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Olgu Sunumu  Case Report

Ellis-van Creveld Sendromu (Kondroektodermal Displazi)

Bir Olgunun Sunumu: Tek Atrium ve Persistan Sol SUperior Vena
Kava Birlikteligi

Ellis-van Creveld Syndrome (Chondroectodermal Dysplasia) A Case

Report: Association of Common Atrium and Persistent Left Superior
Vena Cava
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OZET

Ellis-van Creveld (EvC) sendromu, otosomal resesif olarak kalitlan nadir bir kondral ve ektodermal hastaliktir. Kondro
ve ektodermal displazi, polidaktili ve konjenital kalp defektleri bu sendromun karakteristik bulgulandir. Tek atrium ve
endokardiyal yastik defektlerinin bu sendromda en sik rastlanan konjenital kalp defektleri oldugu bildirimektedir. EvC
sendromunun nadir gérulmesi nedeni ile ekokardiyografik ve anjiyokardiyografik incelemede, tek atrium ve persistan sol
sUperior vena kava gibi dogumsal kalp anomalilerinin yani sira EvC sendromunun diger klasik bulgular saptanan dért
yasindaki kiz hasta sunulmustur.

Anahtar Soézciikler: Ellis-van Creveld sendromu, Kalp atriumu, Konjenital kalp defekti, Stperior vena kava

ABSTRACT

The Ellis-van Creveld (EvC) syndrome (EvC) is a rare chondral and ectodermal dysplasia inherited autosomal recessively.
The EvC syndrome is characterized by chondrodysplasia and ectodermal dysplasia, polydactyly, and congenital cardiac
defects. It is reported that common atrium and endocardial cushion defects are the most common congenital cardiac
defects in patients with the EvC syndrome. Here, a four-year-old girl with the diagnostic features of EvC syndrome and
a common atrium with persistent left superior vena cava demonstrated by echocardiographic and angiocardiographic
investigations is described because of the rarity of this syndrome.
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GiRIS Klinigimizde, EvC sendromu tanisi alan, tek atrium ile birlikte

persistan sol sUperior vena kavaya (koroner sinUse agilan)

Ellis-van Creveld sendromu (EvC), kondroektodermal displazi
olarak da bilinen otozomal resesif kaltim gosteren genetik bir
hastaliktir. Sendrom ilk kez 1940 yiinda Richard W. B. Ellis ve
Simon Van Creveld tarafindan tanmlanmistir (1). Genel olarak
toplumdaki sikligi 1/60000 oldugu ve cinsiyet farki bulunmadigi
bildirilmektedir (2, 3). Kisa ektremiteler ve postaksiyal polidaktili
gibi kondrodisplaziler ile birlikte tirnak ve digleri de iceren
ektodermal displastik bozukluklar sendromun tani koydurucu
klinik bulgulari olarak kabul edilmektedir (3). Konjenital katarakt,
kriptoorsidizm ve hipospadias gibi anomaliler daha seyrek
olarak gérllen bulgular olarak bildirilmektedir (4-6). Hastalarin
%50-60'Inda basta endokardiyal yastk defekti ve tek atrium
olmak Uzere konjenital kalp defektleri gértlebilmektedir (3, 6).

sahip olan bir olgu bu sendromun nadir gértlmesi nedeni ile
sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Kalp muayenesi sirasinda Ufurim duyulmasi ve ekstremite
anomalilerinin bulunmasi nedeni ile dort yasindaki kiz hasta
klinigimize sevk edildi. Anamnezinden hastanin ailenin Gguncu
gocugu oldugu, diger ¢ocuklarin saglkll oldugu ve anne ile
babanin birinci dereceden (hala-dayi ¢ocuklari) akraba oldugu
6grenildi. Hastanin 6zgecmisinde iki yasinda iken her iki elinden
polidaktili nedeniyle ameliyat oldugu saptandi.
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Fizik muayenede, dakikadaki nabiz ve solunum sayisi, vlcut
isisi normal bulundu. Boy (85 cm) ve kilo (10 kg) persentilleri
%3’Un altinda olan hastanin bas ¢evresi yasina gére normal
sinirlarda saptandi. Hastanin agiz muayenesinde dis etlerinde
hipertrofi tespit edildi. Her iki elin lateral kisminda ameliyat skari,
alt ve Ust ekstremiteler ile el ve ayak parmaklarinda kisalk,
ayak tirnaklarinda belirgin distrofi oldugu goruldt (Sekil 1A,
B). Kardiyovaskuler sistem muayenesinde siyanoz ve gomak
parmak, kalp oskultasyonunda, sternumun sol 3-4. interkostal
araliginda II/VI derece mid-sistolik Gftirim ve ikinci kalp sesinde
ikilesme tespit edildi. Diger fizik muayene bulgulart ise normaldi.

