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ÖZET 

AriTmojenik sağ venTrikiiler displazisi (ARVD) aifevi ilerleyici bir kalp kası hasTalığıdır. Sağ vemrikiilmiyokardı11m yağ dokusu 

inftiTrasyonu ile karakterize olup, yaşamı tehdit eden kareliyak aritmi/ere neden olur ve genç erişki11/erde e11 önemli ani öliim 

nede11 ferilldell biridir. Hasta/ığm familya/ katıtum iyi bili11mektedir. Geliellikle aifevi otozoınal domi11a11t ı •eya sporadi k geçiş 

göstermekTedir. Fakat, Naxos hasra/ığı olarak adlalldmlan . palmoplallfar keraroden11a ve yii11iimsü saçm birlikte gö~le11diği. 

oTozoma/ resesif se11dromikjonnu da tammlanmıştır. Biz bu çalışmada. ilk ke::. non-se11dromik ARVD 'nin otoz.oma/ res es if geçiş 

gösterdiği saptanan iki aile tammladık. Rize ilinden gelmekTe o/a11her iki aifeliili Tüm bireyleri klinik olarak ı11ıwye11e edildikteli 

so11ra . 12 derivasyon/u elektrokardiyografi (EKC). 24 saatlik Ho/ter monitorizasyomı ve ekokardiyografik illeelemeden geçirildi. 

Etkitelimiş aile bireylerine kareliyak mag11etik rezona m görii11tiileme (MR!) yöntemi uygulandı. ARVD taliısıuluslararası dii~eyde 

kabul edile11 kriteriere göre kondıı. Ön moleküler a11alizde. kromozomda ARVD içi11 bilineli fokus/ar ( 1 .. 2 .. 10 .. 14. ve 17. 

kromozomda) tara11dı ve dışla11dı. Bu so11uç/ar. ARVD ni11 genetik yönelen heterojen bir hasta/tk olduğu11u destekler 11i1elikle 

bulwıdu . Bunda11 so11raki aşamada. etkitelimiş aile bireylerinili kli11ik takipleri devam edecek ve bu siireçle ARVD '11i11 resesif 

formılllllll prognozu ile ilgili daha derili bilgiler elde edillilebilecektir. Türk Kareliyol Dem Arş 2003;31 :88-95 

Aıwlıtar kelime/er: Arilmojenik .l'lı,~ ı·ellfrikiil dilpla::.i. o10::.omal re.\e.lif. 1 '1!/l lrikii/erlaşikardi 

SUMMARY 
Clinical Findings of two Families with Arrhythmogenic Right Ventricular Dysplasia 

Arrlıy!lımogenic riglıt ventricu/ar dysplasia (ARVD) is afamilıal. progressive heartmuscle disease. lt is clıarac1eri:ed byfarty 

infi/tmtion of the right ventricle. w/ı i c lı frequently results in life threatening cardiac arrlıytlımias. lt is one oj the importaııt 

causes of sudden cardiac eleatlı in tlıe young. Familial inlıerimnce of the disease is well known. Tlıe most CO/ll/liOn partem of 

inlıeritance is alliosomai dominam. A recessive syndromic form oj ARVD associateclıvitlı woolly /ıair and pa/mopla111ar 

keratodemıcı. refen·ed as Naxos disease, has also been reported. According to o11r knowledge. ıve noıv prese1ıt tlıefirsl ARVD 

cases oj two jamilies witlı an aııtosomal recessive non-syndromic form of t/ıe disease. Botlı of these families origin(l(e ji'om Rize . 

Alljanıi/y members cons ideredfor tlıe study wıderwent elinical examination. 12-/ead e/ectrocardiograplıy (ECC). 24 lı !-lo/ter 

elecrmcardiograplıy and eclıocardiograplıy. Magnetic resonance imaging ıvas done in all a.ffecteclfamily members. The diagnosis 

of ARVD was done according to intemational/y established diagnostic criteriafor ARVD. Our initialmolecular s1udies e.rc/11(/ed 

the known ARVD !oc i on clıromosomes 1. 2. 3. 10. 14 and 17. TlıiJ resnit provides evi de nce for furt/ıer genetic lıeterogeneity 

of tlıe disease. A.ffected members of these families w il/ be c/inically followed-up and tlıese jwure sflldies ıvill give mo re insights 

into rhe progression and prognosis of recessive fonns oj ARVD. Are/ı T urk S oc Cardiol 2003;31 :88-95 
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B Wollnik ve ark .: Aritmojcnik sağ vcnırikliler displazili iki ailcde klinik ve genetik bulgular 

