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ÖZET 

Tipik klinik bulgulara sahip ve çok ağır supravalviiler dar­
lık saptanan 4.5 yaşındaki Williams-Beuren sendromlu bir 
erkek çocuk sunuldu. Kalp kateterizasyommda sol vent­
rikiil sisto/ik basıncı 320 mmHg ve supravalviiler gradiellf 
180 mmHg bulundu. Darlik kardiyopulmoner bypass yön­
temi ile ova{ bir yama kullamlarak genişletildi. Olgu altı 
aydır sorunsuz olarak izlenmektedir. 

Allalıtar kelime/er: Williams-Beuren sendromu, 
supravalvüler aort darlığı, kalp kateterizasymıu 

Williams-Beuren sendromu, tipik yüz görünümü 
(Eifin Facies [cin yüzü]), zeka geriliği, boy kısalığı, 
ses lasıklığı, supravalvüler aort ve periferik pul­
moner arter darlığı ile karakterize bir tablodur ( l -7). 

İnfantil dönemde D vitamini metabolizmasındaki bir 
bozukluğa bağlı olduğu düşünülen (8-10) ve birçok 

sistemi ilgilendiren bu tablonun tanınmasında ge­
cikilmesi sonucu hastalarda ağır kardiyak bo­
zukluklar hatta ani ölümler görülebilmektedir <4.5). 

Tanısında gecikilen ve şimdiye kadar rastlanılmayan 
ölçüde ağır supravalvüler aort darlığı bulunan bir ol­
gunun sunulması ve Williams-Beuren sendromunun 
klinik özellikleri ile risklerinin bir kez daha vur­
gulanması amaçlandı. 

OLGU BiLDİRİSİ 

Üfürüm duyulması nedeniyle çocuk kardiyoloji po­
likliniğimize gönderilen 4.5 yaşındaki erkek çocuğun 
anamnezinde anne-babasının sağlıklı olduğu, aralarında 
akrabalı k bulunmadığı, süt çocukluğu döneminde çeşitli 
enfeksiyon hastalıkları ve i ştahsızi ık nedeniyle çeşit l i has­
tanelerde yatt ığı, iki yaşında bilateral inguinal herni ne-
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deniyle iki kez ameliyat olduğu, şaşılık nedeniyle altı ay­
lıktan beri bir göz kliniğinde izlencliği ve tedavi prog­
ramında olduğu öğrenildi . 

Fizik muayenesinde inspeksiyonla alı n belirgin, gözlerde 
içe şaşılık mevcut, burun kökü çökük, burun ucu kalkık ve 
burun delikleri öne doğru dönük, fi ltrum uzun, üst dudak 
öne doğru çıkık ve dişlerde gel işim bozukluğu mevcut idi 
(Şeki l 1). Hastanın boyu 102 cm (10-25 persantil), ağırlığı 
17 kg (25-50 persantil) idi. Ajitasyon ve mental re­
tardasyon nedeniyle kooperasyon kurmak zordu. Stanford­
Binet yöntemi ile ölçülen IQ, 73 olarak bulundu. Sistemik 
kan basıncı 150/80 mmHg idi . Palpasyonla sternum sağ­
üst kısmında, suprasternal ve sağ supraklavikuler çu­
kurlarda belirgin tril vard ı. Dinlemekle sternum sağı, ikin­
ci aralıkta bel irgin olan ve boynun her iki yanına da ya­
yı lan 4/6 şiddetinde s istolik ejeksiyon üfürümü duyulu­
yordu. Telekardiyogramında kalp normal büyüklükte, pul­
moner konus ve akciğer damarlanması normal idi. Elekt­
rokardiyogramında QRS aksı +90°, inferiyor ve sol pre­
kordiyal derivasyonlarda hafif ST çökmesi ve T dalgası 
değişiklikleri saptandı (Şekil 2). 

Ekokardiyografik çalışmada sol ventrikül hipertrofisi ve 
supravalvüler bölgede darlık olduğu görüldü. Suprasternal 
çukurdan yapılan Doppler çalışmasında supravalvüler böl­
geele en az 100 mmHg sistolik gradent saptandı. Pulmoner 
kapak ekosu ve pulmoner gradient normal idi. Perkütan 
teknikle yapılan sol kalp kateterizasyoııunda sol ventrikül 
sistol ik basıncı 320 mmHg ve supravalvüler bölgeele ba­
sınç gradienti 180 mmHg olarak bulundu (Şekil 3). Sol 
ventrikül anjiyogramında supravalvüler bölgede aortanın 
tipik kum saati görünümü aldığı bel irlendi (Şeki l 4). 

iki boyutlu ve Doppler ekokardiyografi ile pulmoner 
kapak ile ana pulmoner arterde darlık görülmemesine kar­
şın sağ kalp kateterizasyonu yapı lmaması nedeni ile pe­
riferik tipte bir pulmoner arter darlığı olup olmadığı be­
lirlenemedi. Supravalvüler aon darlığın ın derecesinin çok 
ağır olması nedeniyle acil ameliyata alınan hastada kar­
diyopulmoner bypass ile supravalvüler darlığa ova! bir 
dakron yama konularak darlık genişleti ldi. Hasta sorunsuz 
olarak polikliniğimizce izlenmekte olup mental re­
tardasyon için çocuk nöroloj i linitemizce elementer eğitim 
programına alındı. 
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Şekil ı. Williaım-lleuren sendromlu olgunun cephe ve profilden 
g.örünliın li. 

