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Özet
Pallister-Killian sendromu, kraniyofasiyal dismorfizim, gelişme geriliği, zeka geriliği, hipotoni, nöbetler, görme 
ve işitme bozukluklari, doğumsal malformasyonlar ve doğumsal kalp hastaliklari ile birliktelik gösteren nadir bir 
genetik hastaliktir. Ventriküler septal defekt ve atriyal septal defekt en sik görülen kardiyak malformasyonlardir. 
Aritmiler, bu hastalarda nadiren bildirilmiştir. Bu olgu sunumunda tekrarlayan ventriküler taşikardi ataklarinin 
eşlik ettiği onbir yaşinda Pallister-Killian sendromlu bir hasta sunuldu ve Pallister-Killian sendromlu hastalarin 
aritmi açisindan da taranmasi gerektiği vurgulanmak istendi.
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Abstract
Pallister-Killian syndrome is a rare genetic disorder characterized by craniofacial dysmorphism, growth 
retardation, mental retardation, hypotonia, seizures, vision and hearing disorders, congenital malformations 
and congenital heart disease. Ventricular septal defect and atrial septal defect are the most common cardiac 
malformations. Arrhythmias have been reported rarely in these patients. In this case report, recurrent ventricular 
tachycardia episodes were reported an eleven years old patient with Pallister-Killian syndrome and wanted to 
emphasize that patients with Pallister Killian syndrome should be screened for the arrhythmia.
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Giriş

Pallister-Killian sendromu (PKS); 12. 
kromozomun kisa (p) kolunun komplet veya 
parsiyel duplikasyonu ile karakterize, prenatal 
dönemde tanisi koyulabilen ve oldukça nadir 
görülen bir sendromdur [1,2]. Philip Pallister 
tarafindan [3] 1977 yilinda, Maria Teschler-
Nicola ve W. Killian tarafindan da [4] 1981 yilinda 
tanimlanmiş ve günümüze kadar az sayida 
olgu bildirilmiştir [2-5]. Bu hastalarda bitemporal 
alopesi, geniş alin, hipertelorizim, ekzoftalmus, 
basik burun, geniş ağiz, makroglossi, 
mikrognati, büyük kulak, kisa boyun, yüksek-
yarik damak ile karakterize kraniyofasiyal 
dismorfizim vardir. Gelişme geriliği, zeka 
geriliği, hipotoni, nöbetler, görme ve işitme 

bozukluklari, kas ve iskelet sistemi anomalileri, 
hiper-hipopigmentasyon gibi deri bulgulari 
görülebilir [2,5-7]. Ayrica gastrointestinal 
ve genitoüriner malformasyonlar, akciğer 
hipoplazisi, diyafragma hernisi ve konjenital kalp 
hastaliklarinin da eşlik edebileceği bildirilmiştir 
[2]. En sik görülen konjenital kalp hastaliklari 
atriyal septal defekt  (ASD), ventriküler septal 
defekt (VSD) olmakla birlikte, daha nadir olarak 
biküspid aortik kapak, patent duktus arteriyozus 
(PDA), aort koarktasyonu, aort stenozu ve 
hipertrofik kardiyomyopatide görülebilmektedir 
[6]. Literatürde PKS’li olgularda aritmi, sadece 
bir vakada bildirilmiştir. Bu makalede tekrarlayan 
ventriküler taşikardi ataklarinin eşlik ettiği PKS’li 
bir olgu sunuldu. 
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Olgu Sunumu

Alti aylikken PKS tanisi koyulan ve ASD 
nedeniyle izlenen 11 yaşindaki erkek hasta, 
diş çekimi öncesi kardiyak değerlendirme 
amaciyla tarafimiza başvurdu. Miadinda 
3450 gr doğan olguya; alti aylikken atipik 
yüz bulgulari, gelişim geriliği ve tekrarlayan 
nöbetleri olmasi nedeniyle genetik inceleme 
yapildiği ve “46,XY,-15,+der(15)(t(12;15)
(q11;q11) mat” ve 12p parsiyel trizomisi 
saptanarak PKS tanisi koyulduğu öğrenildi. Üç 
yil öncesine kadar antiepileptik tedavi kullanan 
ve iki kez inmemiş testis operasyonu geçiren 
hastanin, dört yaşindayken üfürüm duyulmasi 
nedeniyle yapilan değerlendirmesinde küçük 
sekundum ASD saptanmişti. Aritmi öyküsü 
olmayan hastanin; soygeçmişinde ebeveynleri 
arasinda akrabalik, ailede aritmi ve ani ölüm 
öyküsü yoktu. Aile taramasinda; babada normal 
karyotip, annede 12. ve 15. kromozomlar 
arasinda dengeli resiprokal translokasyon 
saptandiği öğrenildi.

