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OLGU SUNUMU / CASE REPORT

Carpenter sendromu ve cift cikigh sag ventrikil birlikteligi

Co-occurrence of Carpenter syndrome and double outlet right ventricle
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Ozet— Carpenter sendromu (Akrosefalopolisindaktili tip 2,
OMIM 201000), nadir gérllen ve otozomal resesif olarak
gecen bir hastaliktir. Akrosefali, kraniyosinostoz, fasiyal asi-
metri polidaktili ve sindaktili, obezite, hipogonadizm, mental
gerilik ve kornea opasitesi gibi anomalilerin yaninda en sik
olarak ventrikller septal defekt, patent duktus arteriyozus
ve pulmoner stenoz olmak lGzere dogustan kalp hastalikla-
riyla da birlikte olabilir. Cift ¢cikisli sag ventrikdl, her iki blyutk
damarin tamamen veya blyuk oranda morfolojik sag vent-
rikilden ciktigi bir hastaliktir. Bildigimiz kadariyla bu send-
romla birlikte ¢ift cikisli sag ventrikil hastaligi literatiirde
tanimlanmamistir. Bu yazida, Carpenter sendromu ve cift
cikigh sag ventrikil birlikteligi olan bir hasta sunuldu.

arpenter Sendromu

(Akrosefalopolisin— DKH Dogustan kalp hastaligt
daktili tip 2, OMIM 201000), PD  Pulmoner dariik
otozomal resesif olarak ge- 'SP Verrikilerseplaldefelt
cen ve milyonda bir siklikta goriilen nadir bir hasta-
liktir.!" {1k olarak Carpenter tarafindan 1901 yilinda
tanimlanmis, olgu sunumu olarak ilk defa 1966 yilin-
da Temtamy tarafindan bildirilmistir.'*! Hastalarda,
kraniyosinostoz sonucu tipik yonca yapragina ben-
zeyen kafatasi vardir. Diger sik goriilen anomaliler;
maksilla ve mandibula kemiklerinde gelisme geriligi
sonucu fasiyal asimetri, diisiik yerlesimli kulaklar, el-
lerde ve ayaklarda sindaktili, preaksiyal polidaktili,
obezite, hipogonadizm, mental gerilik, kornea opasi-
tesi ve zeka geriligidir.’~! Hastaligin dogum Oncesi
tanisi, fetal ultrasonografi degerlendirmesiyle konu-
labilmektedir.'! Hastalarin yaklasik yarisinda dogus-
tan kalp hastalig1 (DKH) da bulunur.

Kisaltmalar:

Summary— Carpenter syndrome (Acrocephalopolysyn-
dactyly type 2, OMIM 201000) is a rarely seen autosomal
recessive disorder. In addition to abnormalities such as ac-
rocephaly, craniosynostosis, facial asymmetry, polydactyly
and syndactyly, obesity, hypogonadism, mental retardation,
and corneal opacity, it may frequently be accompanied by
congenital heart diseases such as ventricular septal defect,
patent ductus arteriosus and pulmonary stenosis. Double
outlet right ventricle is a defect in which both major arter-
ies originate in the morphological right ventricle. To the best
of our knowledge, this is the first report in the literature of
double outlet right ventricle disease in combination with
Carpenter syndrome.

Bu yazida, Carpenter sendromu tanisiyla takip
edilen ve cift ¢ikigl sag ventrikiil anomalisi olan has-
ta sunuldu.

