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OZET

Semptomlari yasamin ilk yihnda baglayan ve be-
raberinde renovasktiler hipertansiyonu ve karnitin
eksikligi saptanan 14 ayhk bir vaka bildirilmistir.
ilk kez 11 aylik iken ategsiz olarak sag hemikon-
viilsiyonu olan, sag kolda postiktal parezisi kalan
hastanin birer ay ara ile 2 kez daha generalize to-
nik klonik konviilsiyonu oldugu; son nébetten son-
ra néromotor gelisimi normal olan hastanin ytiri-
me ve yutmasinin bozuldugu, bagini dik tutamad-
g1 ve oturamadigi, cevre ile ilgisinin kesildigi 6gre-
nildi. Dejeneratif beyin hastaligi klinigi gosteren
hasta, bu yénde ve hipertansiyon sebebi igin aras-
tirildi. Serebral ve renal dijital substraksiyon anji-
ografide Moyamoya Hastaligi tanisi kondu ve re-
novaskiiler hipertansiyon saptandi, serum karnitin
diizeyinde dustiklik bulundu. MH ve renovaskii-
ler hipertansiyon birlikteligi nedeniyle, MH’nin
sistemik bir arteriel hastaligin serebral manifestas-
yonu olabilecegi yolundaki literattir verileri ile va-
ka tartigildl.

Anahtar Kelimeler: Moyamoya Hastaligi, Reno-
vaskdler Hipertansiyon, Karnitin Eksikligi

SUMMARY

MOYAMOYA DISEASE COINCIDENCE WITH
BILATERAL RENAL ARTERY STENOSIS AND
CARNITINE DEFICIENCY

We report a fourteen-month-old patient whose
symptoms began during his first year of life togeth-
er with renovascular hypertension. He first experi-
enced a convulsion at 11 months, after which pos-
tictal paresis in his right arm ensued. Later, he
experienced two tonic-clonic seizures at one-
month intervals. The patient’s previously normal
neuromotor development deteriorated after the
last attack. He could no longer sit, lift his head, or
swallow, and he lost interest in his surroundings.
Clinical examination focused on degenerative
brain diseases and the etiology of hypertension.
Cerebral and renal digital substraction angiogra-
phy revealed Moyamoya and renovascular dis-
ease. The patient’s serum carnitine level was
found to be low. Because of the association of
Moyamoya disease, renovascular hypertension
and carnitine deficiency, we discuss this case in
light of the literature on Moyamoya disease as a
cerebral manifestation of systemic arterial disease.
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Hypertension, Carnitine Deficiency

*Dr. Sami Ulus Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Merkezi, Ankara

**Cocuk Klinigi, Sef Yardimcisi

***Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 Uzmani
****Prof. Dr. Cocuk Klinigi Sefi
***#+*Cocuk Nefroloji Uzmani

*xxxx¥Cocuk Saghg ve Hastaliklar Asistani

Gelis Tarihi: 26 Ekim 2000

Kabul tarihi: 26 Subat 2001




182 MOYAMOYA HASTALIGA ILE BILATERAL RENAL ARTER DARLIGI VE KARNITIN EKSIKLIGI KOINSIDANSI*

Moyamoya Hastaligi (MH), tekrarlayan gegici
iskemik ataklar, konviilziyon ve degisik norolojik
bulgularla seyreden, sonucta kalici nérolojik ha-
sarlara neden olabilen bir hastaliktir. Internal ka-
rotid arterlerin distalinde bilateral okltizyon veya
stenoz ve buna sekonder olarak beyin tabaninda
gelisen vaskiiler agsi gorinumun anjiografik ola-
rak saptanmasi ile karakterizedir(1,2,3).

Moyamoya, japoncada “duman spiralle-
anlamina gelir. llk kez 1960 yilinda tanimlan-
mistir. Japonlarda ve daha az siklikta Asyalilarda-
Beyaz irkta rapor edilmistir. Cocukluk caginda er-
ken adolesanda ve kizlarda erkeklerden daha sik
saptanir. Etyolojisi hentiz aydinlatilamamistir. Se-
rebral anjiografideki patolojik bulgularin aterosk-
leroz, menenjit, norofibromatozis, neoplazmlar,
Down sendromu, polikistik bobrek hastaligi gibi
durumlara bir arada bulunmasi halinde Moyamo-
ya sendromu olarak adlandirilir. Hastalik nadiren
pulmoner hipertansiyon, ekstremitelerde gang-
ren, mezenterik ve koroner arter okliizyonu ve re-
novaskiiler hipertansiyon gibi ekstrakranyal vas-
kiler olaylarla birlikte bulunabilir(1,2,3).

