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ÖZET 

Bu çalışmada 1994-1999 yılları arasmda tmusı konulan 
supravalvüler aort stenoz 'lu (SVAS) dokuz hasta retros
pekıif olarak değerlendirildi. 

Altısı erkek, üçii kız olan !tasta/arın, tam konulduğunda 
yaşları 1-15 yaş (ortalama 6.4 ± 5.3 yaş) arasındaydı. 
Williams sendromlu SVAS hastalarında tam konulma yaşı 
4.8 ± 3.6 yıl, diğerSVAS hastalarında ise 8.5 ± 6.9 yıl 
idi. Erkek hastaların beşinde Williams sendromıma ait ti
pik klinik bulgular mevcutken , diğer dört hasta fenatip 
olarak normaldi. iki hastanl/Zda birinci dereceden akra
balık mevcullu (kardeş çocukları). Ekokardiyografik ça
lışmada darlık bölgesinde gradient 38-180 mmHg arasın
da, ortalama 95±45 mmHg olarak ölçiildü. Yedi hastaya 
yapılan kalp kateterizasyonu SOlll/Cu darlık bölgesindeki 
gradient ise 35-200 mmHg arasmda, ortalama 98±50 
mmHg olarak tespit edildi. Anjiokardiografide, yedi has
tada supravalviiler bölgede kum saati şeklinde darlık gö
rüldü. Beş hastaya cerrahi tedavi uygulandı. Hastalardan 
biri ameliyattan sonra erken dönemde kaybedilc/i. Diğer 
bir hastada ise, ameliyat sonrası izlemele aort gradienti
nin gittikçe artması üzerine tekrar kalp kateterizasyonu 
yapıldı ve 80 mmHg grac/ie/11 ölçüldü. 

Aort stenozunun diğer tiplerine göre c/alta nadir olan 
SVAS, klinik olarak; Williams sendromunun eşlik euiği 
vakalar, otoıomal dominant geçiş gösteren ailesel vakalar 
ve sporadik vakalar olarak görülebilir. Her iiç vaka şekli
ni içeren bu çalışmada, supravalviiler aort stenoıu1tun 
bulguları, tanı konulma yaşı ve geç tam alma nedenleri li
teratür gözden geçiri/erek incelenmiştir. 

Anahtar kelimeler: Suprava/vüler aort stenow, Williams 
sendromu 

Supravalvüler aort stenozu (SV AS), ç ıkan aortanın 

tokat veya diffüz şeki lde olabilen konjenital darl ığ ı

dır ( 1). Patolojik anatomisi ilk olarak 1842'de Chee

vers tarafından tanımlanmıştır (2) . W illiams 1961 'de, 

cin yüzü olarak da ifade edi len tipik yüz görünümü, 

mental retardasyon ve SVAS'ın birli kte görüldüğü 

dört hasta bildirmiştir (3). SV AS ayrıca, otozomal 

dominant kahtım gösteren a ilesel tipte ve sporadik 
vakalar şekl inde de görülmektedir (4). 
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Bu çalışmada, beşi Williams sendromu bulgularına 
sahip, SV AS tanısı alan dokuz hasta klinik ve labo

ratuar bulgu ları , tanı konulma yaşları ve tanı konui

mada gecikme nedenleri yönünden incelenmiştir. 