Fizik bakisinda vücut ağirliği 37 kg (50-
75 persentil), boyu 133 cm (10 persentil), 
kalp tepe atimi130/dk, solunum sayisi 22/dk, 
arteriyel oksijen doygunluğu %99, kan basinci 
95/55 mmHg ve koltuk altindan ölçülen vücut 
isisi 37,8ºC idi. PKS’ye özgü dismorfik yüz 
görünümü, geniş alin, hipertelorizim, geniş 
ağiz, düşük kulak ve yüksek damak mevcuttu. 
Orofarinksi ve tonsilleri hiperemik, postnazal 
pürülan akintisi olan hastanin, solunum sesleri 
kabaydi. Kardiyovasküler sistem bakisinda 
oskültasyonda pulmoner odakta 1/6 sistolik 
üfürüm ve sik araliklarla tekrarlayan üç-
dört atimlik süren ekstra atimlari mevcuttu. 
Karaciğeri kot altinda yaklaşik 1 cm palpe 
ediliyordu. Nörolojik muayenesinde, şuuru 
açikti, mental retardasyon ve generalize 
hipotonisite mevcuttu.

Daha önce bilinen bir aritmi öyküsü olmayan 
hastanin elektrokardiyografisinde (EKG) sol 
inferiyor QRS aksi, sol ventrikül hakimiyeti 
olup, ST-T değişikliği yoktu. QTc süresi 0,40 
saniye idi. Kisa süreli (süreğen olmayan) 
ve sik tekrarlayan ventriküler taşikardi (VT) 
ataklarinin (dörtlü uniform ventriküler ekstra 
vurulari (VEV)) olduğu görüldü (resim 1, resim 
2). Telekardiyografisi normal olan hastanin, 
ekokardiyografisin-de 4 mm büyüklüğünde 
sekundum ASD saptandi. Ventrikül boyut ve 
fonksiyonlari normal sinirlarda olup, perikardiyal 
effüzyon izlenmedi. 

 

Resim 1. Süreğen olmayan ve sik tekrarlayan 
ventriküler taşikardi ataklari.

Resim 2. Süreğen olmayan ve sik tekrarlayan 
ventriküler taşikardi ataklari.

Laboratuvar bulgularinda; hemoglobin 13,5 
g/dL, hematokrit %42,8, lökosit sayisi 8730/
mm3, trombosit sayisi 275000/mm3 idi. Periferik 
yaymasinda sola kayma (%72 polimorfonüveli 
lökosit) saptandi. Eritrosit sedimentasyon hizi 
17 mm/saat, CRP 0,6 mg/dL (N:0-0,5 mg/
dL) idi. Sodyum (Na) 141 mmol/L (N:138-145 
mmol/L), potasyum (K) 4,2mmol/L (N:3,4-
4,7 mmol/L), klor (Cl) 103 mmol/L (N:98-107 
mmol/L), kalsiyum (Ca) 9mg/dL (N: 8,8-10,8 
mg/dL), fosfor (P) 4,3 mg/dL (N:3-5,4 mg/dL), 
magnezyum (Mg) 2 mg/dL (N:1,7-2,1 mg/dL) 
saptandi. Karaciğer ve böbrek fonksiyonlari, 
tiroid fonksiyon testleri ve tiroid oto-antikorlari 
normal sinirlardaydi. Troponin T düzeyi 0,008 
ng/mL (N:0-0,014 ng/mL) olarak saptandi. Viral 
serolojisi negatif olan hastanin, multipleks PCR 
solunum yolu panelinde parainfluenza virüs 
pozitif saptandi. Boğaz, kan ve idrar kültürlerinde 
üreme olmadi. Tekrarlanan troponin T düzeyleri 
normal sinirlarda saptanan olgunun, tekrarlanan 
ekokardiyografilerinde de ventrikül fonksiyonlari 
normal seyretti.