VAKA SUNUMU

Ondort aylik erkek hastanin, aralarinda I. de-
receden akrabalik olan anne ve babanin 7. cocu-
gu olarak evde, 7 aylik ve 1200 gr dogdugu, iki
ay kuvozde kaldigi ve bu siire boyunca da her-
hangi bir probleminin olmadigr 6grenildi. Yakin-
malari baslayincaya kadar mental-motor gelisimi
tamamen normal olan hastanin, 11 aylk iken
atessiz konvdilsiyonu oldugu, sag tarafa lokalize
olarak 10-15 dakika stirdiigii, sag kolda postiktal
parezisi kaldigi, 12 ve 13 aylikken tekrar konviil-
siyonlari olmasi tizerine fenobarbital baslandigi,
son ndbete kadar néromotor gelisimi normal olan
hastanin, 3. konviilsiyondan sonra yiirime ve
yutmasinin bozuldugu, basini dik tutamadig ve
oturamadigi, cevre ile‘ilgisinin kesildigi 6grenildi.

4

I

Hasta edinilmis motor yetilerin kaybi ve kon-
vilsiyonlari nedeniyle dejeneratif beyin hastaligi
olabilecegi dustintlerek, bu yoénde arastirildi.
Elektroensefalografisinde sol hemisferde yaygin
voltaj supresyonu ile karekterize disritmi saptan-
di. ldrar-kan aminoasitleri, kan ve beyinomurilik

sivisinda laktik-piruvik asit ve beyinomurilik sivi-
st incelemesi normal bulundu. Kan ve beyinomu-
rilik sivisinda viral calismalar ( CMV, Rubella,
HSV, Kabakulak, Rubeola, EBV) negatif bulundu.
Kemik iligi aspirasyon incelemesinde depo htic-
resi goriilmedi, batin ultrasonografisi (USG) nor-
mal bulundu.

Hastanin tansiyon arterieli (TA) 135/75 mmHg
olculdu. Hipertansiyon sebebine yonelik yapilan
elektrokardiografisi normal, ekokardiografisinde
sol ventrikiil arka duvari ve interventrikiler sep-
tum kalinhig normalin tst sinirinda bulundu. Bu-
nun hipertansiyona sekonder oldugu dustnuldu.
Serum karnitin diizeyi disiik olarak saptandi
(13.6 Mmol/L ). Géz dibi incelemesinde optik at-
rofi ile uyumlu bulgular saptandi. Yirmidort saat-
lik idrarda vanilmandelik asit ve metanefrin nor-
mal; serumda renin ve aldosteron diizeyleri nor-
mal bulundu. Renal arter renkli Doppler USG'si
normaldi. DTPA sonucunda da her iki bobrek
fonksiyonlari normal olarak degerlendirildi.

Hastanin kranyal manyetik rezonans goriintt-
lemesinde (MRG) sol serebral hemisferde infarkt,
sag frontotemporoparietal loblarda infarkt alanla-
ri, diffiiz serebral atrofi, her iki internal serebral
arterde diffiiz daralma ve her iki internal serebral

Sekil 1: Hastanin kranyal MRG'si
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arterin kortikal dallarinda eksilme bulundu (Sekil
1). VEP (Visual Evoked Potentials)'de bilateral
P100 latansinda uzama; BAEP (Brainstem Audi-
tory Evoked Potentials)'de sag kulak normal, sol
kulak I. dalga latansinda gecikme saptandi. Kre-
atin fosfokinaz normal; mitokondriyal sitopatiler
agisindan yapilan kas biopsisinde rutin ve oksida-
tif enzim boyama incelemeleri normal bulundu.

