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GIiRIS

OZET

Supravalvller aort darligl, en az gértlen sol ventrikdl ¢ikim yolu darligidir. Darlik siklikla sinottibdler bolgeden baglar. Sup-
ravalvller aort darlidinin Williams sendromu ile birlikte gértime ihtimali yiksektir. Olgularin ¢ogu, yedinci kromozomda
yer alan elastin genindeki bir mutasyona bagl olarak meydana gelir. Hastalarin blytk bir kisminda kum saati seklinde
fokal bir darlik olarak karsimiza ¢ikar. Bu darlik nedeniyle sol ventrikilde hipertrofi ve dilatasyon olur. Girisim endikasyonu
olan hastalarda sol ventrikdl fonksiyonlarinda bozulma olmadan ve koroner arterler etkilenmeden dnce cerrahi tedavi
uygulanmasi ¢ok énemlidir. Makalede, ciddi supravalvller aort darligi olan ve genetik incelemede Williams sendromu
tespit edilmeyen 11 yasinda bir olgu bildirildi ve nadir gortlen bu durum, son literatr bilgileri esliginde tartisildi.

Anahtar Sézciikler: Aort darligi, Supravalviler, Cocuk

ABSTRACT

Supravalvular aortic stenosis is the left ventricle outflow tract stenosis that has the lowest rate of incidence. The
stenosis frequently starts at the sinotubular area. The possibility for concordance of supravalvular aortic stenosis
with Williams syndrome is high. The majority of cases develop due to a mutation in the elastin gene located in the
seventh chromosome. It occurs in a large percentage of the patients as a focal stenosis shaped as an hourglass.
Due to this stenosis, hypertrophy and dilatation occur in the left ventricle. It is very important to perform the surgical
treatment without deteriorating the left ventricle functions and compromising the coronary arteries in patients where an
intervention is indicated. This article presents an 11-year-old case who had serious supravalvular aortic stenosis and
was not identified as suffering from Williams syndrome with genetic evaluation, and we discuss this rare case in the light
of the latest literature data.
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OLGU

Supravalvuler aort darligi (SVAS), en seyrek gorulen sol ventrikUl
¢ikim yolu darhidr olup ttim konjenital kalp hastaliklarinin %0.5’ini
olusturur. Yaklagik 25.000 canli dogumda bir gorlar (1,2).
Daralma sints Valsalva ile ¢ikan aortanin birlesme yerinde olup
lokalize veya diffiz olabilir. Bu olgularda Williams sendromu
gérllme ihtimali % 30-50 arasinda degismektedir. Williams
sendromu disinda otozomal dominant veya sporodik olarak
da goérUlebilir (2-4). Bu makalede, 6nemli supravalviler aort
darlig olan, genetik tetkikleri Wiliams sendromu ile uyumlu
bulunmayan bir olgu sunuldu ve ¢ocuklarda nadir gérilen bu
durum, son literatur bilgileri esliginde tartigildi.

Okul taramasinda patolojik Gfurim duyulmasi Uzerine merkezi-
mize bagvuran 11 yasindaki erkek hastanin éykistnde gdgus
agrisl, cabuk yorulma veya bayilma gibi herhangi bir sikayeti
yoktu. Hastanin ailesinde kalp hastaligi 6yktsU yoktu. Fizik
muayenede hastanin vicut agirhgr 52 kg (90-97 p), boyu 145
cm (50 p), sistemik kan basinci sag kolda 144/84 mmHg, sol
kolda 114/62 mmHg, nabzi 86 atim/dakika, O, saturasyonu
%98, vlcut sicakhgl 36.8 C°'di. Dinlemekle en belirgin olarak
sagda ikinci interkostal aralikta duyulan 4/6 siddetinde sistolik
Ufdrdm ve palpasyonla sternumun Ust kisminda ve suprasternal
gentikte tril tespit edildi, femoral nabizlar iki tarafli olarak aliniyor-
du, dismorfik bulgular yoktu. Elektrokardiyografik incelemede
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sol ventrikdl hipertrofisi bulgular olan hastanin telekardiyografik
incelemesi normaldi. Ekokardiyografik degerlendirmede aortik
kapak trikasp idi ve valvller bir darlik veya yetmezlik yoktu.
Sinotulbuler bileskeden itibaren renkli Doppler ile akimin tirbd-
lan oldugu izlendi ve devamli dalga (CW) Doppler ile maksimum
114 mmHg, ortalama 55 mmHg dlcilen darlik gradiyenti alindi.
Sol ventrikllin diffiz olarak hipertrofik oldugu gortldu (Sekil
1A, B). Proksimal sag ve sol ana koroner arter ¢aplar 5 mm
olarak &lgtldu, z skorlari + 3.4 olup koroner arterlerin genislemis
olduklari tespit edildi. Hastanin sol ventrikUl ejeksiyon fraksiyonu
%65’di. Kardiyak bilgisayarl tomografi (BT) anjiyografi inceleme-
sinde, SVAS ve sol ventrikdl hipertrofisi dogrulandi, aort ¢apinin
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sinotUbuUler bdlgede 9.5 mm’ye kadar daraldigi géruldu, ek bir
patoloji izlenmedi (Sekil 2A, B). Dismorfik bulgular, mental retar-
dasyon veya hiperkalsemi gibi Williams sendromunun fenotipik
Ozellikleri olmayan hastada yapilan genetik degerlendirmede
elastin gen mutasyonu tespit edilmedi. Bu bulgularla hastaya
cerrahi tedavi karari alindi.