Ari tmojenik sağ ventriküler displazisi (ARVD) , sağ 
ventrikül miyokardının ilerleyici olarak fib röz-yağ 

doku il e yer deği ştirmes i sonucu, klinik olarak sağ 

ventrikülden kaynak alan aritıni l ere neden olabilen 

bir hastalıktır. Bu aritmi ler, özellikle genç erişkinlerde 
ve at letl erde, ani ve genellikle egzersiz sonras ı 

öl üıniere yol açabilınektediı-< 1.2> . 196 1 yılında , Dalla 

Volta ve arkadaş l arı ARVD'nin klinik tanımını ilk 
kez yapmışlardıı{3l . 1978 yılında Fontaine, aritınojenik 

sağ 1·entrikül di splazisi terimini kullanını ş tır<4> . 

Displazi terimi önceleri, sağ ventriki.il ıni yokardının 

gel işimsel defektini tanımlamak için kull an ı lm ı ştır. 

Ancak hastalığın morfol oj ik ve klinik özelliklerinin 

zamanla daha i yi anlaş ılm as ı sonucu, etyolojide 

genetik yatkınlık sonucu sağ ventrikül m iyokardında 

atrofi i le giden, adö l esa ıı çağda bulgu veren, 
non- iskem ik bir patolojinin rol oy nadı ğ ı görüş i.i 

ku vvet k azanm ı şt ır. A RYD. Dünya K al p 

Federasyonu'nun Bilimsel Kard iyoıniyopati Konseyi 
ve Avrupa Kardiyoloj i Bi rl i ğinin kriterl erine göre 

kardi yomiyopatil er aras ı nda değe rlendi ri 1 mekted i r 
(Tablo ı )<S> . 

ARVD 'nin genel popUlasyondaki s ıklığı tam olarak 

bilinmemekle birlikte araştı rına l ar sıklı ğın 6110.000 
i le 4 ,4110.000 arasında old u ğunu gös termektedir. 
Özell ikle kuzey İta l ya 'da s ıkça görülmesi dikkat 

Tablo I: Aritmojenik sa.~ ventrikiiler kardiyomiyopati irilillllll kriterleri5 (Am1pa Kardiyolr!ii Toplulllkil ve U111slamro.V! Kardiyoloji Tiıp/u/11,~11 
ı·e Fedemsyonu) 

Aile hikayesi 

Majör Global ve/veya bölgesel disfonksiyon ve yapısal dcğişikliklc ı ·* 

Nckropsi veya cerrahi olarak kanıtlanmış ailesel hastal ı k 

Miııör Majöı· 

Ailede 35 yaş ı n altında şüpheli ARVD'yc bağl ı erken ani ölüm Sağ vcntrikül ejeksiyo ıı fnıksiyonıında azalma ve ağ ı r dilatasyon 

hikayesi (sol vcntriklildc azal ma olmaks ızın veya hafif derecede azalma 

Al'itıniler ilc) 

M iııör Lokalizc sağ vcntrikül ancvrizınaları (diyastolik bulging ilc 

Sol ana dal blok tipi vcntri külcr taşikard i (sürekli ve süreksiz) beraber akinetik veya diskinetik alanlar) Sağ ventriküliin ağ ır 

(EKG. Holtcr. egzersiz test) segmental dilatasyoııu 

Sık veııtriküler ekstı~ısi sto ller (> 1000/24 saat) Dcpolaı·izasyon 

ve ileti :uıonnalliklcri 

Majöı· Miııör 

Epsilon dalgaları veya sağ prckordial derivasyonlarda QRS Hafif global sağ vcntriküler dilatasyon ve/veya nonnal sol vent ıiklil 

kompleksinde lokalizc uzaıııa (> ll Oms) ilc beraber cjeksiyon fnınksiyoııuııda azalma 