Sinüzit nedeniyle sulbaktam ampisilin 
tedavisi 100 mg/kg/gün başlandi. Hemodinamik 
olarak stabil olan hastaya, VT’ye yönelik olarak 
lidokain yükleme (1 mg/kg/doz intravenöz) ve 
ardindan 30mcg/kg/dk intravenöz infüzyon 
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tedavisi verildi. Ancak VT ataklarinin devam 
etmesi üzerine propronalol (0,15 mg/kg/doz 
intravenöz) uygulandi. Kisa süreli VT ataklarinin 
sikliği azalmakla birlikte devam eden hastanin 
tedavisi peroral propranolol (3 mg/kg/gün) olacak 
şekilde düzenlendi. Tedavinin birinci haftasinda 
yapilan 24 saatlik holter elektrokardiyografisinde 
QTc: 0,38-0,40 saniye arasindaydi ve %12 
oraninda çoğunlukla bigemine olan unifokal 
VEV ve 17 adet kisa süreli VT ataği izlendi. 
Yakinmasi olmayan ve hemodinamisi stabil 
seyreden hastanin peroral propranolol 
tedavisinin ikinci ayinda tekrarlanan 24 saatlik 
holter elektrokardiyografisinde çoğunluğu 
bigemine olan %18 oraninda unifokal VEV ve 
22 adet kisa süreli VT ataği izlendi. Hastanin 
tedavisi sotolol 30 mg/m2/doz (3 doz) şeklinde 
değiştirildi. Altinci ay kontrolünde yapilan 24 
saatlik holter elektrokardiyografide kisa süreli 
VT ataklarinin devam etmekle birlikte sikliğinin 
azaldiği görüldü. Hasta halen yakinmasiz ve 
hemodinamik açidan stabil olarak izlenmektedir.

Tartışma

Pallister-Killian sendromu; 12. kromozomun 
kisa (p) kolunun komplet veya parsiyel 
duplikasyonu ile karakterizedir. Trizomi 12p, 
tetrazomi 12p’den daha nadir görülür. Literatürde 
“Teschler-Nicola-Killian sendromu”, “Pallister-
Killian Mozaik sendromu”, “Tetrazomi 12p”, 
“İzokromozom 12p” olarak da bilinmektedir. 
Sendromik bireylerde 12. kromozomun kisa 
kollarinin izokromozomundan oluşan bir 
mozaizm vardir. İleri anne yaşinin izokromozom 
oluşumu ile yakindan ilişkili olduğu gösterilmiştir 
[1-5]. Tani için klinik olarak şüphelenildiğinde 
fibroblast, bukkal mukoza ve kemik iliği 
hücrelerinde moleküler analiz yapilmalidir. 
Lenfositlerde 12p kromozomunun bulunma 
orani %0-2, fibroblastlarda ve bukkal mukozada 
%50-100 ve amniyosit ve kemik iliğinde ise 
%100 oranindadir. Amniyosentez ve koryonik 
villus örneklemesi prenatal tani da çok önemlidir 
[1]. Hastamizda Pallister-Killian sendromu tanisi 
alti aylikken genetik olarak koyulmuştu.

Pallister-Killian sendromu’nda klinik 
spektrum oldukça geniştir. En sik görülen 
klinik özellikler kraniyofasiyal dismorfizim, cilt 
pigmentasyon anormallikleri, kisa, geniş eller 
ve parmaklar, hipotoni ve zeka geriliğidir [2,7]. 
Bitemporalalopesi, geniş ağiz, makroglossi, 
hipertelorizim, epikantus, eksoftalmus, düşük 
kulak, düz ve geniş burun kökü, kisa burun, 

alt dudağin öne çikik olmasi, yüksek damak 
gibi yüze ait dismorfik bulgular karekteristiktir. 
Ayrica oftalmolojik, odyolojik, kardiyak, 
pulmoner, kas-iskelet sistemi, genitoüriner 
sistem, gastrointestinal sistem, nörolojik ve 
kutanöz anomaliler de görülebilmektedir [2]. 
Wilkens ve arkadaşlari [2], PKS tanisi alan 
59 hastanin %54’ünde nörolojik tutulum, 
%43’ünde kardiyak tutulum, %11’inde renal 
anomaliler, %52’sinde diyafragma hernisi, 
umbilikal herni gibi gastrointestina lanomaliler, 
%32’sinde hipospadias, inmemiş testis, hidrosel 
gibi genitoüriner anomaliler, %31’inde kas-
iskelet sistemi tutulumu, %77’sinde işitme, 
%87’sinde görme bozukluklari ve %79’unda cilt 
tutulumu olduğunu bildirmişlerdir. Hastamizda 
da nörolojik, kardiyak ve genitoüriner sistem 
tutulumlari mevcuttu. 