TARTIŞMA 

Williams-Beuren sendromunda intrakardiyak ano­
maliler nadir olup daha çok supravalvüler aort dar­
lığı ve pulmoner darlık gibi arteriyel darlıktarla ka­
rakterizedir <1·7>. Ayrıca olgumuzda da görülen tipik · 
yüz görünümü, strabismus, mental retardasyon, ge­
lişme geriliği , inguinal herni, diş anomalileri de bir­
likte bulunabilmektedir <1•12>. Yurdumuzda bu send­
rom ilk olarak 1967'de Onat ve ark. <7) tarafından 
bildirilmiştir . Yukarıdaki patolojiler nedeniyle ço­
cukların doktora götürülmeleri erken yaşlarda ol-
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Şek il 2. Olguıııın 12 kanal EKG'siııde ST segıııcnıi çtikınc le ri ve 
T dalgas ı değişik li kleri (uklarla hel irıi l ıni~ı ir) giiriilınekıedir. 

Şekil 3. Kalp kaıeıcrizasyuıııı sırasında alınan sol venıriklildcn 
acırtaya çckiş tıas ıııcı i zlcııınckıcdir. 

~ck il 4. Sağ ublik pozisyo nda yapılan sol vcnıri klil anjiyu­
granıında supravalvar seviyedeki darlık (uklarla gtisıcrilııı i~ıirı. 

masına karşın, tanılarının konulmaları yine de ge­
cikebilmektedir. Klasik kaynaklarda da genellikle 
Williams-Beuren sendromlu olguların ilk tanısnın 

pediatrik kardiyologlarca konulduğu bildirilmektedir 
(5). 

Kardiyovaski.iler anomaliler bulgular içinde en 
önemlisidir ve geç tanı konulmas ı halinde fatal ola-



E. Çi/ ve ark.: Kritik Supravalviiler Aort Darilk/i Bir Wil/iams-Beuren Sendromu 

bilmektedir. Williams-Beuren sendromlu hastalarda, 

hastalar asemptomatik olsalar bile ani ölümler gö­
rülebilmektedir (4-5) . Ani ölüınierin nedeni ge­

nellikle ağır supravalvüler aort darlığıdır. Ayrıca 

ventriküler disritmiler ve sadece infantil dönemde 

olmak üzere kalp yetersizliği nedeniyle de ölümler 
görülebilmektedir <4). Bu hastalarda koroner ar­
terlerin, darlığın proksimalinde olması nedeniyle, 
koroner arterler sol ventrikülle birlikte yüksek ba­
sınca maruz kalmaktadır. Bu nedenle koroner ar­
terlerde medial tabakanın kalınlaşmasına bağlı ola­
rak lümende daralmalar ve erken koroner aterosk­
leroz görülebilmektedir <4.5). 

Ani ölümlerio çoğunluğu , koroner yataktaki de­
jeneratif değişikliklere bağlanmaktadır (5). Olgu­

muzda yapılan kalp kateterizasyonunda sol ventrikül 
basıncı 320 mmHg, sol ventrikül ile arkus aorta ara­
sındaki sistolik basınç gradienti 180 mmHg idi. Li­
teratürde, !aradığımız kadarıyla şimdiye kadar Wil­
liaıns-Beuren sendromunda bu kadar ağır bir sup­
ravalvüler darlık bildirilmemiştir. Örneğin , Özer ve 
ark.'nın (ll) 4 olguluk seri lerinde en ağır olgudaki 

basınç gradienti 80 mmHg iken Keçecioğlu ve ark.' 
nın 0 2) 104 olguda bildirdikleri en fazla gradient 

110 mmHg'dır. Genellikle sol ventrikül ile arkus 
aorta arasında 50 mmHg'yı geçen sistolik basınç gra­
dienti bulunan olguların riskli kabul edilerek ame­
liyatı önerildiği gözönüne alınırsa bizim olgumuzun 
içinde bulunduğu risk daha da belirginleşmektedir. 

Görüldüğü gibi Williams-Beuren sendromu nadir 
görülmekle birlikte ağır aort stenozu bulunması ha­
linde fatal olabilmesi nedeniyle erken tanı ko-

nulması gereken patolojiler arasındadır ve tipik yüz 
görünümü nedeniyle tanısı yüzüne bakarak bile ko­
nulabilecek kadar kolaydır. 
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