Miııör Sağ vcııtrikUHin hafif segmental dilatasyoıılu 

Geç potansiyeller (sinyal ortalanıalı EKG) Bölgesel sağ vcııt rikli ler hi pokinezi 

Repo la rizasyon aııorınalliklcı·i 

M iııöı· Duvarların doku karakterleri 

Sağ prekordial derivasyonlarda ııcgatifT dalgaları(> 12 yaş: sağ Majöı· 

ana dal blok yokluğunda) Endoııı iyokardial biopside miyokardın fibröz-yağ dokusu ilc 

değişim i 

*Ekokard(rograji. anjiyo,ı:raji,re llta.ı:netik re:mwn.' güriimiileme ile tespiledilmi~. Siirek\i: VT: EKG 'de kalp \'urusrmtm dakikada 120'nin ii:crincle oldu.~ u durunula 

.10 .\im iyeden a: .<ii ren arka arkaya .ll'eya daha ja:la ı·emrikiiler varı1111111 o/du,iiu d11rumu wnmılar. Siirdli VT: El\ C 'de 30 wmiyeden fa:la siiren ı•elllrikiiler 

w,,ikarcli 
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çekicidir<6>. 

Ha s talığın etyopatogenezi halen netlik 
kazanmamıştır(7> . Ai le hikayesi, ARVD vakalarının 
%30-SO's inde mevcuttur<S>. Başka bir sistemik 

bulgunun ol madığı pür ARVD vakalarında kalıtım 
şeklinin otozornal dominant olduğu gösterilmiştir<9> . 

Daha sonraları ARVD ' nin otozornal resesif geçişli 

sendroınik bir forımı da tanımlanmıştır. Kardiyoloj ik 
bulgulara il ave olarak deri l ezyonları (palınoplantar 

keratoderma) ve yünümsü saç bulgularının gözlendi ği 
bu hastalık Naxos hastalığı olarak adlandırılını ş ve 
kromozoında 17q l2-q22 bölgesine l oka l ize 
edilınişti<ıo> . Ça l ışmada, bu bölgede yer alan 
plakoglobin genindeki hoınozigot 2-bp delesyonun, 
proteinin erken sonianmasına ve hastalığa neden 
olduğu gösteri lm işti r < 11 >. 17. kromozomdaki bu 
!okusun dı şında, ARVD ile ilişkil i 6 gen bölgesi daha 
tanımlanınıştır<ı 2> . Bunlar 14. kromozomda ( 14q23-
q24 ,·e 14q 12-q22), 1. kromozomda ( 1 q42-q43), 2. 

kromozomda (2q32. 1-q32.2), 3. kromozoında (3p23) 
ve 1 O. kro mozoında (p 12-p 14) yer al an 
bölgc.lerdir< ı 3. ı 4, ıs , ı 6, ı7>. 

Biz bu çalışmada,ARVD' nin ilk kez non-sendromik 
otozornal resesif formunun saptandığı iki ailedeki 
dört vakayı sunuyoruz. 

MATERYAL VE METOD 

Olgular ve klinik inceleme: İstanbul Üniversitesi, 
istanbul Tıp Fakültesi, Çocuk Etik Komitesi tarafmdan 
uygunluk alan bu çalı şına ailelerin de onayları al ınarak 

gerçekleştirildi. Birer kardeşlerinin ani ölümleri ve 
bazı kardiyolojik yakınmaları (göğüs ağrısı, çarpıntı, 
halsizlik) nedeni ile İstanbul Üniversitesi, İ stanbul 

Tıp Fakültesi Pediatrik Kardiyoloji Bölümüne 
müracaat eden, Rize ilinden gelen ancak birbiri il e 
herhangi bir akrabalık ilişkisi bulunmayan iki ai leden, 
klinik bulgularına göreARYD olduğu düşünülen dört 
olgu çal ı ş ına için seçildi . ARVD tanısında, Dünya 
Kalp Federasyonu' nun Bil imsel Kardiyomiyopati 
Konseyi ve Avrupa Kardiyoloji Birliğinin kriterleri 
esas al ındı. Buna göre tanı için , i ki majör veya bir 
majör ve iki ıninör veya farklı gruplardan dört minör 