HASTALAR ve BULGULAR 

Çocuk Kardiyoloji Pol ikliniği'ne 1994- 1999 yılları aras ın
da başvuran ve SV AS tanısı alan dokuz hastanın al tı s ı 
erkek, üçü kız idi. Tanı konu lduğunda yaşları 1-15 yaş 
(ortalama 6 .4 ± 5.3 yaş) arasllldaydı. Williams sendromlu 
SYAS hastalarında tanı konulma yaşı 4.8 ± 3.6 y ıl , d iğer 
SY AS hastalarında ise 8.5 ± 6.9 yıl id i. Hastal arın ilk 
doktora başvurma ile tanı konul maları arasında geçen süre 
2.1 ± 2.2 y ıl idi. Bu süre Williams sendromunda 1.6 ± 1.6 
yıl, diğer SY AS olguları nda 2.8 ± 3.0 yı l idi. Non
Williams SYAS'lı hasta lardan ikis i kardeş çocukları id i. 
Erkek hasta ların beşinde Williams sendromuna ait tip ik 
bulgu lar o lan , orta hatta birleşen kaşlar, kısa palpebra l 
fi sslirler, lıipertelori zm , burun kökünde bası k lı k, sıra
bismus, inguinal hern i, diş anomali leri, burun deliklerinin 
ö ne doğru dönük oluşu, geni ş üst dudak ve çeşitli dere
celerde zcka geriliği mevcuttu. Dört hasta ise yüz görü
nümü ve zeka düzeyi olarak normald i. Williams sendromu 
bul guları o lan hasıalarımız mental reıardasyon, inguinal 
herni ve inmemiş testis gibi nedenlerle başvurdukları sağ
lık merkezlerinde üfürüm sapıanarak bölümümüze gön
deri lmişti. Diğer Williams olmayan dört hasta ise kard i
yovaskü ler s istem d ış ı çeşitli nedenlerle başvurdukları 

doktorlar tarafllldan üflirüm duyularak gönderildi . Bunla
rın bir kısmllla daha önce kardiyoloj ik incelemelerin yapıl
dığı ve kendi lerine herhangi bir problem bulunmadığının 
söylendiği öğrenildi. 

Yapılan fiz ik muayenede, 7 hastada suprasternal ve sup
raklaviku ler bölgede tril saptandı. Oskültasyonda ise, has
taların heps inde aort odağında bel irg in o lmak üzere, her 
iki omuza ve boyuna yayı lan 3/6 ile 5/6 ş iddeti arasında 
değişen s istolik ejeksiyon üflirlimli duyuld u. Hasta ların te
lekardiografileri normaldi. Alt ı hastanlll elektrokard iogra
fisiııde sol ventrikül hiperirofisi mevcuttu. Ekokardiyogra
fik çalışmada altı hastada sol ventrikül hiperirofisi bulgu
l arı görü ldü. Parasternal uzun eksende yapı lan çalışmada, 

8 hastada s inotubuler birleşim yerinde daralma sapıandı 
(Şeki l 1 ). Bir hastada ekojenitenin iyi olmaması nedeniyle 
bu bölge görülemedi ve tanı anjiyokardiyografi ile konul 
du . Jugu ler bölgeden CW Doppler'le yapılan çal ışmada, 

darlık bölgesinde gradient 38-180 mmHg arasında ortala
ma 95±45 mmHg olarak ölçüldü (Tablo 1 ). Hastaların ye
d isi ne sağ-sol kalp kateterizasyonu ve anjiyokard iyografi 
uygulandı. Sol kalp kateterizasyonunda darl ık bölgesinde 
gradient 35-200 mmHg arası nda, ortalama 98±50 mmHg 
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!}ckil l. İ ki boyuılu ekok<1rdiyografide uzun eksende. sinoıubuler 
bölgede darlık görülmekıedir. 

olarak saptandı. Anjiyokardiyografide ise hastal arın tü
münde supravalvüler bölgede kum saati şeklinde daralma 
görüldü (Şeki l 2). Ek anomali olarak, sekiz hastada MYP 
ve mitral yeters izliği , dört hastada hafif aort yetersizliğ i, 

iki hastada hafif periferik pulmoner dar! ık, iki hastada bi 
küspid aorta, bir hastada brakiosefalik arter ve sol karotis 
konnıni ste de darlık saptand ı. Williams sendromlu hastala
rın tamamında MYP+MY mevcuttu Ayrıca dört hastada 
sol koroner arterde, bir hastada her iki koroner arterde ge
niş leme saptandı (Şekil 2). 

