diisiik kulak-
lardir. Yiiz bulgularinin, noral krest dokusunun erken
goclinii etkileyen lenfatik tikaniklik sonucu olustugu
one siirilmektedir.”? Olgumuzun yiiz bulgular1 da
erken embriyogenezde lenfatik tikanikliga bagli bul-
gular olarak degerlendirildi.

Hennekam sendromunda goriilebilen diger bulgu-
lar, hafif biiylime gelisme geriligi, sensorindral veya
iletim tipi isitme kaybi, glokom, atriyal ya da ventri-
kiiler septal defekt, oligodonti, kriptorsidizm, hidro-
nefroz, at nali bobrek, vezikoiireteral reflii, gecikmis
kemik yas1, koronal kraniyosinositoz, skolyoz, kiigiik
el ve ayaklar, kutanoz sindaktili, kamptodaktili, erizi-
pel, hirsutizm, fokal parietal pakigri, konviilziyonlar,
hiperaktivite ve laboratuvar bulgusu olarak hipoglo-
bulinemi ve hipoalbuminemidir. Pakigrinin varlig
olgularda goriilen zeka geriligi ve nobetlerin acikla-
masi olabilir.® Tekrarlayan gastroenterit ve solunum
yolu infeksiyonu Oykiisii olan olgularda hipogammag-
lobulinemiye sik rastlanir.”? Seliilit ve erizipel lenfo-
demin komplikasyonu olarak gozlenebilir. Olas1 ek
bulgular agisindan degerlendirildiginde olgumuzda
klinik-laboratuvar bulgusu saptanmadi.

Ayirict tanida dogustan lenfodem sendromlarti,
Turner sendromu, Noonan sendromu, Milroy hastaligi
yer alir. Ayrica, lenfédeme intestinal lenfanjiektazi,
serebrovaskiiler anomaliler, ptosis, sar1 tirnak distro-
fisi, distikhiasis ve kolestaz da eglik edebilir. Edinsel
skarlara (travma, cerrahi, tiimor, radyasyona bagli
fibrosis, flariaisis ve inflamasyon) bagli olarak da
lenfodem gelisebilir. Hennekam sendromunun 6zgiin
bir tedavisi yoktur; var olan komplikasyonlarin semp-
tomatik tedavisi yapilir.

Zeka geriligi olmayan ve perikard drenaji son-
rasinda tekrar girisim gerektirecek derecede sivi
birikimi goriilmeyen olgumuz, dogustan lenfédem ve
yineleyen perikard efiizyonlarinin ayirici tanisinda
HS’nin yer almasi gerektigini vurgulamak amaciyla
sunulmugtur. Olgumuz, bulgular1 ve fotograflar: ile
Prof. Dr. C. M. Hennekam’a danisildi; klinik tan1 HS
ile uyumlu bulundu ve gen klonlanmasi i¢in aragtirma
grubuna dahil edildi.
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