OLGU SUNUMU

Yenidogan doneminde Carpenter sendromu, sekiz
aylikken cift ¢ikigh sag ventrikiil tanis1 konulan, kro-
mozom incelemesinde 46XX karyotipi tespit edilen,
iki yildir takibimiz altinda olan 6,5 yasindaki kiz has-
tanin iki aydir morarma, nefes darlig1 ve cabuk yo-
rulma sikayetleri baglamig. Hastanin anne ve babasi
arasinda ligiincii derecede akraba evliligi oldugu, aile-
de benzer hastalig1 olan birey bulunmadigi, tibbi veya
cerrahi herhangi bir tedavi uygulanmadig1 ve hastanin
de hastanin genel durumu iyi, vital bulgular1 normal,
boyu %25-50 p, kilosu >%97 p idi. Siyanozu olan
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hastanin oksijen satiirasyonu %70 olarak ol¢iildii.
Hastada makrosefali, fasiyal asimetri, diisiik kulaklar,
ekstremitelerde sag el, sol el ve sag ayakta alti, sol
ayakta yedi parmagin oldugu preaksiyel polidaktili,
sindaktili, kisa parmaklar ve ¢omak parmak oldugu
tespit edildi (Sekil 1). Dinlemekle sternumun sol ke-
nar1 boyunca daha iyi duyulan 3/6 siddetinde sistolik
tifiiriim olan hastanin diger sistem muayeneleri dogal-
di. Elektrokardiyografik incelemede 90 atim/dakika
hizinda normal siniis ritmi, 1. derece atriyoventrikiiler
blok ve p pulmonale goriildii (Sekil 2). Hematokriti
%61 olan hastanin diger hematolojik ve biyokimya-
sal degerleri normal sinirlardaydi. Ekokardiyografik
incelemede her iki biiyiik damarin sag ventrikiilden
¢iktig1, aortanin pulmoner arterin saginda ve arkasin-
da oldugu goriildii. Genis subaortik ventrikiiler septal
defekt ve CW Doppler ile maksimum basing farki 65
mmHg olan infundubuler ve valviiler pulmoner darlik
(PD) tespit edildi. Mitral kapakla aort kapagi arasinda
fibroz devamlilik yoktu (Sekil 3). U¢ boyutlu bilgi-

sayarli tomografik degerlendirmede kraniyosinostoz
oldugu izlendi (Sekil 4). Hastanin oksijen satiiras-
yonunun son iki yildir giderek diistiigii tespit edildi.
Kalbin hemodinamik incelemesi ve darligin valviiler
komponenti i¢in pulmoner balon valviiloplasti iglemi
acisindan degerlendirme yapmak iizere kalp kateteri-
zasyonu planlandi ama ailenin kabul etmemesi tizeri-
ne hasta takibe alindi. Hastanin ailesinden, hastanin
klinik bulgulari, laboratuvar sonuglar1 ve fotografla-
rinin kullanilmast konusunda bilgilendirilmis onam
almmustir.

TARTISMA

Cok c¢esitli klinik bulgulart olabilen ve nadir go-
riilen bir hastalik olan Carpenter sendromunun tipik
bulgusu, sagital, lambdoid ve koronal siitiirlerde kra-
niyosinostoz ile akrosefalinin oldugu kraniyofasiyal
anormalliktir*! Bu sendromla ilgili RAB23 geninde
bir¢cok farkli mutasyon tespit edilmistir, daha sey-

Sekil 1. Hastanin (A) sag ve sol elinde kisa olan alti par-
magin oldugu, comak parmak bulundugu, (B) sag ayaginda
alti, sol ayaginda yedi parmagin oldugu ve sindaktili bulun-
dugu izlenmekte.
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$ek|I 2. Elektrokardlyograflk incelemede 1. derece atriyo-
ventrikuler blok ve p pulmonale oldugu gérulmekte.

Sekil 3. Ekokardiyografik incelemede (A) ok ventrikiler
septal defekti gdstermekte, (B) pulmoner arterde darliga
bagl olan mozaiklenme izlenmekte.