Supravalvüler aort stenozlu beş hastaya cerrahi tedavi uy
gulandı. Yeni tanı konulan ve kalp kateterizasyonu yapılan 

bir hastaya cerrahi tedavi kararı alınırken, 35 mmHg gradi
ent saptanan bir hasta şimdilik izleme alındı. Ekokardiyog
rafi ile tanı konulan iki hastaya ise kalp kateterizasyonu 
plan landı. Üç hastaya yama ile genişletme, iki hastaya ise 
dar segmentin rezeksiyonu ve uç-uca anastomoz uygulan
dı. Williams sendromlu bir hasta ameliyat sonras ı düşük 
kalp debisi neden iy le erken dönemde kaybedildi. Ameliyat 
sonrası izlemdesadece bir hastadaaort grad ient i artış gös-

Şekil 2. Sol venıriküle sağ oblik pozisyonda yupılan anjiogralidc. 
suprav:ılvüler bölgede kum suuıi şeklinde darulm<~ (sol ok) ve sol 
koroner arıerde genişleme (sağ ok) görülmekıedir. 

te rdi. Dört yı l önce ameliyat olan bu hastaya ik inci kez 
kalp kateterizasyonu uygulandı ve darlık bölgesinde 80 
mmHg gradient saptandı. Diğer hastalarda ise izlenıde be
lirgin bir gradient artışı saptanmadı. 

TARTIŞMA 

Aort s tenozunun d iğer tiple rine göre daha nadir gö

rülen SV AS, klin ik olarak üç şekilde ortaya çıkar. 

Williams sendromu ile birlikte görülme sıklı ğı %28-

50 , normal yüz görünümü ve zeka düzeyi ile giden, 
orozoınal dominant geçiş gösteren ailesel şekl i %20, 

y ine normal yüz görünümü ve zeka düzeyine sahip 

sporadik vakalar şeklinde görülme sı klığı %50 ola

rak bi ldirilmiştir (4) . B izim hastal arımızın beşinde 

Will iams sendromu bulguları birlikte idi. İki hasta

mız kardeş çocuklarıydı. İki hastamız ise sporadik 

vaka olarak kabul edild i. 

Hastalarımızın ilk doktora başvurma ve üfürüm duy

ma ile, tanı almaları arasında ortalama 2. 1 yıl gibi 

uzun bir sürenin olduğu görüldü . Bu süre W illiams 

sendromlu hastalarda 1.6 yı l, diğer hastalarda ise 2 .8 

yıl idi. Hasta l arımız iki alt gruba ayrıla rak tanı 

konulma yaşl arı incelendiğinde, Williams sendromu 
ile birlikte görülen SVAS olgularında tanının daha 

e rken yaş larda konulduğu görülmüştü r (4.8 ± 3.6 

y ı la karş ı 8.5 ± 6.9 yı l). Vaka sayısının azlığı nede

niyle bu rakamlar arasında is tatistiksel anlamlı fark

l ılık saptanamamış olmakla bi rl ikte literatürde de 

benzer şekilde Williams sendromu olmayan hasta

larda tanı göreceli olarak geç konu l maktadır. Kardeş 

çocukları olan iki vaka dışında, Williams sendromu 

o lmayan diğer iki vakanın tan ı konulduklarında 14 

ve 15 yaşında oldukları görülmektedi r. Ayrıca 

Williams sendromu olmayan SV AS hastalarında 

tanının 30 yaş ı na kadar geeikebildiği bild iri lmek
tedir (5). Dağlar ve arkadaşlarının (6) bil dird iği 8 

SVAS'Iı o lgunun yaş ortalamaları 14.5 ± 7 yıldır. 

SV AS'Iı hasta la rda tanının gecikme nedenlerinden 

birisi, aort darl ığ ına a it gradientin yavaş artması ve 

çok yüksek değerlere ulaşmadan yakınmaya yol 
açmamas ı olab ilir. Hastalarıın ııda gördüğümüz 

diğer bir neden de, tek klinik bulgu olan üfüri.im 

nedeniyle götürü ldükleri doktorların, hastanın ya

kınması olmanıası nedeniyle tabloya fazla önem ver

ınenıelerid ir. Bazı hastalara ekokardiyografi yap ıl 

masına karşın, deneyim eksikliği , seyrek görü len bir 

hastalık olmas ı nedeniyle akla getirilmemesi, ekoje-
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Tablo 1. Supravalvülcr aort stenozlu hastaların klinik özellikleri 

Hasta Yaş/ Tanı Tanıda Williams Aile Eşlik eden kardiak anamaliler Aort gradieııti Ameliyat Sonuç 
No Cins Yaşı gecikme Sendromu öyküsü (kaleler) Şekli 

(yıl) (yıl) (yıl) bulguları mmHg 

ı 10/E 4 3.5 + Yok MVPtMY +periferik PStA Y 200 Yama ile İzleıııde gradient 80 mmHg oldu. 
genişlcınıe 2. Kez ameliyat kararı al ındı. 