DSA (Dijital Subtraksiyon Anjiografi) yapildi.
Sag anterior ve orta serebral arterlerin hemen bas-
langicinda, sol internal karotis arterin kavernéz
pargasi sonrasinda belirgin daralma gozlendi, ka-
rotis ve vertebral sistemde distal dallarda yavas
dolus saptandi (Sekil 2 ve Sekil 3). Bu bulgularla
MH tanisi kondu. Renal DSA’da ise her iki renal
arterde limende daralma, sol bobrek fonksiyo-
nunda gecikme goruldu (Sekil 4). Damar hastali-
ginin etyolojisine yonelik olarak bakilan Antit-
rombin-lll, Protein C, Protein S diizeyleri normal
ve faktor V - Leiden mutasyonu saptanmadi. Be-
yin cerrahisi boltimi tarafindan da goriilen hasta-
ya lezyonlarinin yaygin olmasi nedeniyle cerrahi
endikasyon konulmadi. Antiepileptik olarak fe-
nobarbital, antihipertansif olarak a-metil dopa ve
kaptopril, karnitin tedavisi ve fizyoterapi ile izle-
me alindi. Ancak kontrole gelmedi.

Sekil 2: Serebral DSA

Sekil 4: Renal DSA

TARTISMA

MH progresif serebral arter okliizyonu ile ka-
rakterize, internal karotid arterlerin tutulumu ile
kendini gosteren nadir bir hastaliktir. Geg gocuk-
luk caginda tekrarlayan, gecici iskemik ataklarla
belirgin klinik tablo olusur(1,2,3). lki yasindan
kiigtik hastalarda siklikla konviilziyonlar, gegici
hemipleji episodlari, irreversibl nérolojik sekeller
ve entellekttiel gerilik goruliir(3,4,5).

Hastalik cocukluk, adolesan ve eriskin yasta
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goriilmesine ragmen, vakamizda goruldugu gibi
(14 aylik), erken gocukluk ve bebeklikte (3ay-2yas)
bildirilen vakalar da vardir(3-7). Semptomlarin ge-
cici olmasi, baglangicin sinsi olmasi ve diger has-
taliklarla karismasi nedeni ile cocuklarda tani zor-
dur(7). Japonya’da halk sagligi komitesi sik gortil-
me yagini 6 yas civari olarak belirtmistir. 50 yasin-
dan sonra nadirdir (3). Kiz cocuklarda hafif predo-
minans gosterir. Birinci derece akrabalarinda MH
bulunan ¢ocuklarin 40 kez daha fazla risk altinda
bulundugu bildirilmektedir(3). Hastamizin anne-
babasi kardes ¢ocuklari idi. Ailede damar hastali-
g1 ve iskemik atak dykusi saptanmadi.

Etyolojide 6zellikle enfeksiyonlar, travma, be-
yin timorleri, radyasyon, fibromuskdler displazi,
glikojenozlar, homosistintiri gibi hastaliklar so-
rumlu tutulmustur. %7-10 oraninda ailesel vaka-
lar saptanmasi nedeni ile patogenezde anevrizma
ve psddoanjiomatdz patern gibi konjenital primer
damarsal anomalilerin hastaliga zemin hazirladi-
g1 belirtilmektedir(1-8). Sinuzit, larenjit gibi en-
feksiyonlarin Willis poligonunda damarsal kom-
ponentlere karsi otoimmiin cevap ile spesifik an-
jiitise neden oldugu seklinde gorusler vardir(5-7).
Bazi cevresel ajanlar etyolojide sorumlu tutul-
mus, herhangi bir cevresel ajan gosterilememistir.

Cocuk vakalarin %8 ile %12’sinde baslangi¢-
ta idiyopatik veya benign epilepsiyi andirir klinik
belirtiler ortaya ¢ikar. Konvilziyonlarin hastaligin
" ilk belirtisi olabilecegi ve iskemik ataklardan 6n-
ce ortaya ¢ikabilecegi bilinmektedir(1-5). Cocuk-
larda hemiparezi, hemipleji, monopleji, pareste-
zi, istemsiz hareketler (diskinezi, kore ve hemi-
ballismus) ve konviilziyonlar gorulir. Bir kag kez
gecirilen iskemik ataktan sonra diger bulgular
yerlesebilir(1-5). Aglama, emosyonel dengesizlik,
sicak vyiyecekler, egzersiz, defekasyon ve ates
ataklar tetikleyebilirler(7). Vakamizda hastalik
atessiz fokal konviilziyonlar ile baglamis, ardin-
dan persistan monoparezi gelismistir. Antikon-
viilzan tedaviye ragmen atessiz nobetleri devam
etmis, baslangictan yaklasitk 2 ay sonra kazanil-
mig motor ve mental yetilerini kaybettigi 6yku-
stinden 6grenilmistir. Bu nedenle baglangicta de-
jeneratif beyin hastaligi, mitokondriyal ensefalo-
patiler ve metabolik hastaliklar yontinden arasti-

