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OZET

Ullrich-Noonan sendromu tanisi konulan 32 yasinda bir kadin hasta takdim
edildi. Cok nadir rastlanan degisik kardiyak anormalliklerin aligilmadik sekilde
hastaliga igtirak etmesi dikkat gekici bulundu. Literattirden Ullrich-Noonan
sendromunda aorta yetmezIligi ile giden bikiispit aorta, atrial septal defekt ve
mitral darhgnin kombine bulunabilecegine iligkin yeterli bilgi elde edilemedi.
Hastada kalp digi anormallikler olarak yele boyun, servikal vertebra ftizyonu,
pektus karinatus ve el parmaklan deformitesi mevcuttu.

SUMMARY

An Unusual Combination of Cardiac Abnormalities In Ullrich -Noonan
Syndrome

A 32 year old woman with Ullrich-Noonan syndrome was presented. Together
with the various cardiac abnormallities, it was represented the interesting
observation in that case. No sufficient data associated with the combination
of bicuspid aorta, atrial septal defect and mitral stenosis was obtained in
literature. Extra cardiac abnormalities such as webbed neck, cervical vertebral
fusion, pectus carinatus and phalangeal deformities were present in our case.

GIRIS

Ullrich-Noonan sendromu erkek ve kadinlarda Turner sendromuna benzeyen
klinik bulgular ile ortaya gikan otozomal dominant gegisli bir hastaliktir (1-4).
Turner sendromundan, karyotipinin ve sekonder seks karekterlerinin normal
olugsuyla aymnlabilir (1-4). Ullrich-Noonan sendromunda gesitli kardiak
anormaliiklerinin bulunabilecegi bilinmektedir. En sik gortilen kalp
anormalliklerinin siklikla atrial septal defekt ile birlikte pulmoner stenoz
olabilecegi yazilmaktadir (5). Bu yazida ise kombine kalp anormallikleri ile
birlikte giden bir Ullrich-Noonan sendromlu olgu sunulmustur.
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OLGU TAKDiml

32 yagindaki kadin hasta efor ile ve istirahatte ortaya gikan garpinti nedeniyle
Gaziantep Universitesi Tip Fakiltesi ¢ Hastaliklan Poliklinigine bagvurdu.
Ayrnica yaklagik 200 metre yaromekle baglayan nefes darhgindan gikayet etti.
Hastarun llkokulu bitirdigi zamanlarda eklem agnlan oldugu &grenildi.
Epikantal katlantimn igtirak ettigi hafif apatik bir ytiz gérinim@t mevcuttu.
Ancak zeka geriligi saptanmadi (okul durumu ve genel gériintimu ile). Hastada
ayru zamanda ytiksek damak, yele boynu, pektus karinatum ve el
parmaklaninda deformite saptandi (Resim 1-3). Kol agiki$z 152 em. topuk-pubis-

Resim 2. Olguda saptanan yele boynu deformitesi
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Resim 3. Olguda saptanan el parmaklan deformitesi ve X-ray gérinimii
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mesafesi ise 90 am olarak o¢lgildii. Hastarun sekonder seks karekterlerinin
gelismis oldugu tespit edildi. Hastarun alinabilen aile dykustinde iki kiz ve bir
erkek kardesi ile ebeveynlerinde hastalbik oOykiisti alinamadi. Arteriyel kan
basina 90/60 mmHg. nabiz luzi 82/dakika olarak olgiildii ve solunum sayisi
dakika 18 olarak sayildi. Jugular vendz pulsasyon ahnamadi. Musset igareti
negatif idi. Aort odaginda 3/6 giddetinde sistolo diastolik tftrtmt duyuldu.
Thrill alinamadi. Mezokardiyak odakta 3/6 siddetinde pansistolik wftirim
tabloya igtirak ediyordu. Uftirimlerin perifere yayilmadig saptandi. Patolojik
kalp sesleri alinamadh.

Hastaran hemoglobini 16.2 g/dl idi. Kromozom karyotipinin normal oldugu
Gukurova Universitesi Tip Fakiltesi Fizyoloji laboratuannda tespit edildi.
Elektrokardiyogramda sol atrial dilatasyon diginda ozellik saptanamadi.
Teleradiogramda kardiak golgenin buytdagi sol atriuma ait gift kontur imaji
oldugu, pulmoner parenkim alanlannin ise normal oldugu gozlendi. Lateral
servikal boyun grafilerinde servikal vertebralarda fiizyon oldugu saptandi
(Resim 4 ). Hastanun ekokardiyografik yonden incelenmesi Cukurova

Resim 4. Olgunun lateral servikal grafisi Servikal vertebralarda fiizyon
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Resim 5a. Ekokardiyografik incelemede mitral stenozu ve atrial septal
defekt
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Resim 5b. Ekokardiyografik incelemede bikusbit aorta (istte) ve aorta
yetmezligi (altta)
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Universitesi Tip Fakiltesi kardiyoloji ana bilim dalinda TOSHIBA 1600 marka
renkli doppler ekokardiyografi cihaz1 ile 3.5 mHz eko probu kullamlarak
yapildi. Ekokardiyografi ile hastada sol atrial dilatasyon, mitral ve aort
kapaklarinda kalinlasma, mitral yaprakta doming saptandi. Ayrica bikuspit
aorta kapagl ve 2/4 aort yetmezligi ve atrial septal defekt (secundum tipi)
saptand1 (Resim 5). Hasta kateter ve anjiografi yapilmay kabul etmediginden
invazi girigim yapilamadi.