TARTISMA

Supravalviler aort darligl, sol ventrikil ¢ikim yolunda gdrilen
darliklarn yaklagik %5-14’0n0 olusturur. ik kez 1842 yilinda

534 cmls
2T cmls

+ Vmax
Vmean

Max PG 114 mmHg

Mean PG 55 mmHg
VTI 115 om

Sekil 1: Ekokardiyografik incelemede parasternal uzun eksende sinottbuler bileskeden itibaren daralma oldugu (A) ve devamli dalga (CW) Doppler

ile maksimum 114 mmHg 6lctlen darlik gradiyenti alindigi géruldt (B).

Sekil 2: Kardiyak
bilgisayarl

tomografi anjiyografi
incelemesinde aort
gapinin sinotdbuler
boélgede 9.5 mm’ye
kadar daraldigi goruldi
(OkKlar).
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Cheovens tarafindan tanmlanmigtir. 1961 yilinda Williams ve
ark., dismorfik bulgularn, mental retardasyonu ve SVAS olan
dort hasta bildirmistir (5). 1964 yilinda ise Beuren ve ark. (6), tarif
edilmis bulgulara ilave olarak periferik pulmoner stenozu ve dig
anormalliklerini eklemislerdir. Sindis Valsalva bélgesinin Ustinde,
sinotUbdler birlesme yerinden itibaren lokalize veya yaygn
darlik seklinde gérultr. Cikan aorta ve arkus aort tutulumu da
olabilir. Kapak darlidi her yasta ortaya cikabilir. Hastallk dort
farkl grupta gortlebilir: Williams-Beuren sendromu  (WBS),
ailesel elastin artropatisi, sporadik elastin artropatisi ve ailesel
hiperkolesterolemi. ik ic grupta, yedinci kromozomda bulunan
elastin geninde mutasyon bulunmaktadir (1,3,4). Genetik
gecis nasll olursa olsun ortak patofizyolojik bulgu, yedinci
kromozomda bulunan elastin gen mutasyonu sonucu elastin
miktarindaki azalmaya bagl olarak, dzellikle aort ve pulmoner
arter gibi blyUk damarlarda media tabakasinda diz kas
hipertrofisi ve kollajen artisi olmasidir (1,7).

Supravalviler aort darliklarinin yaklasik %20 kadari, WBS olma-
dan otozomal dominant olarak gegen ve yedinci kromozomda
bulunan elastin gen mutasyonu sonucu olusur. Hastalarin %30
kadar da sporadik olarak olusur (8,9). Hastamizda dismorfik
ylz goérindmu, hiperkalsemi veya aile hikayesi bulunmamaktay-
di, FISH yéntemi ile yapilan sitogenetik analizde elastin geninde
delesyon olmadigi gortldu ve yeni bir mutasyon olabilecegi du-
sunalda.

Supravalviler aort darliklarinin Ugte ikisinde kapagin Usttinde
kum saati seklinde darlik vardir, yaklagik dortte birinde ise uzun
bir segmentte yaygin darlik bulunur, innominate artere kadar
uzanabilir ve ¢ikan aortada hipoplazi oldugu gérUldr. Nadiren
de darlk, kapakta diskret bir membranbz doku seklinde
olur. Darligin éncesindeki yuksek basinca maruz kalan aort
kapaginda kalinlasma ve deformasyon sonucunda kapakta
yetmezlik gelisebilir (1,3,8,10). Olgumuzda kapagin Ustinde
kum saati seklinde daralma mevcuttu ancak kapak yetmezIigi
yoktu.

