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Istanbul Gogiis Kalp ve Damar Cerrahisi Merkezi

Marfan Sendromu kalp, goz, iskelet, akciger, merkez sinir sistemini tutan, otosomal dominant
gegen bir hastaliktir. Klasik fenotipi hari¢, Marfan Sendromu’nun teshisi zordur. Bu ¢aligmanin
amact, Marfan Sendromu’na ve kardiak komplikasyonlarina tani koymada ekokardiografinin
O6nemini  gostermektedir. Marfan  Sendromunu’nun  dldiiriici  komplikasyonu  aort
disseksiyonudur. Diger kardiak lezyonlar aort kokii genislemesi, aort yetmezligi (AY), mitral
kapak prolapsusu (MKP), mitral yetmezligi (MY), korda riiptiirii, trikiispit kapak prolapsusudur.
Caligma grubu 7 hastadan ibaretti. Yaslar1 7-44 arasindayd: (ortalama 22.9). Iki hastada iskelet,
kalp ve goz tutulmustu, digerlerinde sadece kalp ve iskelet tutulumu vardi. Aort kokii
geniglemesi ve MKP her hastada saptandi. Buna ragmen AY 4 hastada ve MY 6 hastada vardi.
Hastalar1 izleme siiresinde ne aort disseksiyonu ne de korda riiptiirii gelismedi. 6 hastada
trikiispit kapak prolapsusu vardi. Pozitif aile anamnezi sadece bir hastada acik¢a belliydi. ki
hastada telegrafide aort kokii dilatasyonu belirgindi. Aort kokii 6l¢timii 2.6-6.6 cm arasinda
degisiyordu (ortalama 4.8 cm). Hastalar1 izleme siiresi 1-21 aydi (ortalama 11 ay).

Sonug olarak, ekokardiyografi oldiiriicii olan ve olmayan kardiak komplikasyonlarin ve
klasik Marfan fenotipi digindaki Marfan Sendromu’nun tanisinda, ayrica cerrahi tedavinin
zamanlamasinda birinci tan1 yontemi olmalidir.

GKD Cer. Derg. 1994;1-2: 119-123

The Role of Echocardiography in The Diagnosis and Follow-up of Marfan Syndrome

Marfan Syndrome that involves heart, skleton, lung, central nervous system is an autosomal
dominant disease. The diagnosis of Marfan Syndrome is difficult except the classic phenotype.
The aim of this study is to show the importance of echocardiography in the diagnosis of Marfan
Syndrome and its cardiac complications. The fatal complication of Marfan Syndrome is aortic
dissection. Other cardiac lesions are aortic root dilatation, aortic regurgitation (AR), mitral valve
prolapse (MVP), mitral regurgitation (MR), rupture of chordae, tricuspid valve prolapse. The
study group as consisted of seven patients. Their age were between 7-44 (mean 22.9). Skeleton,
heart and eyes were involved in 2 patients, the others had only heart and skeleton involvement.
Aortic root dilatation and MVP was detected in every patient. Nevertheless, AR was present in 4
patient and MR was present in 6 patient. There ere neither aortic dissection nor rupture of
chordae during the follow-up time. Tricuspid valve prolapse was present in 6 patients. Positive
family history was evident in only one patient. Aortic root dilatation was prominent on chest X-
ray in 2 patients. Aortic root size ranged from 2.6 to 6.6 cem (mean 4.8 cm). The follow-up time
was | to 21 months (mean 1 months).

In concluson, echocardiography must be the first diagnostic method in the identification of
fatal and nonfatal cardiac complications and Marfan Syndrome except classical Marfan’s
phenotype, also in the timing of surgical management.
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Marfan Sendromu otosomal dominant gegen,
iskelet sistemi, goz, kardiovaskiiler sistem, akciger,
deri, merkezi sinir sistemini tutan bir hastaliktir®.
Cok degisik klinik tablolar seklinde kendini
gosterdigi i¢in, tiim tan1 yontemlerinin kullanilma-
sina ragmen kesin teshiste problemler olabilir veya
tan1 bir bakista konabilir.

Caligmamizin amaci, klasik Marfan fenotipi
disindaki Marfan Sendromu’na tam1 koymada ve
hastaligin dogal seyrinde gelisen oldiiriicii (aort
disseksiyonu) ve Oldiircii olmayan (aort koki
genislemesi, aort yetmezligi, mitral kapak prolap-
susu, mitral yetmezligi, korda riiptiirii, trikiipsit
kapak prolapsusu) kardiak patolojilerin gdsterilme-
sinde, ayrica cerrahi tedaviyi zamanlamada ekokar-
diograinin énemini gostermektedir.