TARTISMA

Ullrich-Noonan sendromu otozomal dorhinant gegisi olan herediter bir
hastahktir (1-4). Kisa boy, 0zel yuz gortintimii, yele boyun, kriptorgidizm,
bobrek anormallikleri ve konjenital kalp hastahgmn bulunmas: ile
karakterizedir (1-4,6,7). Iskelet deformitelerinden en sik rastlamlami pektus
karinatus ve skolyoz oldugu bildirilmigtir (1,2,8). Bu bulgular ile hastalar; kisa
boy, yele boyun, kiibitus valgus, iskelet ve konjenital kalp anormallikleri ve
bobrek anormalliklerinin goriilebilecegi Turner sendromu ile ¢ok
karnigabilmektedir (1,8,9).

Turner fenotipine sahip ancak normal kromozomlar (xx ve xy) ile giden gekline
Turner fenotipi ya da Ullrich-Noonan sendromu denir (3).

Normal karyotipi oldugu belirlenen hastamizin genu valgus digindaki yaz
gorantami ve tarif edilen iskelet anormallikleri fenotipik olarak Ullrich-Noonan
sendromunu dusundirdi.

Ullrich-Noonan sendromu olan olgularda konjenital kalp hastaligina egilim
oldugu ve olgulanin %50’sinde konjenital kalp hastahginin tespit edilebilecegi
bildirilmigtir (5,6,7). Kardiak malformasyonlu olgularin %60'1nda pulmoner
stenoz saptanmigtir (5,6,7). %20 olguda ise atrial septal defekt ile birlikte
olabilecegi yazilmigtr (5,6,7,10). Ullrich-Noonan sendromu oldugunu
dastindagiimiiz olgumuzda bikiispit aorta (aortik yetmezlik ile birlikte), atrial
septal defekt ve mitral stenozunun bir arada oldugunu tespit ettik. Konuyla
ilgili literatiirden yeterli bilgi elde edememekle birlikte dykiistinde eklem
agnlan oldugunu ogrendigimiz hastada mitral stenozunun romatizmal kalp
hastalig1 sekeli olabilecegini diigtindiik.

Erkek olgularda kriptoorgidizm tarif edilmesine ragmen, kadin olgularin normal
genital organlara ve sekonder seks karekterine sahip olabilecegi bildirilmigtir
(3,11). Olgumuzda da genital anormali saptayamadik ve sekonder seks
karekterlerini normal bulduk.

Aile taramalarinda hastaligin otozomal dominant gegisli oldugu ortaya
konmustur (7). 1988 yihina kadar toplam 500 olgu bildirilmig olmasina ragmen
sikhiginin 1/1000 oldugu sanilmaktadir (1,8). Farkhi gen mutasyonlan ytiztinden
benzer klinik sendromlann ortaya gikabilecegi bildirilmigtir (3,4). Bu olgularn
% 50’sinin aile hikayelerinin negatif olabilecegi ve hafif bir fasial anormallik
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disinda fenotipik olarak hastalarin taninmasinin son derecede zor olabilecegi
yazilmaktadir (3,4). Bizim olgumuzda da aile hikayesi negatif idi. Iki kiz ve bir
erkek kardeginde kalp hastalign olmadigy ifade edilmesine ragmen, aile
fertlerinin hastanede degerlendirilmesi saglanamadi. Anne ve babasiun 50
yasindan sonra bilinmeyen nedenler ile 6ldiikleri 6g; >nildi.

Mosaismi olan (45,x/46xx) Turner sendromlu olgularin % 35-50’sinde kalp
anormalliklerinin olusabilecegi bildirilmigtir (12). Bu olgularda %70 Aorta
koartasyonu gortlebilir. Bikiispit aorta, hipertrofik obstriiktif kardiyomyopati,
ventrikiiler septal defekt, mitral valve prolapsusu ve pulmoner stenoz tabloya
igtirak ederse Ullrich-Noonan sendromu ile kangabilecegi bildirilmigtir
(3,4,11,13). Ancak mosaizmi olan (45,x/46,xx) olgularda boyunda web
gorilmeyecegi ve ciddi kardiak anormalliklerin son derece nadir oldugu
yazilmigtir (3,12).

%70 olguda atrial septal defekt ya da ventrikiiler septal defekt bulunabilen Holt
Oram sendromu da ayinc tanida diigiiniilmelidir. Ancak ciddi iletim defektleri,
tipik on kol (0zellikle radius) ve scapula anormallikleri ile hipoplazik bag
parmak olabilecegi tarif edilen (4) bu sendromun olgumuz igin muhtemel
olmadig digitintldi.

Sonug olarak fenotipik gorinimii ve normal karyotipi ile Ullrich-Noonan
sendromu oldugu diigiiniilen olgumuzda, ciddi kalp anormalliklerinin bir arada
bulunmas: dikkate deger bulunarak olgunun takdimi uygun goriilmustiir.
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