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Sturge Weber sendromu-Klippel Trenaunay sendromu
birlikteligi olgusu ve gz bulgular

A case of overlapping of Sturge Weber syndrome-Klippel Trenaunay syndrome and
ophthalmological findings
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Sturge-Weber sendromu (SWS) yiizde Porto sarabi lekesi, ayni taraf beyinde ve meninkste vaskuler lezyonlar ve gozde glokom ile karakterize
bir nérokutantz sendromdur. Klippel-Trenaunay sendromu (KTS) ise kutandz vaskiler malformasyon, kemik ya da yumusak doku hipertrofisi
ve etkilenen ekstremitede vendz geniglemelerle karekterize nadir gériilen bir konjenital malformasyondur. Literatiirde az sayida olgu bildirilmis
olmakla birlikte bu iki fakomatozun birlikte gérilmesi nadir bir durumdur ve sistemik, oftalmolojik patolojilere neden olabilmektir. Burada
SWS ve KTS 6zelliklerini bir arada gosteren, ayni zamanda ilging oftalmolojik bulgulari da olan bir olgu sunulmustur. Bu olgu sunumu, bu
sendromlarda gozle ilgili komplikasyonlarin da gorilebilecegini vurgulamak amaci ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Sturge-Weber sendromu, Klippel-Trenaunay sendromu, kornea kalinhigi

Summary

Sturge-Weber syndrome (SWS) is a neurocutaneous syndrome characterized by facial port wine stains, vascular lesions in the ipsilateral
brain and meninges, and glaucoma. Klippel-Trenaunay syndrome (KTS) is a rare congenital malformation associated with cutaneous vascular
malformation, bony or soft tissue hypertrophy and venous varicosities in the affected limb. Although some cases have been reported in the
literature, an overlap between these two phakomatoses is extremely rare and they have systemic and ocular affects. Here, we present a case
showing the properties of both SWS and KTS and having interesting ophthalmological findings. This case is presented to emphasize that eye
related complications might also be seen in these syndromes.
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Giri§ kemik hipertrofisi ile karakterizedir3. Literatlrde az sayida
olgu bildirilmis olmakla birlikte bu iki fakomatozun birlikte
gorllmesi nadir bir durumdur45. Birlikteligi ender olarak
gorllen bu sendromlarin  klinik &zelliklerinin - bilinmesi,

Sturge-Weber sendromu (SWS) ylizde Porto sarabi lekesi,
g6z ve merkezi sinir sisteminde hemanjiyomlar ile karakterize
norokutandz sendromdur. Glokomla seyreden vaskiler
lezyonlar, beyin  hemisferlerini  tutan leptomeningeal
anjiyomatozis, erken baslangicli konvdlsiyonlar, nérolojik
gelismede gecikme hastaliga eslik edebilen diger bulgulardir.2.
Klippel-Trenaunay sendromu (KTS) ise vicudun herhangi bir
yerinde gorilebilen deri ve organlarda hemanjiyom, vendz Yirmi yasindaki erkek hasta poliklinigimize ylzinin ve
genislemeler ve etkilenen ekstremitede yumusak doku ve viicudunun sag tarafinda kirmizi-renkli genis lekeler sikayeti

etkileyecegi sistemlerdeki komplikasyonlarin erken saptanmasi
agisindan 6énem tasimaktadir.
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ile basvurdu. Bu lekelerin dogustan mevcut oldugunu ailesinde benzer
sikayetleri olan aile bireyi olmadigini ifade etmekteydi. Hastanin
dermatolojik muayenesinde yiiziin sag yarisinda ve sert damakta Porto
sarabi lekesi ile uyumlu, iyi sinirli, basmakla solmayan, eritematéz makdil
ve plaklar tespit edildi. Bu lezyonlar yiizde trigeminal sinirin oftalmik
ve maksiller dallarinin dagilimina uymaktaydi. Ayni zamanda sag

omuzda, gégus ve sirtin sag yarisinda, sag alt ve Ust ekstremitenin 6n

Resim 1. a) Sag omuz, gogUs ve alt ve Ust ekstremitelerin
6n ylUziinde nevis flammeus, b) Sag omuz, sirt ve alt ve Ust
ekstremitelerin arka yUzlinde nevis flammeus