Materyal ve Metod

Hasta Popiilasyonu

Ekim 1991 — Ocak 1993 arasinda hastanemize
basvuran ve Kaliforniay Universitesi, Los Angeles
Marfan Protokolii’ne gére Marfan Sendromu tanasi
konan 7 hasta ¢alismaya alindi. Hastalarin kardio-
vaskiiler sistem muayenelerine ilavegten goz ve
romatoloji muayeneleri yapildi. 7 hastanin biri kiz
¢ocugu, biri kadmn 5’1 erkekti.

Ekokardiografi
Hastalarin M mod, iki boyutlu renkli akim ve
Doppler tetkikleri Wingmed CFM 750 ile yapildi.
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Aort kokii Olglimleri igin parasternal uzun
eksenden goriintii saglandi ve O6lgm aort kapagi
seyivesinden, diastol sonu M mod griinlimiinden
yapild.

Bulgular

Calismamizdaki 7  hastanin  yaglan = 7-44
arasindaydi (ort. 22.9). 7 hastanin biri kiz ¢ocugu,
biri kadin 5’1 ise erkekti. Aort kokii genislemesi ve
MKP yagla baglantili olmaksizin tiim hastalarda
gozlendi. 7 hastanin ikisinde 3 oran (kalp, goz,
iskelet), digerlerined ise 2 organ (kalp, iskelet)
tutulumu vardi. Sadece bir hastada aile anamnezi
pozitifti. Hastalarin ortalama 11 aylik izlenme
sresinde aort disseksiyonu hi¢ gelismedi. Aort
kokii geniglemesi tiim hastalarda olmasina karsin 4
hastada AY vardi. MY 7 hastanin 6’sinda bulundu.
Korda riiptiirii  hi¢cbir hasdada gozlenmedi.
Ekokardiografiyle tiim hastalarda aort koki
genislemis saptanmasina karsilik bu bulgu ancak 2
hastanin telegrafisinde vardi. Aort kokii Igtimleri
2.6 — 6.6 cm arasindaydi (ort. 4.8 cm). Orta-ileri
AY 3, orta-ileri MY ise 1 hastada saptandi.
Trikiispit yetmezIliginni derecesi en ¢ok ortaydi ve
4 hastada bulundu. Hastalar1 izleme siiresi 1-21
aydi (orta. 11 ay). Ancak 2 hastaya beta bloker
baslanabildi. Bu hastalarin kontrollerinde aort
kokleri olgiildiigiinde, aort kokiinde genislemede
artma olmadg goriildii (tablo 1 ve 2).
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Tablo 2. Marfan Sendromiu T Hastadakl Telegrafl ve Ekckardlografi Bulgualam

Wag !/ Cins Telede Aor Kiki Aort Kékik Ao Yetmezliginin Mital Yetmezliginin

Trikdispit Yetmezlifinin

Ceniglemesi ﬂl.r.'im-i Deracesi Dierecesi Drerecesi
19/E - 4.4 oo arta, iken ki
19 5 E & 5.1 com arta, iker hahRd Faig
TIrE = 2 o rvimdrmeal mimimal
28 K - 4.3 cm aTta minimal
19/E - Scm arta, 1k haff oria
24E 4.3 cm dert wrta arta
41 75 E ™ 5.5 Ccm oria, ilori

3 hastada Marfan Sendromu’na ilaveten, interne
edilmelerini gerektiren kardiak patolojiler vardi.

19 yasindaki erkek hasta viral myokardit, 1. AV
blok, sik ventrikiiler ekstrasistoller nedeniyle
yatirildi. Ekokardiyografiyle sol ventrikiilde genis-
leme ve yaygin hipokinezi, ejeksiyon fraksiyonu
diistikliigii aptandi. Dijital ve asetil salisilik asit
baslandi. Giderek EKG bulgulan diizeldi, ventrikiil
geniglemesi azaldi, yaygin hipokinezi geriledi.
Taburcu olerken ejeksiyon fraksiyonu normaldi.

19 yasindak erkek hasta viral hepitit, total kalp
yetmezligi nedeniyle interne edildi. Ekokardiog-
rafide Marfan Sendromu bulgularina ilave olarak
kalp bosluklarinda gensileme, her iki ventrikiilde
yaygin hipokinezi, ventrikiil duvarlarinda incelme
goriiliince dialte kardiomyopati dsiiniildii. Karaci-
ger ve albi tutan viral infeksiyon tedaviye cevap
vermedi, hasta eks oldu.

23 vyasmdaki erkek hasta subakut bakteryel
endokardit tablosuyla yatirildi Mitral ve trikiispit
kapakta vejetasyon griildii. Kiristalize penisilin ve
Gentamisin tedavisin yeterli siire alan hastaninn
kontrol ekokardiyografilerinde mitralde vejetasyon
goriilmiiyordu, trikiispitdeki ise oldukca kiiciil-
miistil.