kriter gerekmekıedir<5> . Sağ venıriküler morfolojik 

ve iş l evsel anormallikleri gösteren ekokardiyografi , 

anjiografi ve magneıik rezonans görüntüleme 
yönteml eri , ARVD'nin t anısında majör kriterleri 
sağlamaktad ı rlar<ıs.ı9> . Her iki ailenin etk i lenmiş tüm 
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bireyleri, bu bireylerin kardeşleri ve ebeveynleri klinik 
olarak muayene edilerek, 12 derivasyonlu EKG , 24 
saatlik Holter monitorizasyonu ve ekokardiyografi k 
incelemeden geçiril diler. K l inik muayene son rası, 

aşağıda bel irtilen dört olguda kardi yak magnctik 
rezonans görüntülernesi (MRI) yapıld ı. Manyetik 
resonans görüntüleme sonuçl arı, bir kez de, Bonn 
Üniversitesi Radyoloji bölümünden Radyoloji uzmanı 

Dr. T. Soınıner tarafından değerlendirildi C20l. İ ki ayrı 

uzman merkezin aynı bulguları paylaş ınası nedeniyle, 

hi stoloj ik değerl end i rme için biyopsi alınınas ı 

düşünülınedi . Bu dört olguya ayrıca sinyal ortalamalı 

EKG yapıldı. ARVD tanı sı alan tüm hastaların, 

yukarıda bahsedilen tanı tablosundan (tablo 1) en az 
iki ınajor ve iki minör kritere uyduğu belirlendi . 
Moleküler anal izler: ARVD I ailesine ait 18 bireyden 
5'er ml l ik EDTA'lı periferik kan alınarak DNA 
izolasyonları yapı l dı. Mikrosatelit anali zleri standart 
protokol !ere göre gerçekleşti ri ldi. 6 ayrı ARVD bölgesi 
ile Naxos bölgesine ait pol iınorfik markörler Gcnethon 
haritasına göre seçildi . Amplifikasyon ürünleri , yatay 
elektroforez cihazında , pol iakrilamid j el üzeri nde 
(CieanGelhyRes plus-ETC) yürütülerek ayrıldı ve 
gümüş boyama ile görüntülendi . İlgi li bölgelerin 
hastalı kl a bağlantılı olup olmadığ ı bil gisayarlı standarı 

i statistik program ına göre (MLINK) değerlendirildi. 
Değerlendirmede otozoınal resesif kalıtım ve ıa ın 

penetrans esas alınd ı. Allel sıkl ı ğ ı eşi t kabul edildi . 

BULGULAR 

Her iki ailede de (ARVD-1 ve ARVD-2) ARVD tanısı 
Dünya Ka l p Fede rasyonu'n un Bilimse l 
Kardiyoıniyopati Konseyi ve Avrupa Kardiyoloji 
Birliğinin kriterlerine göre konuldu (Tablo-2) . ARVD 1 
ai lesinde fark lı kuşaklarda birçok etkil enıni ş bireyin 
bulunması , etk il enıni ş bi rey lerin akraba ev lil iği 

ürünleri olması ve ebeveynlerinin kl inik olarak sağlı klı 

bulunması hastal ı ğın otozoınal resesi f bir kalıtıınla 

geçtiğini gösterdi (Şek il lA, B). 

Klinik Değerlendirmeler 
ARVD-1: 
Olgu 1: ARVD- 1 ailesinin 13 yaşındaki erkek indeks 

hastas ı (Şekil l A; V-10) göğüs ağrı sı ve halsizlik 

ş ikayeti il e başvurdu . Fizik ımıayenesi normal olan 
hastanın EKG 'si nde epsi lo n dal gasına rastlanmadı , 

ventrikü ler erken vurular ve ventrikli ler taşikardi 



B Wollnik ve ark.: Aritınojenik sağ ventriklller displ azili iki ailede klinik ve genetik bulgular 

Şekil 1 -A ve B: 01o:omal rese.ı"if ARVC /ve ARVC2 ailelerili ili pedigrileri (A. 8). 

A. 

I. 
2 

ll. 
ı 2 3 4 s 6 7 8 9 10 l l 

lll. 
ı 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ll 12 13 14 15 16 17 18 19 20 2 1 22 23 24 25 26 27 28 

IV. •• 
ı 2 3 4 5 6 7 8 9 10111213 14 15 16 17 18 1920 2 12223 24 25 26 27 28 29 30 31 32 3334 

V. 

