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Ozet

Kondroektodermal displazi olarak da bilinen Ellis-Van
Creveld (EvC) sendromu, ¢cok nadir rastlanan ve otozomal
resesif kalitim gosteren herediter bir hastaliktir. Hastahk
kondrodisplazi, ektodermal displazi, polidaktili ve
konjenital kardiyakdefektlerle karakterizedir. Konjenital
kardiyak defektler icerisinde en ¢ok tek atriyum ve
endokardiyal yastik¢ik defektlerine rastlanmaktadir.

Klinigimizde, klasik EvC sendromu bulgular1 mevcut olan
16 ayhk bir kiz c¢ocugu, kardiyak defektleri agisindan
basarili bir sekilde opere edildi. Mitral kleftler direkt
siitiir ile, tek atriyum ise perikardiyal yama kullamlarak
koroner siniis sol atriyumda kalacak sekilde tamir edildi.
Ameliyat sirasinda farkedilen timus hipoplazisi ile ilgili
olarak yaptiZimiz literatiir taramasinda, timus hipoplazisi
ile  Dbirlikte gorillen EvC olgusuna
rastlayamadik.

sendromu

Anahtar Kelimeler: Ellis-Van Creveld, kardiyak defekt,
timus hipoplazisi

Summary

Ellis-van  Creveld syndrome (EvC), also called
chondroectodermal dysplasia, is a rare occurrence inherited as
an autosomal recessive disease and characterized by
chondrodysplasia, ectodermal dysplasia, polydactyly and
congenital cardiac defects. As congenital cardiac defects,
single atrium and endocardial cushion defects are frequent.

In our clinic, a 16 months old girl presenting the classical
findings of EvC syndrome, was operated succesfully. Mitral
clefts were repaired by direct suturing, single atrium was
repaired by creating a new septum with a pericardial patch and
coronary siniis was left in the left atrium. During the
peroperatuar exploration, thimic hypoplasia was recognized.
We couldn’t find any other cases of EvC syndrome with
thimic hypoplasia in the literature.

Keywords: Ellis-van Creveld, cardiac defect, thimic
hypoplasia

Giris

Ellis-Van Creveld sendromu, o&zellikle iskelet sistemini
ilgilendiren anomalilerle karakterize herediter bir tablodur (1).
Hastalarin  %50-60’mnda  konjenital kardiyak defektlere
rastlanmaktadir, endokardiyal yastik¢ik defektleri ve tek
atriyum seklinde genis atriyal septal defekt en sik goriilen
kardiyak anomali tipleridir (2,3.,4).

Son derece nadir goriilmesi ve thimus hipoplazisi ve kombine
formunun literatiirde tariflenmemis olmasi nedeniyle,
klinigimizde kardiyak defektleri acisindan basarili bir sekilde
opere edilen EvC sendromlu 16 aylik vakanin bir makale
olarak takdim edilmesi uygun goriildii.

Olgu

16 aylik kiz c¢ocugu, (E.B.) sik akciger enfeksiyonu,
ekstremite anomalileri ve santral tipte siyanozu nedeniyle
hastanemize sevk edildi. Anamnezinden hastanin ailenin ilk
cocugu oldugu, soy gecmisinde benzer bir konjenital anomali
Oykiisii bulunmadigi, anne ve babanin birinci dereceden
akraba (hala-day1 c¢ocuklari)) olduklar1 ve sikayetlerin
dogumdan beri mevcut oldugu 6grenildi.

Yapilan fizik muayenede, nabiz 132/dakika ritmik, solunum
sayis1 24/dakika olarak saptandi. Alt ve {ist ekstremitelerinde
kisalik, ellerde polidaktili, pektus karinatum ve uzun govde
(Sekil 1), 2 cm hepatomegali mevcuttu. Dinlenmekle
pulmoner odakta belirgin II/VI derece sistolik ifiirim ve
akcigerlerde bilateral kaba raller vardi, diger muayene
bulgulari normal simirlar iginde idi.

Laboratuvar tetkiklerinde, Hb 12.1 gr. Htc 38, Lokosit
10700/mm3 (%66 pargali, %26 lenfosit, %8 monosit) idi,
tetkiklerinde ozellik  yoktu.
Elektrokardiyografide sol aks ve normal sinlis ritmi,

diger  biyokimyasal

telekardiyografisinde kardiyomegali ve bronkopulmoner
infiltrasyon vardi. Yapilan ekokardiyografide ASD primum
(tek atriyum), muskuler VSD, sag ve sol atriyoventrikiiler
kapakyetmezligi tespit edildi (Sekil 2).



Sekil 1:

Sekil I: Hastaya ait fotografta,Ellis-Van Creveld sendromunun

ozelliklerinden olan polidaktili, kisa ekstremite, uzun govde ve
Kiictik gogiis kafesi goriiliivor:
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Sekil 2:

Sekil 2: Hastanin preoperatif ekokardiyografisinde atrival
septumun hig gelismedigi goriiliiyor.

Uygun antibiyotik tedavisi ile akciger enfeksiyonunun kontrol
altina almmasmi takiben yapilan kalp kateterizasyonunda
ASD primum, VSD (muskuler), pulmoner hipertansiyon
(hafif) ve mitral yetmezligi (hafif) saptanan hastaya, mevcut
klinik ve laboratuvar bulgulariyla Ellis-Van Creveld sendromu
tanis1 kondu, ancak hastaya herhangi bir genetik c¢alisma
uygulama imkani olmadi. Pediatrik kardiyoloji ve cerrahi
konseyi tarafindan, kardiyak defektleri acisindan cerrahi
diizeltme karar1 verilen hasta ameliyata alindu.