Tartisma

Marfan Sendromu, otosomal dominant geg¢n bir
konnektif doku astahigidir'”. Her wk ve etnik
grupta goriiliir. Iskelet sistemi, gdz, kardiovaskler
sistem, akciger, deri, merkez sinir sistemini
tutabilir®. Kask Marfan fenotipi harig, siklikla
haattayken teshis konamayabilir. Teshis zorlu-
gunun nedenleri klinik tablonun degiskenlig, biitiin
belirtilerin yasa bagli olmas1 ve yiiksek orandaki
yeni mtasyonlardir. Kesin teshis kriterleri ttulan
sistemlerdeki belirtilere baghdir. Kaliforniya

Universitesi, Los Angeles Marfan Protokolii’ne
gore pozitif aile anamnezi olan bir hastada kesin
Margan Sendromu tanisi koyabilmek i¢in en az 2
ana kriter (kardiovaskiiler, goz, iskelet tutulumu)
olmalidir. Pozitif aile anamnezi olmayan hastalarda
ise karakteristik kardiovaskiiler tutulum e diger 2
ana kriterin en az biri aranir. Biz ¢aligmamizda,
Marfan Sendromu tanis1 koyarken bu kriterleri
kullandik.

En sik kardiovaskiiler belirtiler aort koki
genislemesi ve mitral kapak prolapsusudur.
Birlikte olan klinik tablolardan aort disseksiyonu,
AR, MY en sik 6liim nedenleridir; ortalama yasi 4.
ve 5. dekatdadir. Diger kardiovaskiiler belirtiler
endokardit, disritmi, mitral aniiliis dilatasyonu,
trikiispit kapak prolapsusudur. Cocuklarda mitral
kapak lezyonu daha siktir. Aort lezyonlar1 ise
ilerleyicidir, gen¢ ve  eriskinlerde  daha
yaygindir®. Marfan’da kardiak komplikasyonlari
onlemek veya geciktirmek acgisindan erken teshis
onemlidir. Klinik tabloda yer almayan bir¢ok
patolojiyi ekokardiyografiyle cocukluk ¢aginda
saptaya-biliriz. Bu hastalarin  kardiovaskiiler'”
komplikasyon gelismesi ve cerrahi tedavinin
zamanlanmasi yoniinden ekokardiografi ile yakin
takipleri  gelismis  ilkelerde  rutin  olarak
yapilmaktadir®®. Heniiz tam olarak aymlanmamus
caligmalara gore beta blokerler aort kokii
geniglemesini durdurarak veya geciktirerek aort
disseksiyonu  riskini  azalti-lar®'®'".  Beta
blokerlerin aort kokii genisligine etkileri yine
ekokardiografi ile takip edilir. Calismamizda aort
kokii ol¢iimleri 4.6 cm ve 6 cm olan 2 erkek
hastaya 15 ay ve 19 ay siireyle beta bloker verildi.
Kontrollerinde aort kkii genisliginin aym kaldigi
gozlendi.

Mitral kapak tutulumu yasa baghdir ve
kadinlarda daha siktir. Ekokardiografiyle hastalar
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tarandigl zaman mitral kapak tulumu %60-80’e
ulagir. En stk MKP goriiliir. Ayrica yapraklarin
fibromiksomatéz kalinmaslasi, kordalarin uzamasi
veya rilptiirii, yapraklarin fenestrasyonu, mitral
aniiliis dilatasyonu, MY ne de rastlanir. Hastalarin
yaklasik yarisinda mitral kapak fonkisyonu giderek
bozulur. Kadinlarda bu ilerleyici kapak disfonksi-
yonu daha sktir'>'*'®. Marfan Sendromun’daki
MKP’nun dogal gidis ve yayginligi, diger hastalik-
lara eslik eden MKP’larindan farklidir'*'.