B. 

I. 

ll. 

I II. 

IV. 

V 

ı 2 

2 3 

• • • 
3 4 5 6 

• •• 
7 8 9 10 

Bu~ kare ve duireler .\ağlikii erkek ı·e di~i birey leri. s~ ra/ı /.:are ı•e claireler ARVD 'den etki/enmiş erkek re dişi bireyleri. iistii çapra: çi:ili olan semboller iilmiiş 

hireyleti, .\İ_ruh renkli iistii çapra: ç i:ili kare semho/17 yaşmda aniden iilen bireyi semboli:e eTmektedir. Şekilclt:ki çift çi:;.:iler akruha evliiiliini gü.\termekredir. 

ata kları görüldü. 24 saatlik Holter monitorizasyonda 
artmı ş sı klı kla erken ventriküler vurular gözlendi . 
Ekokardiyografisinde ise sağ ventrikül çıkış yolunda 
ve sağ ventrikülde anevrizmatik genişleme mevcutttı. 

Solvcntrikül morfoloji si ve fonksiyonları normal idi. 

Kardi yak MRI 'da sağ ventrikülde gen i ş l eme , sağ 

ve ntrikül miyoka rd ın ın fibröz-yağ dokusu i le yer 
deği ş imi ve di ffüz atrofi tespit edilerek ARVD tan ıs ı 

ilc takibe alı nd ı (Şekil 2). Hastanın hikayesinden, bir 
erkek kardeş inin 14 yaşında, önceden herhangi bi r 
ş ikayeti olmamasına rağmen ani olarak öldüğü ve 

önceden kardi yolojik bir kontrolde veya tedav ide 
olmadı ğı öğrenildi (Şeki l 1 A ; V-9). Bu vakanın yapılan 

otopsisinde, sağ ventrikül duvarı nda incelme ol duğu , 

sağ ventrikUI mi yokardın ın fibröz yağ dokusu i le yer 
deği ş tird iği , sol ventrikUI, scptum ve her iki atrium un 
makroskopik ve histolojik olarak normal oldu ğu 
saptanm ı ş tı. Anne ve baba 2 dereceden akraba idi ler 
ve kardi yolojik muayeneleri tamamen normaldi . 
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Tablo 2: 2-ARVD'/i !wslalan11 kli11ik bulı:uları 

Hastalar ARVD- 1 

V-4 V-5 V-10 

Ba.şlaugıç yaşı lO 17 ı :ı 

ECG/Holter bulgulan 

Vı-V2 "de T dalga negaıini ği + . -
LBBB . 

Vcnıriküler ekstmsistoller - + + 
Ventriküler taşikardi + . + 
Si nyal oı1alamalı EKG'de 
geç potansiyeller + -
Ekokardiyogmli bulguları 

Sağ ventrikiil dilatasyonu + + 
Bölgesel sağ ventriküler hipokinczi - -
Sol ventrikültutulunıu - -
MRI bulguları 

Sağ vcntrikül dilatasyonu + + + 
Diffüz sağ vcntrikiil atrolisi + + + 
Bölgesel sağ ventrikül hipokinezisi - . -
Tl"de hiperintens sinyaller + + + 
Sol ventrikiil tutul umu . . -

LBBB: Sol c/al bloku. MR/: Manyel ik re:mıwıs 

ARVD-2 

VI 

14 

. 

+ 

+ 
+ 

+1-

+ 

+ 
+ 

+ 

+ 
-
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Ş'ekil2: 0/fiu' 1 iu MR/ ji!lo,~ra(l. Saf:[ relllril.:iil dummıdal.:i !ipi!.: 

de.~işmeleri gü.\lernıel.:ledir. 