Midsternal insizyonla mediastene girildi. Yapilan ilk
cksplorasyonda, pediatrik  vakalardanormalde  goriilen
hiperplazik timus dokusunun yerinde rudimanter yag ve bag
dokusu oldugu goriildii. Vena cava superior, vena cava
inferior ve aorta ayri ayrt kaniile edilerek ekstrakorporeal
dolasima gegildi. Total kardiyopulmoner bypass altinda, 28°C
derece sistemik hipotermi, aortik kros klemp ve antegrad
soguk kristalloid kardiyoplejiyle kardiyak arrest saglandi.
Klasik sag atriyotomi ile yapilan eksplorasyonda interatriyal
septumun hi¢ gelismedigi, mitral anterior ve posterior
leafletlerde 2 adet kleft oldugu goriildii. Atriyal yaklagimla
interventrikiiler septumun intakt bulunmasi {izerine sag
ventrikiilotomi yapilarak septum eksplore edildi, ancak

herhangi bir VSD gozlemlenemedi. Anterior mitral kleft 2,
posterior ise ladet 6/0 prolen sutur ile onarildi, sol ventrikiil
icine serum fizyolojik enjekte edilerek yapilan direkt testte
mitral kapagin kompetan oldugu goriildii. Perikardiyal yama
kullanilarak, 5/0 prolen siitiir ile mitral ve trikiispid kapaklar
aras1 ventrikiiler krest bolgesi tek tek, diger kisimlar kontinii
olmak tiizere koroner siniis sol atriyumda kalacak sekilde
atriyal septum yeniden olusturuldu. Kalp bosluklari anatomik
olarak kapatildi. Pompa ¢ikigi herhangi bir sorun yasanmadi.
Postoperatif dénemde, ameliyat sirasinda tespit edilen timus
hipoplazisini laboratuvar olarak destekleyecek herhangi bir
calisma yapabilme imkani bulunamadi. Yapilan kontrol
ekokardiyografisinde olusturulan atriyal septum goriintiilendi,
atriyoventrikiiler kapaklarda yetmezlik veya darlik bulgular
yoktu, interventrikiiler septumda hemodinamik sorun
olusturmayan kiiciik capli bir adet miiskiiler tipte ventrikiiler
septal defekt tespit edildi (Sekil 3). Hasta postoperatif 10.
giinde sorunsuz olarak taburcu edildi. Postoperatif 2 ve 4.
ayda rekiirren bronkopnémoni ataklari nedeniyle iki kez gocuk
hastaliklar1 klinigince yatirilip medikal tedavi verildi.

Sekil 3:

Sekil 3: Postoperatif ekokardiyografisinde olusturulan septum
gortiliiyor.

Tartisma

Kondroektodermal displazi olarak da bilinen Ellis-Van
Creveld (EvC) sendromu, ¢ok nadir rastlanan ve otozomal
resessif kalittim gosteren herediter bir hastaliktir (1). Hastalik,
Short Rib Polydactyly Sendromlar1 (SRPS) igerisinde yer
almakta olup, kondrodisplazi, ektodermal displazi, akromelik
ve mezomelik ekstremite kisalig1, postaksial polidaktili, kii¢iik
gbgiis kafesi, uzun gévde ve konjenital kardiyak defektlerle
karakterizedir (2,3). Hastalarin %50-60’1nda konjenital kar-
diyak defektlere rastlanmakta olup bunlarin asag1 yukari yarisi
¢ocukluk doneminde kardiyorespiratuar komplikasyonlarla
kaybedilmektedir (4). Endokardiyal yastik¢ik defektleri ve tek
atriyum seklinde genis atriyal septal defekt en sik goriilen
kardiyak anomali tipleridir (2). Ilave kardiyak anomali olarak
literatiirde ¢ift orifisli mitral kapak (2), aortik atrezi, assendan
aorta ve sol ventrikiil hipoplazisi (4) ve Ebstein anomalisi (5)
olgularindan bahsedilmektedir. Bizim vakamizda da literatiir
verilerine uygun olarak, mitral kleft ve tek atriyum seklinde
genis atriyal septal defektten olusan kardiyak anomaliler
mevcuttu. Ancak, yaptigimiz literatlir aragtirmasinda, bizim



vakamizda preoperatuvar eksplorasyonda farkettigimiz
sekliyle timus hipoplazisi ile kombine EvC sendromu
olgusuna rastlayamadik. EvC sendromu ile ilgili oldukga fazla
sayida yaym bulunmasma ragmen, acik kalp cerrahisi
uygulanan olgu sayisi sadece 3’tiir. Japonya’dan Kamesui ve
arkadaslar1 acik kalp cerrahisi uyguladiklari bir vakayr (2),
yine Japonya’dan Itou ve arkadaslart cerrahi olarak kardiyak
defektleri tamir edilen tek yumurta ikizi 2 vakay1
yayinlamiglardir (6). Bu hastalardaki kardiyak defektlerin
cerrahi tedavisi, EvC sendromu olmayan tek atriyum + mitral
kleft veya ostium primum tip atriyal septal defekt tamirinden
farkli degildir. Bu tiir vakalarin cerrahi tamirlerinde klasik
olarak uygulanan teknik, mitral kleftin direkt siitiir ile onarimi1
ve ileti sistemine zarar vermemek icin koroner siniis sol
atriyumda kalacak sekilde perikardiyal yama kullanilarak
atriyal septumun yeniden olusturulmasidir (7).

Sonug olarak, ¢ok nadir rastlanan bir sendrom olmasi ve timus
hipoplazisi ile birlikte goriilen tipinin bugiine kadar
yayinlanmamis olmasi nedeniyle, cerrahi olarak kardiyak
defektleri basarili bir sekilde onarilan Ellis van Creveld
sendromlu bir hasta takdimi olarak yaymlanmustir.
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