Ekokardiografik olarak, aort aniiliisii, Valsalva
siniisleri ve distal assendan aorta simetrik olarak
dilatedir. Hastalik dogal gidisinde gelisebilecek
AY, aort disseksiyonu, aort cerrahisi gerekliligini
onceden kestirebilmek miimkiin degildir. Aort
kokii ol¢imiindeki degisiklikleri ortaya ¢ikarmak
ve Ozlemek igin regiiler ekokardiografi tetkiki
yeterlidir.  Ciinkii  disseksiyon  olmadiginda,
dilatasyon sadece proksimal assendan aortadadir
ve dilatasyonda artma  yavastir'®'®.  Aort
disseksiyonu riski, aort kokil genisligi ile artar ve
nadiren 60 mm’nin altindaki aort kokiinde gelisir.
Aort koki 5 cm olduunda ekokardiografi ile daha
sik takip gerekir. Marfan Sendromu kardiovaskiiler
komplikasyonlari1 nedeniyle, gen¢ hastalarda sessiz
oldiiriiciidiir. Bilinen 6lim nedenlerinin %87’si
kardiovaskiiler sistemle iligkilidir. Bunlarin ¢ogu
aort kokii komplikasyonlaridir (aortik disseksiyon,
riiptiir veya yetmezlik)'"'?. Ayrica asemptomatik
kronik aort disseksiyonu olabileceginden bazi
asempto-matik hastalarda bile koruyucu aort
replasmi tavsiye etmektedirler®'”'?. Lezyonlu
aort kokiinlin  degistirilmesi  icin  gelismis
kardioaskiiler cerrahi tekniklerin mevcut olmasi,
Marfan Sendrmu’ndaki kardiovaskiiler lezyonlarin
taninmasi ve bunlarin aiddiliginin
degerlendirilmesi daha da 6nemli kilmaktadir. Bu
konuda en cok yardimci yoOntem,
ekokardiografidir.

Ekokardiyografide belirgin aort kokii genislemesi
oldugu halde telegrafide bu bulgu goéziikkmeyebilir.
Assendan aortanin en proksimalindeki patolojileri
saptamada, ekokardiografinin telegrafiden daha
hassas oldugunu gosteren, biiyiik serili ¢alismalar
vardir''”. Bu bulgu, proksimal assendan aortanin
perikardial go6lge iginde kalip kardiak siliiette
gizlenmesiyle aciklanabilir. Hastalarimizin 7’sinde de
ekokardiograik olarak aort kokii genislemesi
olmasina ragmen bu patoloji ancak 2 hastanin
telegrafisinde vardi.

Marfan Sendromu’nun en korkulan komplikasyo-
nu olan aort disseksiyonun transtorasik ekokardio-
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grafi ile teshisinde intimal flep, gergek - yalanci
liimen her zaman goriilmeyebilir. Aortik disseksiyon
tanasinda  transozefajial ekokardiografinin ise
sensitivitesi %99, spesifitesi %98 dir. Transozefajial
ekokardiograf disseksiyon hakkinda hizli ve detayli
bilgi verdigi gibi diger kardiovaskiiler belirtilerin
degerlendirilmesine de katkida bulunur®****). 7
kisilik hasta grubunun ortalama 11 ayhk takibi
boyunca aort disseksiyon gelismedi.

Aort yetmezligi siklikla aort kokii 50 mm olan
yetiskinlerde goriiliir ama 60 mm’den ¢ok c¢aplarda
olmayablir. Aort kokii dilatasyonuna bagli aort
yetmezligi yanisira, Marfan Sendromu’nda aort
disseksiyonu kapagi veya kapagin destek dokusu
tutarsa akut AR gelisir(s). Tiim bu komplikasyonlar,
renkli akim ve Doppler inceleme ile tespit edilir™*?.
Calismamizda tiim hastalarda aort kokii genislemesi
oldugu halde 4 hastada AR g6zlendi.

Mitral kapak tutulumu olan hastalarda giderek
kapak disfonksiyonu gelisir. Marfan Sendromlu
hastalar, bu patoloji yoniinden ekokardiografi ile
takip edilirler''?. Calismamizda 7 hastanin tiimiin-
de MKP, bunlarin 6’sinda ise cesitli derecelerde
MY saptandi, ancak izleme siiresinde ilerleyici
kapak disfonksiyonuna rastlanilmadi.

Aort disseksiyonu riski, hamililekte arttig1 icin
aort kokii dilatasyonu olan kadin hastalar hamile
kalmamalidir. Yine de, aort kokii 6l¢iimii normal
olan hastalarda da daha seyrek olarak disseksiyon
geligebilir. Gebelik boyunca aortun ¢esitli kisimla-
rinda dilatasyon olup olmadigi ekokardiografi ile
takip edilmelidir®.

Ekokardigrafi ayrica Marfan Sendromul hasta-
larin birinci derece yakinlarmin aort kokii ve mitral
kapaktaki patolojilerini tespit i¢in de kullanilmak-
tadir"+*,

Sonug olarak, klasik Marfan fenotipi harig,
Marfan Sendromu’na tani koymada ve hastaligin
dogal seyrinde gelisen komplikasyonlarin gosteril-
mesinde, ayrica cerrahi tedaviyi zamanlamada eko-
kardiografi birinci yontem olarak kullanilmalidir.
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