Olgu 2: ARVD-1 ailesinin diğer akrabal arında da ani 

kareli yak ö lünıl erin o lma s ı nedeniyle y apılan 

soruşwnııada, şekil - I A'da IY-6. IY-7, V-3 ile gösteri len 

ki ş ilerin s ı rasıyla 20, 30 ve 18 yaşlarında , otopsi 

sonuçl a rı olmaks ı z ın , kalp yete rsiz li ğ i Lanısı ile 

öldü ki eri öğreni l di . ı O yaşındaki kız olgu 2 'nin (Şekil 

1 A; Y-4) önceden herhangi bir ş i kayeti bulunmuyordu 

ancak larama esnasında çekilen EKG'sinde, sağ 

prekordial deri vasyonlarda ters T dalga l a rı görüldü , 

epsil an dalgasın a ra sllanm adı. 24 saatlik Hal ter 

monito ri zasyonda ven triküler taş ikard i atakları 

görüldü. Sinyal ortalamalı EKG 'de geç potansiyell er 

ınevcutLLı. Eko kardiyografiel e sağ ve ntriki.il 

dilatasyonu, ka reliyak MRI ' da i se diffüz sağ 

venlriküler atrofi , sağ ventrikül di latasyonu, T 1 'de 

hiperintens sinyal (mi yokardı n fibröz-yağ dokusu ile 

yer değişim i ni gösteren) bulguları ile ARVD tanı sı 

konularak takibe alındı. Sol ventrikül ınorfolojisi ve 

fonksiyonları normal di. Anne ve baba 2. derece akraba 

idiler ve kardi yolojik muayeneleri normal idi . Bu 

olguda , Elektrofi zyolojik Çalışına (EFÇ) yapılmadı 

ve herhangi bir tedavi planlanınadı ancak yakından 

takip edilmesi öngörüldü. 

Olgu 3: 17 yaşındaki k ı z olgunun (Şekil lA; Y-5) 

klinik bir ş i kayeli yoklLı. Ancak çekilen EKG 'sinde 

ventri kül er erken vurular saptand ı. Ekokardiyografisi 

norınaldi. Kareli yak MRI'da diffüz sağ vcntrikül 

atı·ofi s i ile beraber sağ ventrikül dilatasyonu ve T l 'de 

hiperintens sinyaller tespit edilerek ARVD tanısı ile 

takibe alındı. 
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ARVD-2: 

Olgu 4: ARVD-2 ailesinin 14 yaşındaki indeks vakas ı 

olan erkek hasta (Şeki l IB ; V- 1) gögüs ağrıs ı ve 

çarpıntı ş i kayeti il e kliniğe başvurd u . Anne ve babası 

2 dereceden akraba idi. Hastanın öyküs ünde , 

kendisinden iki yaş büyük olan erkek kardeşi n i n (Şeki l 

1 B ; V-2) 14 yaşında i ken efor son ras ı ani olarak 

öldüğü öğrenildi. Yakaya otopsi yapılınaın ı ş tı. A ileele 

17 yaş ında aniden ölen bir erkek daha va rd ı (Şekil 

1 B ; 11-4). İndeks vakanın EKG'sinde s ık kısa sürel i 

ventriki.iler taşİkardi atak ları ve sol da l blok paterni 

dışında baş ka bir anorınalliğe ras ll an ınadı. 

Ekokardiyografisinde sağ ventrikül duvarında hafif 

hipokinezi il e beraber sağ ventrikül dilaıasyonu 

ınevcuttLı. 24 saatlik Holter ınonitori zasyon unda cia 

sı k süreksiz ventri kül er taş i karel i atakl arı gözlendi. 

Elektrofi zyoloj ik ça lı şınada sü reksiz VT sap tand ı 

ancak sürekli VT indükleneınedi. Kareliyak M RI'da 

i se sağ venlrikül dila tasyonu , sağ ve ntrikül 

mi yokardında diffüz atrofi ve fokal fibröz-yağ doku 

olu ş umu tespi t edildi. Sol ventri kül ıno rfo loji s i ve 

fonksiyonları normal idi . ARVD tanı s ı ile takibe al ınan 

hastaya s ı k erken venlriküler vu rul a rı içi n sotalol 

tedavisi başlandı. Bu hasta 2 yıl dır sotalol tedav isi 

ile seın ptoınsuz o larak ta kip ed il mek ted ir. 

Molekiiler sonuçlar: 
Birden fazla e tk if en mi ş bi reyin saptand ığ ı ARVD 1 

ailesinele ınakrosatclit ınarkörl crl e yapılan bağ l a ntı 

analizi çalışması, has talı ğa neden olan geniıı A RVD 

için bilinen bölgeleric bağlantılı o l madığ ı nı gösterdi . 