rilmis, fakat etyolojik bir faktor bulunamamig ve
hasta agir sekelli olarak kalmistir. Hastalarin
%50'sinden fazlasinda giinlik yasamini bagimli
olarak stirdirecek sekilde agir sekeller kaldigi,
%25’inde degisik derecelerde reziduel fonksiyon
kaybina ugradigi bilinmektedir(3). Hastamizda
cekilen Kranyal MRG’de sol serebral hemisferde,
sag frontotemporoparietal bolgelerde infarkt
alanlari ve her iki internal serebral arterde diffiiz
daralma ve kortikal dallarinda eksilme saptandi
ve DSA yapildi; 6n ve orta serebral arter ve sol in-
ternal karotid arterde daralma ve kollateraller
gosterilerek MH tanisi kondu. MH saptanan 11
vakalik bir seride taninin MRG ile konuldugu, bu-
tiin hastalarda internal karotid arterin, terminal
parcasinda ve anterior-orta serebral arterin prok-
simal pargasinda stenoz veya okliizyon saptandi-
g1 rapor edilmistir(9).

Yamada ve Matsushima 22 hastada manyetik
rezonans anjiografisi (MRA) ve konvansiyonel ar-
teriografiyi (KA) karsilastirmiglardir. KA bazal se-
rebral moyamoya damarlarini 24 hemisferde gos-
terirken, MRA 20 hemisferde gostermistir(11).
MRA hastaligin progresyonunu gostermede de-
gerli bulunmustur(12). Bilgisayarli tomografi ve
konvansiyonel MRG tanida faydali olmasina rag-
men arteriografi kesin tani icin gereklidir. Bunun-
la beraber arteriografi, iskemik komplikasyonlari
artirmasi, hatta 6lime yol agmasi nedeni ile bu
hastalarda risk tagimakta, MRA bu ydnden daha
emniyetli goriinmektedir (9,12). Intrakranyal vas-
kiler yapiyr gostermede 3-boyutlu bilgisayarl to-
mografi-anjiografi (3-DCTA) son zamanlarda ol-
dukca guvenilir bir metod olarak gelistirilmis-
tir(12).

Yapilan renal anjiografide her iki renal arter
l[imeninde daralma gortilmesine ragmen serum
renin-aldosteron diizeylerinin, renkli D-USG ve
DTPA'nin normal olmasi nedeni ile hipertansiyo-
nun renovaskiiler olmadigl ve iskemik serebral
disfonksiyon sonucunda olustugu disiinildii. Li-
teratiirde MH ile birlikte renovaskiiler hipertansi-
yon bildirilmesine karsin, ¢cocuk vaka sayisi az-
dir(7,13). Japonya’dan bir seride MH'nin %2’'sin-
de renal arter tutulumu bildirilmistir(7). Youg
Choi ve ark. ise MH saptanan 72 ¢ocuktan
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%38.3’'tinde renovaskuler hipertansiyon bildirmis-
ler, 6zellikle plazma renin aktivitesi yiiksek bulu-
nan hastalarda renal anjiografi endikasyonu oldu-
gunu belirtmislerdir(13). Hastalarda karotid, ko-
roner ve renal arterlerde patolojik olarak fibro-
muskdler displazi bulgularina benzer konsantrik,
fibromuskuler intimal kalinlagma saptanmistir. Bu
bulgular MH’nin sistemik konjenital bir vaskiilo-
patinin intrakranyal belirtileri olarak yorumlan-
maktadir(5,6).

Hastamizda serum karnitin diizeyi diisiik bu-
lunmustur. MH ile karnitin dtsukltgtniin iliskisi-
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