2 ll/E 8 o + Yok MVPtMY 55 Yama ilc Ameliyat sonrası gradienı 18 mmHg. 
Klinik izlcmdc. 

3 3.5/E 2 2 + Yok MVPtMY+AY 80 Rezeksiyon ve uç· Ameliyat sonras ı erken 
uca anasıaınoz dönemde ex. 

4 15/E 9 o + Yok MVPtMY 68 Yama ile gcniş leınıe Ameliyat sonrası gradienı 20 mmHg. 
Klinik izlemde 

5 5.5/E ı 2.5 + Yok MVP+MY +Biküspiı Aorıa 38(Eko) - Kalp kateterizasyon plandı. 

6 14/K 14 o Yok MVPtMYtAY 103 - Acil ameliyat kararı alındı. 

7 2.5/K 2.5 2 Var Yok 70 (Eko) - Kalp kaıcıerizasyonu planlandı. 

8 15/K 15 7 Yok MVP+AY+Brakiosefalik arter ve 135 Rezeksiyon ve uç- Ameliyat sonrası gradient 40 mmHg. 
sol karoı is koınıııünisıe darlık 

9 5/E 2.5 2 Var Hafif periferik PS, MVPtMY 

nite bozukluğu gibi nedenlerle supravalvüler bölge
nin iyi değerlendirilemeınes i de tanı gecikmesine yol 
açabilmektedir. Williams sendromlu hastalarda ise 
bu sendroma özgü bir klinik bulgu olan aşırı ürkek
lik, ajitasyon gibi nedenler (4) ve ekojenite bozuklu
ğu iyi bir ekokardiyografik çalışmayı engelleyerek 
tanı gecikmesine yol açabilirken, mental retardas
yon, strabismus, inguinal herni gibi ek patolojiler 
hastayı doktora ve hastaneye daha sı k getirtmekte ve 
tanının görece) i olarak d iğer SY AS'lı hastalardan 
nispeten daha erken konulmasına yol açabilmek
tedir. 

Hastaların %89'unda ek kardiyak bulgu (Williams 
sendromlu hastalarda %100, diğer SVAS'lı hastalar
da %75) saptandı (Tablo 1). Yapılan çalışınal arda 

supravalvüler aort stenozlu hastaların üçte ikisinde 
valvüler, supravalvüler ve periferik tipte pulmoner 
stenoz, mitral valv prolapsusu, biküspid aorta, sub
valvüler aort stenozu, aort koarktasyonu, patent duk
tus arteriozus gibi ek kardiyak anomaliler de bildiri l
miştir (7-13). Ayrıca koroner arterierin ostiumlarında 
ve arkus damarlarında da darlıklar saptanabilir 
(1,4,9,14,15). Çalışmamızdaki o lguları yedisine kalp 

kateterizasyonu ve anjiografi yapılınasına karşın an
cak ikisinde hafif periferik pulmoner stenoz tespit 
edildi (%22). Hastalarımızdan birinde anjiokardi-
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uca anastomoz Klinik izlemde. 

35 - Klinik izleıııde . 

yografik çalışmada brakiosefalik arter ve sol karotis 
kornuniste darlı k tespit edildi. 