Resim 2. a) Aksiyel kraniyal bilgisayarli tomografi gériintilemede
sag temporal kalsifikasyonlar (uzun ok) ve hipertrofik sag frontal
sinus (kisa ok), b) Kontrast koronal T1 agirlikli goriintilemede sag
koroid pleksusta hipertrofi (beyaz ok), c) Kontrast koronal T1 agirlikh
gorlntllemede sagda hafif dural kalinlasma (beyaz ok), d) Kontrast
koronal T1 agirlikli goriintilemede sag gozde koroidal kalinlasma
(beyaz ok)

ve arka ylziinde de bu lezyonlar devam etmekteydi (Resim 1a, 1b). Sag
taraf Ust ve alt ekstremiteler, sol taraftan daha uzun ve hipertrofikti.
Ust ekstremiteler, tiim ekstremite anterior-posterior (AP) grafilerinde
(ortordntgenogram) humerustan radius distal ucuna kadar él¢ildu. Sag
Ust ekstremite sol taraftan 2,4 cm (Sag:Sol, 55,8:53,4) daha uzundu.
Allt ekstremiteler ise tim ekstremite AP grafilerinde femur basindan
tibia distal ucuna kadar 6l¢uldi. Sag alt ekstremitenin sol taraftan 0,4
cm (Sag:Sol, 79,5:79,9) daha uzun oldugu gdrildi. Ayni zamanda
uyluk bolgesi cevre Olcimlerinde sag tarafin soldan 2 cm (Sag:Sol,
53,5:51,5) daha genis, kol cevresi 6lcimlerinde sag tarafin soldan
1 c¢m (Sag:Sol, 32:31) daha genis oldugu tespit edildi. Olgumuzun
cekilen grafilerinde kemik hipertrofisini yoktu. Hastanin cekilen
kraniyal bilgisayarli tomografi (BT) gorlintilemesinde sag taraf inferior
temporal girusta belirgin kalsifikasyon ve frontal sinlste hipertrofi
saptandi (Resim 2a). Manyetik rezonans incelemesinde yine sag tarafta
lateral ventrikil koroid pleksusunda hipertrofi, hafif dural kalinlasma
ve gbzde koroidal kalinlasma gorildi (Resim 2b, 2¢, 2d). Tim batin
ultrasonografi incelemesinde organ tutulumuna ait bulgu goriimezken,
akciger grafisinde patolojik bir gériiniim izlenmedi. Sag ekstremitelere
yapllan ultrasonografik incelemede arteriovendz fistll rastlanmadi.
Nérolojik muayenesinde patoloji saptanmayan hastada mental ya da
motor anomali yoktu.

Yapilan oftalmolojik incelemede neviis flammeusa bagli olarak sag taraf
g6z kapaklari kirmiz-mor renkteydi. Hastanin gérmeleri her iki gdzde
Snellen eseline gdre 20/20 dizeyindeydi. Sag gézde konjonktival ve
episkleral damarlarda genisleme ve tortuosite mevcut olup &zellikte
limbusta bir halka gérinimu izlenmekteydi (Resim 3a, 3b). Fundus
refleksi sag gdzde kirmizi iken sol gézde normal rengi olan sar-
turuncu renkteydi. Sag gozde koroidal vaskiler yapilar daha genis ve
kivrimli olarak izlenmekteydi. Sag gbzde optik diskte glokomatdz bir
cukurlasma (cupping) mevcut olup cukur/disk (cup/disk) orani sagda
5/10 ve solda 2/10 olarak Olclldu. GOz ici basinc sagda 30 mmHg
ve solda 15 mmHg olarak ol¢lldi. Gozin aksiyel uzunlugu (kornea
on ylzeyinden foveaya) sagda 22,23 mm ve solda 23,07 mm olarak
olcllda. Baglantili olarak kirma kusuru sagda -0,25 diyoptri ve solda
-3,00 diyoptriydi. Pakimetrik santral kornea kalinligi sagda 605 pm ve
solda 565 um olarak 6lctlda.

Tartisma

SWS intrakraniyal vaskiler anomaliler, leptomeningeal anjiyomatozis ile
karakterize 1/50,000 siklikta gorilen ndrokutandz sendromdur®.
Gogunlukla trigeminal sinirin oftalmik ve maksiller dallarinin innerve
ettigi dermatomlarda Porto sarabi lekesi veya nevils flammeus olarak
adlandirilan damarsal lezyonlar, glokom ve ayni taraf beyin ve meninkste
vaskuler lezyonlarla karakterizedir.

Resim 3. a) Sag gbzde genis ve kivrimli konjonktival episkleral
damarlar, b) Sag gozde genislemis konjunktival ve episkleral damarlarin
limbusta olusturdugu halka gorinimi
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KTS 2/50,000 siklikta gdrilmektedir ve ilk olarak 19. yuzyilin basinda
Klippel ve Trenaunay tarafindan tanimlanmistir2.