Literatürde kardiyak tutulum sikliği 
yenidoğan dönemindeki olgularda %30,3 
oranindayken; daha ileri yaşlarda %8,7 ile %37 
arasinda bildirilmektedir (5). En sik görülen 
yapisal defektler; patent foramen ovale, atriyal 
ve ventriküler septal defektler ile patent duktus 
arteriyozusdur [2,5,6]. Tilton ve arkadaşlari [6]; 
PKS tanisi alan ve kardiyolojik değerlendirmesi 
yapilan 81 hastanin %37’sinde yapisal 
kalp hastaliği saptandiğini bildirmişlerdir. 
Hastalarin%11’inde atriyal septal defekt, 
%13’ünde patent foramen ovale, %10’unda 
patent duktus arteriyozus, %5’inde biküspid 
aortik kapak, %4’ünde ventriküler septal defekt, 
%6’sinda ventriküler hipertrofi ve %1’inde 
aort dilatasyonu saptamişlardir. Kapanmiş 
ventriküler septal defekt öyküsü olan bir olguda 
da; kardiyomiyopati, sol ventrikül disfonksiyonu 
ve buna eşlik eden bigemine VEV’ler görülmüştür. 
Bigemine VEV’lerin; dirençli miyoklonik nöbetleri 
için hastaya 3,5 yildir uygulanan ketojenik 
diyete bağli gelişen kardiyomiyopati nedeniyle 
oluştuğu düşünülmüş; ketojenik diyet kesilince 
sol ventrikül fonksiyonlari normale dönmüş ve 
aritmisi düzelmiştir [6]. Hastamizda kardiyak 
tutulum olarak; ASD mevcuttu. Ancak ventriküler 
taşikardi ataklarina neden olabilecek akut ya 
da geçirilmiş miyokardit, kardiyomiyopati veya 
elektrolit dengesizliği saptanmadi. Sol ventrikül 
fonksiyonlari ve kalp enzimleri normaldi.

Ventriküler aritmiler; hipertrofik 
kardiyomiyopati, aritmojenik sağ ventrikül 
displazisi ve Marfan sendromu gibi genetik 
sendromlarda görülebilmektedir. Marfan 
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sendromu, fibrilin-1 genindeki mutasyonla 
karakterize sistemik bir bağ dokusu hastaliğidir. 
Marfan sendromunda nedeni henüz tam olarak 
anlaşilamamasina rağmen atriyal ve ventriküler 
aritmiler olduğu bildirilmiştir [8]. Uzun ve 
kisa QT sendromlari, Brugada sendromu ve 
katekolaminerjik polimorfik ventriküler taşikardiyi 
içeren kalitsal aritmojenik kanalopatilerde de 
ciddi ve tekrarlayan ventriküler aritmilere neden 
olabilir [9,10]. Tekrarlayan ventriküler taşikardi 
ataklari saptadiğimiz olgumuzda genetik bir 
sendrom olan Pallister-Killian sendromunun 
olmasi, bu sendroma eşlik eden kalitimsal bir iyon 
kanali işlev bozukluğu olasiliğini düşündürdü. 
Ancak hastamizin QTc süresi normaldi. 
Ventriküler taşikardiye yol açabilen diğer 
nedenlerin dişlanmasi; hastamizdaki ventriküler 
aritmilerin Marfan sendromunda olduğu gibi; 
genetik bir sendrom olan PKS’ye de eşlik 
edebileceğini düşüncesini akla getirdi. Her ne 
kadar süreğen olmayan VT ataklari bazi normal 
çocuklarda görülebilse de; PKS’li hastalarda 
yapilacak olan elektrokardiyografi ve 24 saatlik 
holter elektrokardiyografi değerlendirmeleri 
bu konuyu açikliğa kavuşturabilir. Bu konuda 
yapilacak uzun süreli ve fazla sayida olguyu 
içeren patofizyolojik çalişmalara ihtiyaç vardir. 

Çikar ilişkisi: Yazarlar çikar ilişkisi olmadiğini 
beyan eder.
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