Sol kalp anjiografisinde tüm hastalarda, supravalvü
ler aort stenozunun li teratürde en sık görülen tipi 
olarak bildirilen (%50-75) sinetübüler birleşim ye
rinde kum saati şeklinde daralma görüldü . Yapılan 
patolojik çalışmal arda bu bölgede, media tabakasın

da kalıniaşma ve displazi tespit edilmiştir . Bunun so
nucu olarak hemodinamik strese gerektiği gibi cevap 
veremediği için darlı kta progresif bir artma görülür 
(14-16). Anjiokardiyografik incelemede ayrıca dört 
hastada sol koroner arterde, bi r hastada ise her iki 
koroner arterde genişleme tespit edildi. Çeşitli çalış

malarda koroner arter çı kışlarında darlık yoksa, artan 
sistolik basınca bağlı olarak koroner arterlerde anev
rizınaya kadar varabilen geni ş l emele r olabileceği 

bildirilmiştir ( ı ,4,9,15, 16). 

Hastalardan beşine cerrahi tedavi uygulandı. Üç has
taya yama ile gen işletme, iki hastaya ise dar segmen
tin çıkarılmas ı ve uç uca anastaınoz yapıldı. Supra
valvüler aort stenozunda amel iyat sonrası mortalite 
oranı %5 olarak bildirilmiştir (4). Williams sendrom
lu 3.5 yaşındaki bir hastaınız operasyon sonras ı er
ken dönemde kaybedildi. Mortalite nedeni otopsi ya

pılamadığı için tam olarak tespit edilememesine kar-
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şın, düşük ka lp debis i gel işen hastada koroner hasar

dan şüphelenildi. Anatomik defektin yapısından do

lay ı ba lon anjiyoplasti etkili bir tedavi o larak görül

mez ( 1). Bu nedenle hasta larımızın hiç bi rine anji

yoplasti de nenmedi. 

Yapı lan çeşitli çalışmalarda, izole supravalvüler aort 

s tenozunun otozornal dominant kalıtıml a geçtiği, fa

kat değişik penetrasyonla r gösterebi leceğ i bildiril

ıniştir (17- 19). Bu tabloya yolaçan pato loj inin ise 

elastin geninin bulunduğu 7qll.23 bölgesindeki gen 

delesyonuna bağlı olduğu , klinik ve kardiyevasküler 

bulgu l arın ortaya çıkışın ın ise elastin geninin bulun

duğu kromozoın bölgesindeki etkilenen alanın geniş

liğine bağlı olduğu gösterilmiştir (19-2 1). Vakaları

ını zdan ikis i kardeş çocuklarıydı. Geniş kapsamlı in

cele me yapıl arnamasına rağmen, anne-baba ve kar

deş taramasında başka vakaya rastlanmadı. 

Değişik klinik tiplerde görüle bilen supravalvuler 

aort stenozu ile ilgili ülkemizde, özellikle Williams 

sendromunun eş lik ett iğ i vakaları kapsayan çeş itli 

çalışmal ar mevcuttur (5,6, 11 -13,22,23). Bunun yan ı sıra 

ailesel vaka larda bildirilmiştir (24). Bu çalı şmalarda 

da benzer bulgular elde edilm iştir. 

Supravalvüler aort s tenozunun her üç klinik tipini 

içeren bu çalışmada, tüm olgularda tanı konulmada 

gecikme mevcutken, vaka say ısı kısıtlı o lmasına 

bağlı olarak istatistiksel anl amlılık taş ırnamasına 

karşın , Williams sendromu öze lliklerini taşıyan has

ta larda tanının nispeten daha erken yaş larda konula

bildiği dikkatimiz i çekmiştir. Bunun muhteme l ne

denleri, Williams sendromunun tipik yüz görünümü 

ile daha kolay tanınınası ve ilave klinik bulguları ne

deniyle sağlı k kuruluşlarına daha erken ve daha fazla 

başvurmasıdır. William sendromu dış ı SV AS' lı has

taları erken tanımak iç in ise, aort stenozunun klinik 

bulgularını taş ıyan hastalarda, hastanın yüz görünü

mü norm al olsa bile, supravalvüler bölgenin daha 

dikkatli incelenmesinin gere kli olduğu, ekojenite bo

zukluğu nede niyle bu bölgenin hiç görülemediği du

rumlarda bazı o lgularda transözofaj iyal ekokardi

yografi veya anjiografiye gerek olabileceği sonucuna 

varılmıştır. 
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