Bu sonuç, has ta lı ğa neden olan genin genoında bir 

başka bölgede lokali ze old u ğu nu gös terd i. 

TARTIŞMA 

Aritınojenik sağ ventriküler clisplazisi, kareliyak ari tmi . 

kalp yetersizli ğ i ve ani kareliyak ölüme neden olabilen 

bir kalp kas ı lıas ta lığıclır. En dikkat çeken patoloj ik 

özelliği, sağ ventrikülde serbest duvar nı i yokard kaybı 

ve onun yerini fibröz-yağ dokusunun alması dı r. Bu 

durum s ıklıkla traııs ınu ralcl ı r ve d iafragınatik , apikal 

ve infundibular bölgelerde anev ri zıııa l dilatasyonlara 

neden ol ur. 

ARVD'de en sı k görülen semptomlar egzersiz sonrası 

ça rpı nt ı , yorgunluk , hal sizi i k , göğüs ağ rı s ı. senkop 

ve hatta ani ölümdür<21 l . Hastaları n %50 'si f'iz ik 

muayeneele normal bulunabilir. Bir kısm ı i se . i lk 
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bulgu olarak kareliyak "arrest" ile gelebil ir ve o zamana 
kadar kl inik bulgu vermeyebil ir. ARVD için tanı yaş ı , 

ortalama 20 ila 50 yaş arasıd ı r<22 ·23> . Vakaların sadeec 

% 10 ' u 20 yaşı n dan önce t anı a lm aktadır. 

Çalı şmamızdaki her iki ai lede de etki lenen bireylerde 
has talı ğı n 17 yaş ı ndan önce baş l amı ş olmas ı ve ani 
kalp ölüm oranl a rın ı n yüksek bulunmas ı ağ ır kli nik 
seyri n bir göstergesi olarak kabul edilebi l ir. Literatürele 
yer alan bir çok ARVD olgusu oıozoın a l dominant 
ka lııı m göstermektedir. Ancak, bizim a il el eri ıni zdc 

ağı r klini k tablo ilc seyreden hastalı k özell ikle birinci 
ai leele birkaç k uşakta görülmekte ve her iki ailede de 

ail eni n ak raba evl i liği yapmamı ş nesill er inde 
cık il enmi ş birey bu l unmamaktadır. Ayrıca her i ki 
ai leele de cıkilenmiş bireyler sadece akraba ev lil iği 

ürün lerdir ve bu bireylerin ebeynleri klinik olarak 
sağiık i ıdır. Tüm bu bulgular ailelerimi zdeki hastal ığın 

penctrans ı düşük otozomal dominant kalıtıınla değil 

otozoınal resesi f kalılı m la geçti ği ni göstermektedir. 
Bu durumda, nadi ren de olsa bazı sporadi k olgularla 
ve özellikle birden fazla kardeşin etkil e nıni ş old uğu 

durumlarla karş ı l aş ıld ı ğında , düş ük pcne t ra n s lı 

otozomal dominant kalılını yerine otozoınal resesif 

olas ıl ı ğ ı göz önünde tutu l malıdır. Hastal ı ğ ın genetik 
kökeninin araştırılması anıac ı y la,ARVDI ai lesindeki 
bi reylerden el de ed ilen DNA örneklerinde yapılan 

moleküler analizde ARVD içi n günümüzde bil inen 7 
fark l ı kromozom bölgesi nin d ı ş l anmas ı hasta lı ğa 

neden olan yeni genleri n araşt ırı l ınasına yönel ik 
çal ış ın ala rın baş l atılması na temel oluştu rmuştur. Bu 
a raşt ırm a l arda yeni ailelerin katılımı il e ol gu 
havuzunun geniş l et ilmes i hastalıkla ilgili genlcrin 

bulunm ası na yönelik ça lı şma lara büy ük hı z 

kazandıracaktır. Ay rı ca, bu konuda yap ıl acak 

a raşt ırmalar, resesif geçi ş li ARVD'nin k l inik gidi ş i 

üzeri ne de daha fazla ı ş ık tutacaktır. 