Sekil 4. Metopik slttrtn (kalin ok) erken kaynasmasi ile
olusan kafatasinin éntindeki ti¢cgen goériiniim, trigonosefali
olarak adlandiriimaktadir. Ayrica koronal (ince ok) ve diger
sutdrler de erken kapanir (Kraniyosinostozis).
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rek olarak sporadik mutasyonlara da bagl olabilir.”
Hastamizda herhangi bir mutasyon gosterilememis
olup klinik bulgularla tant konulmustur. Dogustan
kraniyosinostozlardan biri olan Carpenter sendromlu
hastalara morfolojik bozukluklarin derecesine gore
genellikle yenidogan veya bebeklik doneminde tani
konulur. Kraniyosinostozla birlikte olan diger gene-
tik bozukluklardan akrosefali, 6zel yiiz goriiniimii ve
fasiyal asimetri olmasiyla ayirt edilebilir.”? Olgumuza
da yenidogan doneminde Carpenter sendromu tanisi
konulmustu. Hastalarda ayrica obezite, kisa boy, men-
tal gerilik, serebral veya serebellar atrofi gibi santral
sinir sistemi malformasyonlar1, sensorindral igitme
kaybi, kornea opasitesi, optik atrofi, umblikal herni,
hipogonadizm, inmemis testis, hidronefroz, dis anor-
mallikleri ve DKH’da goriilebilir.** Olgumuzda obe-
zite oldugu tespit edildi, boyu ve mental motor fonk-
siyonlar1 yasina gore normal olan hastada iirogenital
bir anormallik bulunmamaktaydi.

Literatiirde hastalarin yaklasik yarisinda, basta
ventrikiiler septal defekt (VSD), patent duktus arte-
riyozus, PD, atriyal septal defekt, Fallot tetralojisi ve
biiyiik arter transpozisyonu olmak iizere DKH oldugu
bildirilmigtir. Hastalardan konjestif kalp yetersizligi-
ne veya ani kardiyak oliime bagh kaybedilenler bil-
dirilmigtir.[!

Cift ¢ikish sag ventrikiil, tim DKH’larin %1’den
azini olusturan bir ventrikiiloarteriyel baglanti ano-
malisidir. Insidans1 100000 canli dogumda 6’dur.!""!
Etiyolojisi tam olarak bilinmemekle birlikte Di Ge-
orge sendromu, trizomi 13, 18 ve 21, Noonan send-
romu, Ellis-van Creveld sendromu, maternal diyabet
ve prenatal donemde valproik asit ve retinoik asit
kullanim1 ile ilgili oldugu bildirilmektedir. Her iki
biiyiik damarin tamamen veya biiyilik oranda morfolo-
jik sag ventrikiilden ¢iktig1 ve sol ventrikiil ¢ikiginin
cogunlukla genis VSD oldugu bir hastaliktir. Anato-
mik ve fizyopatolojik olarak bir¢ok farklt durum ve
siyanozdan konjestif kalp yetersizligine degisen ozel-
likte farkli klinik tablolar olabilir. Ventrikiiler sep-
tal defektin biiyiik damarlarla ve biiyiik damarlarin
kendi aralarinda olan iligkisine ve PD varligina gore
siiflandirma yapilir, cerrahi tedavinin sekline karar
verilir. Ventrikiiler septal defektin biiyiik damarlarla
iligkisine gore dort gruba ayrilir: subaortik, subpul-
monik, double committed ve noncommitted. Hastali-
gin en 6nemli lezyonu, sol ventrikiiliin tek ¢ikis yolu
olan VSD’dir.">! Hastamizda, en sik goriilen tip olan

subaortik yerlesimli genis VSD ve PD oldugu ve pul-
moner kapak darliginin zamanla arttig1 tespit edildi.
Hastalik Fallot tetralojisinde oldugu gibi pulmoner
kan akiminda azalmaya bagli semptomlar ve siyanoz-
la seyreder. Kalp kateterizasyonu ile hemodinamik
parametrelerin tespit edilmesi ve balon valviiloplasti
islemiyle valviiler PD komponentinin azaltilarak si-
yanozun azaltilmasi hedeflendi ama hastanin ailesinin
onami alinamadi.

Sonug olarak Carpenter sendromlu hastalarda
DKH sik bulundugundan tan1 konuldugunda ¢ocuk
kardiyolojisi boliimii tarafindan ayrintili bir degerlen-
dirme ve sonrasinda takip gerekmektedir. Birlikte ¢ift
cikish sag ventrikiil bulunmasi literatiirde rastlanan
bir durum olmadigr i¢in hastanin sunulmast uygun
goriildii.

Hasta onami

Yazili hasta onami bu calismaya katilan hastanin
ebeveynlerinden alinmisgtir.

Finansal destek

Yazarlar bu ¢alisma i¢in finansal destek almadigini
belirtmistir.
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