KTS dogumda mevcut olup genellikle bir alt ekstremiteyi, bazen de
ek olarak iki ekstremiteyi, govde ve yizii de etkileyebilir. Bu sendrom
govde ve ekstremitelerde irregular ve asimetrik kapiller ve kavernoz
hemanjiyomlar, —arterio-vendz fistll, lenfédem, ekstremitelerde
hipertrofi ve cesitli organ buylmeleri ile karakterizedir. Yumusak
dokudaki genisleme butin ekstremiteyi, ya da sadece parmaklar
etkileyebilir. Bu sendromda gdriilen bir ¢cok komplikasyon altta yatan
vaskuler patolojye bagl gelismektedir. Staz dermatiti, tromboflebit
ve ekstremite uyumsuzlugu bunlardan bazilaridir. Daha ciddi sekeller
ise tromboz, pulmoner emboli, serebral ve spinal arterio-vendz
malformasyon, makrosefali, mikrosefali orbito-frontal varisler ve
konjestif kalp yetmezligini icermektedir’. Nadir olarak gorilen bu
sendromlarin patofizyolojisi heniiz tam olarak agik¢a ortaya konamamis
olmakla birlikte olgularin cogunda sebebin embriyonik vaskilogenez
ve anjiyogenezde &nemli rolleri olan somatik gen mutasyonlari oldugu
dustlmektedir8. Her iki hastalikta daima sporadik olarak gorilmekle
birlikte bazi ailelerde bir otozomal dominant gegis tanimlanmistir®. Ek
olarak bu iki sendromun ayni hastaligin farkli sekillerde ortaya ¢ikmis
halleri olarak duslnenlerde vardir.

Bizim olgumuzda SWS distinmemize neden olan bulgular yizin sag
yarisinda Porto sarabi lekesi, sag gozde glokom ve ayni tarafta BT de
serebral kalsifikasyon varligi, KTS distndiren bulgular ise Ust ve alt
ekstremite hipertrofisi, vicudun degisik yerlerinde mor lezyonlar ve
ylzde Porto sarabi lekesi olmasiydi. Bu bulgularla hastamiz KTS ve
SWS'nin birlikteligi olarak degerlendirildi.

Pigmente ve damarsal nevislerin birlikte gdrildigu tablolar
fakomatozis pigmentovaskilaris (FPV) olarak adlandirilir2. Literatiirde
SWSKTS birlikteligi gosteren FPV olgulart da bulunmaktadir2.10.11,
Fakat olgumuzda vaskiler lezyonlara pigmente nevisler eslik etmemesi
nedeni ile FPV distndimedi.

Bu sendromlarda ek olarak bircok sistemik problem gdrilebilmesine
ragmen bizim olgumuzda klasik bulgular ve géze ait degisiklikler disinda
sistemik patoloji saptanmadi’. Gézde klasik glokom varlidr disinda bazi
yayinlarda, buftalmus, episkleral vaskiler yapilarda genisleme, iris
hipokromisi, retina dekolmani ve koroidal anjiyom da bildirilmistir12.13.
Olgumuzda sag gozdeki optik diskteki cukur/disk orani yiksek g6z ici
basinci ile uyumlu olarak artmisti. Aksiyel uzunlugun sag gézde 1 mm
daha kisa olmasinin sag gézde koroid kalinliginin sol gézden daha fazla
olmasina bagli olabilecedi degerlendirildi. Bu aksiyel uzunluk farkina
bagl olarak sag gdzin kirma kusuru sol gdzden yaklasik 3 diyoptri
daha azdi. Santral kornea kalinligi saglikli bir insanda ortalama 551 pm
civarindadir4. Olgumuzda ise sag gdzde kornea kalinligi normalden
ve sol taraftan cok daha fazla kalindi. Literatlrde bu konu ile ilgili bir
bilgi saptayamadik. Bununla beraber biz bu durumun KTS hastalarinda
gorilen yumusak dokudaki hipertrofik etkinin bir sonucu olabilecegini
dustinuyoruz.

Bu birliktelik ile ilgili spesifik kratif tedavi henlz yoktur. Bazi olgularda
varikdz lezyonlar icin kompresyon bandajlar ve secili olgularda cerrahi
uygulanmaktadir. Biz de olgumuzu hastalidiyla alakali bilgilendirildikten
sonra glokom nedeni ile tedavi dizenlendik ve gdzlik regetesi
duzenledik.

Biz bu olguyla tam bir oftalmolojik muayenenin ve radyolojik
degerlendirmenin SWS ve KTS'nin birlikte oldugu hastalarda tanida ve
altta yatan muhtemel sistemik ya da lokal komplikasyonlarin tedavi ve
yénetiminde ¢ok 6nemli oldugunu belirtmek istedik.
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Etik

Hasta Onayi: Calismamiza dahil edilen hastadan bilgilendirilmis onam
formu alinmistir.

Hakem Degerlendirmesi: Editérler kurulu ve editérler kurulu disinda
olan kisiler tarafindan degerlendirilmistir.
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