A RV D'de en s ık rastlanan klinik bulgular, so l dal 
b l oğu mor fo loj i sine sahip ventrikü ler aritmil cr, 
EKG 'de özell ikle sağ prekordial deri vasyon i ara 

lokalizc depolari zasyon/repolari zasyon deği ş i kli kleri, 

sağ ventr i kü l e ait global ve/veya bölgesel 
disfonksiyonlar ile yapısal deği ş i kliklerd i ı<24.25l . Klinik 

ve patoloj ik çal ış ınalar ARVD'nin ilerleyici karakterde 
bir kalp kası hastalığı olduğunu kanıtlaın ışt ıı<26>. Uzun 
süreli çalı şmalar sağ vent rikülün zamanla yaygın 

olarak etki lendi ğini hatta sol ventriküllin de etki lenerek 
son uçta biventr i kü l er ye ters i zli ği n geli ştiğ i ni 

gösterın i şti r<27l . 
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Tedavin in amacı, aritıni ye bağl ı ani ölü mü 
engel lemektiı-<28> . ARVD'li hastalarda henüz ani ölüm 

r iskine ai t değerlendirme l er tam olarak ortaya 
konamadığıııdan , hangi hastanın tedavi ih ti yacı old uğu 

ve en iyi tedavi yakl aşı mının ne olduğu konusuncia 
netlik yoktur. Tedavi seçenek leri B bl okcrler , 
antiaritmi k ilaçlar, kateter abl asyonu ve implantable 
karcl iyovcrter clefi brilatörclür (ICD)(29l. Farmakoloji k 

tedav i , hayatı tehdit etmeyen vcntrikülcr aritmi lerele 
ilk seçenektir. Bu hastalar genel li kle ampirik olarak 
B blokerler, s ınıf I ve IIJ anti ari tınik ilaçlarla tedavi 
edil irl er. Çalışma l ar, sotalol ya da a nıiodaron (tck 

başı na veya B bloker i le kom bine olarak) ilc tedavi nin 

çok düşük proaritıni ri ski ile en etk il i tedavi şe kli 

olduğunu göstermiştir. Sotalol. hem indüklenebilen . 
hem de indükleneıncycn VT'nin tedavisinde s ıras ı yl a 

%68 ve %82 ' 1i k etk inlik o ranları ilc en etk ili 
antiari tmi k tedavi yöntemidir30. Bununla beraber, ani 
ölümü enge l lemedeki et kinl i ği henüz tam olarak 
ortaya konamaını ş tır. 

A ilelerim izdeki ani ölüm vaka l arı , aileler henüz 

k lini ğ iınize müracaat etmeden önce görtilınüş olup 
bu vakaların herhangi bir tı bbi tedavi altınci a ol up 

olmadıkları dair doğru bil gilere ve detay lı EKG gibi 
kareliyak göstergelere ul aşılamaını ş tır. Genel olarak 
sotalol tedavisi , se mptoın la ra ve EKG bulguları na 
göre başlanmalıdır. Eğer bu tedavi ariınıi yi d üzel tnıede 

yetersiz kal ı rsa, bu durumda !CD iınplantasyonunu n 

uygun olacağ ı nı düşün ın ek teyiz . Bizim dört 
hasıaın ı zdan , sadece ARV D-2 ai lesinin indeks va kas ı 
iki yı ldır sotalol tedavisi ile seınptoınsuz olarak takip 

edi 1 ınektedi r. 
Bilgileri nı i ze göre ülkemizde de çoc ukluk yaş 
grubunda tan ı alan il k hastalardan olan o l g ularınıız , 

ARVD'nin çocukl uk yaş grubundak i önemi ni 
vurgula ınaktad ır31 . Ayrıca akraba evl i li ği oran ı yliksck 
olan ülkemizde genç yaşta ani öl üm öyküsli veren 
ai lclerde, otozoınal rescsif olabi len ARVD'ni n de ön 
s ıralarda hatı r l a nınası ge rekti ğ i u n ut ulnıanıa l ı dır. 

B urada sunulan olguları ını zda hastalığ ı n sey ri ni n 

takip edilebi lmesi için , düzenl i kardiyoloj ik kontrolele 
ıutul mas ı p l a niand ı 
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