Supravalviler aort darigindaki kardiyak etkilenmenin patofiz-
yolojisi, valvller aort darligina benzer. Sol ventrikil ¢ikim yolu
darligina bagl olarak sol ventrikulin sistolik yUkU artar, zamanla
hipertrofi gelisir (4,9). Hastalarda, hipertrofik sol ventrikdl ile ko-
roner kan akimi arasinda bir dengesizlik vardir. Ayrica kapakta-
ki darligin sinottbuler birlesim yerinin Ustinde olmasina bagl
koroner arter ¢ikiglarinin yiksek basinca maruz kalmasi ve di-
yastolik kan akiminin azalmasi koroner arterlerde dilatasyona,
anevrizma olusumuna ve hizlanmis ateroskleroza neden olup
kan akimda azalma ve iskemi bulgular meydana gelebilir. Has-
talarda 6zellikle sol koroner arterde daralma sonucunda veya
subendokardiyal iskemiye bagl gelisen ventrikUler tagikardi ve
fibrilasyonla birlikte ani kardiyak 6lim gérlebilir. Ozellikle elekt-
rokardiyografide iskemi bulgularn olan veya sol ventrikil ¢ikim
yolunda ciddi darligi bulunan hastalar miyokard iskemisi agisin-
dan risk altindadir (7,11-13). Olgumuzda iskemi bulgular yoktu
ama ekokardiyografik degerlendirme ve kardiyak BT anjiyografi
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yapildiginda, her iki koroner arterde de genigleme oldugu go-
ralda.

Supravalviler aort darligi olan hastalar fizik muayene sirasinda
Ufirdm duyulmasi ve palpasyonla suprasternal c¢entikte tril
palpe edilmesi sonucu tesadifen tani alabilir. Coanda etkisinden
dolay sag Ust ekstremite arter kan basincinin sol Ust ekstremite
basincindan yiksek oldugu gorulir. Kapagin Gsttindeki darliga
bagl olan jet akimin, aortanin sag duvarina ¢carpmasi ve daha
¢ok trunkus brakiyosefalikusa yansimasi sonucu ortaya cikar
(8). Belirgin sol ventrikll ¢ikim yolu darligi olan ve cerrahi tedavi
gereken hastalarda ise gabuk yorulma, carpintl, egzersizle
ortaya ¢ilkan gégus agrisi, senkop veya presenkop gibi bulgular
sk gorulur. Egzersiz ve anestezi gibi durumlardan sonra ani
kardiyak 6lim de gordlebilir (1-4, 8). Hastamizin ise belirgin sol
ventrikUl ¢ikim yolu darligi olmasina ragmen herhangi bir sikayeti
yoktu, okul taramasi sirasinda Gfirim duyuldugu icin tesadtfen
tani koyuldu. Olgunun sag kolundaki kan basinci sol koluna
gbre yUksek olarak 6lguldu.

Kalp kateterizasyonu bu hastalarda oldukga riskli bir islem olup
kateterlerin manipUlasyonu ve kontrast madde enjeksiyonu si-
rasinda koroner kan akiminin azalmasiyla veya anesteziye bagl
etkilerle ani dltmler gérulebilir (1,3,7,8). Bu nedenle elektro-
kardiyografik incelemesinde sol ventrikll hipertrofisi olan, eko-
kardiyografik degerlendirme ile SVAS tanisi konulan hastamiza
kalp kateterizasyonu yapllimayip kardiyak BT anjiyografi ile tanisi
dogruland.

Bu hastalardaki aort darligi genellikle ilerleyici karakterdedir,
Ozellikle yenidogan déneminde darlik varsa, hizla artma egili-
mindedir. Hastalarda sol ventrikllde disfonksiyon, aort kapa-
ginda anlamli yetmezlik gelismeden ve koroner arter hastalig
olusmadan tedavinin yapilmasi ¢ok dnemlidir (1,7,8). Bu has-
talarda en ¢ok tercih edilen tedavi ydntemi darligin cerrahi ola-
rak dUzeltiimesi olup, balon anjiyoplastinin yarar yoktur. Cerrahi
tedavi endikasyonlari, valviler aort kapak darligindaki endikas-
yonlara benzer. Darlidin dncesinde ve sonrasindaki maksimum
basing gradiyentinin asemptomatik hastalarda 70 mmHg’'nin,
semptomatik olan veya elektrokardiyografik incelemede iske-
mik degisiklikler gorilen hastalarda ise 50 mmHg’nin Gzerinde
olmasi, cerrahi tedavi endikasyonu olarak kabul edilir. Miyokar-
diyal iskemi riski oldugundan dolayi, hastalarin ameliyattan énce
koroner arterler yoninden deg@erlendiriimesi 6nerilmektedir.
Cerrahi tedavi olarak sinottbuler bileskenin tek yama teknigiyle
acllimasi, ters Y teknigiyle koroner sinlslerin arasina yama ko-
nularak aortoplasti yapiimasi ve Brom teknigi (Ui¢ yama teknigi)
ile koroner sintslerin genigletilmesi gibi farkl teknikler kullanila-
bilir. Hastalarda operasyon sonrasinda rezidi darliga ve kapak
yetmezligine dikkat edilmelidir. Cerrahi tedavinin sonuglari iyidir,
mortalite oranlari distktdr (11,14,15).

Sonug olarak SVAS, tedavi edilmedigi takdirde genellikle ilerleyici
olan bir durumdur. Sol ventrikil fonksiyonlari bozulmadan ve
koroner etkilenme olusmadan cerrahi olarak tedavi edilmelidir.
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