Laboratuvar tetkiklerinde, arteriyel kanda oksijen satlrasyonu
%80.9, hemoglobin 12.3 gr/dl, hemotokrit %39, beyaz kire
sayisi 9600/mm?® (%65 parcall, %25 lenfosit, %10 monosit)
olarak bulundu ve rutin biyokimyasal tetkiklerinde 6zellik
saptanmadi. El ve ayaklann direkt grafilerinde falankslarda
belirgin kisallk ve metafizlerin belirgin oldugu gortldu (Sekil 2A,
B). Elektrokardiyografik incelemede, QRS aksinda sola sapma,

telekardiyografisinde, kardiyomegali ve pulmoner topuzda
pelirginlesme, pulmoner damar golgelerinde artis saptand.
Ekokardiyografik incelemede, tek atrium, klefte bagl sag ve
sol atriyoventrikiler kapaklarda birinci derecede yetmezlik
tespit edildi (Sekil 3A, B). Hastanin yapilan anjiyokardiyografik
incelemesinde, pulmoner arter basinci 30/10 ~ 20 mmHg,
akimlar orani 2.89 olarak hesaplandi. Kontrast madde
enjeksiyonlarinda tek atriumun doldugu ve koroner sinUse agilan
persistan sol sUperior vena kavanin bulundugu goruldd (Sekil
4A, B). Bu bulgular ile hastaya cerrahi olarak tam dUzeltme
yapllmasina karar verildi.

TARTISMA

Ellis-van Creveld sendromu, nadir gortlen ve otozomal resessif
kalitilan bir hastalk olup etiyolojisinde 4. kromozomun kisa
koluna yerlesmis ve diger kondrodistrofi genlerine komsu olan

Sekil 1: (A) El ve (B) ayak parmaklarinda kisalik ile ayak tirnaklarinda distrofik degisiklikler.

Sekil 2: Direkt kemik grafilerinde (A) el ve (B) ayak parmaklarinin ¢zellikle distal falankslarinda belirgin kisalik.
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EVC ve EVC2 genlerindeki homozigot mutasyonlar sorumlu  kisalk, el ve ayaklarda polidaktili ve kardiyak defektler gibi
tutulmaktadir (1-3,5). Ancak bu gen lokuslarinda bircok  anormallikler gebeligin 18. haftasindan itibaren tespit edilebilir
mutasyon tanimlanmasina ragmen bazi olgularda mutasyon da  (3). Ellis-van Creveld sendromlu fetuslarda ense kalinligi artisi ise
tespit edilememektedir (3). Kisa gbgus kafesi, uzun kemiklerde  13. gestasyon haftasindan sonra tespit edilebilmistir (4).

T Mg

-
“_“H\NW L
T

Sekil 3: (A) Ekokardiyografide triklispit ve mitral kapaklardaki
yetmezlikler ve (B) tek (common) atrium gdérilmekte. (LV: sol ventrikUl,
RV: sag ventrikl, CA: tek (common) atrium, AV: atrioventrikUler).

Sekil 4: Tanisal kalp kateterizasyonunda, (A) stperior vena kavaya ve (B) persistan sol slperior vena kavaya verilen kontrast maddenin sirasi ile
tek atrium ve koroner sinusa acildigr gordlda.
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Hastaligin major klinik bulgulari; proksimalden distale dogru
artan orantisiz vicut kisaligl, orta ve distal falankslarda kisalik;
ellerde ve kismen de ayaklarda polidaktili; tirnak, sa¢ ve disleri
etkileyen hidrotik ektodermal displazi ve dogumsal kalp anoma-
lileridir (3). Hastalarin %50-60"iInda dogumsal kalp anomalilerine
rastlanmakta olup bunlarin yaklasik yarisi cocukluk déneminde
kardiyo-respiratuar komplikasyonlarla kaybedilmektedir (3,6).
Endokardiyal yastik defektleri ve tek atrium seklinde genis atriyal
septal defekt en sik gorilen kalp anomalileridir (7). Diger nadir
gorulen kalp anomalileri arasinda ¢ift orifisli mitral kapak, aortik
atrezi, cikan aorta ve sol ventrikUl hipoplazisi, Ebstein anomalisi,
persistan sol stperior vena kava, total pulmoner venéz donus
anomalisi, patent duktus arteriozus ve buylk arter transpo-
zisyonu sayilabilir (8-10). Bizim olgumuzda da literatlrde tarif
edildigi gibi tek atrium ve persistan sol sUperior vena kava gibi
dogumsal kalp anomalilerinin mevcudiyeti ekokardiyografi ve
kalp kateterizasyon yontemleri ile gosterilmistir.

Persistan sol stperior vena kava, Ust kisim vendz sistemin sik
gbrulen bir anomalisidir. Otopsilerde sikligi %0.3 olarak bildiril-
mesine ragmen kalp defektleri olan olgularda bu oran %2.8-
4.3’e kadar ylikselebilmektedir (11). Persistan sol sUperior vena
kava; Fallot tetralojisine %20, diger siyanotik konjenital kalp
hastaliklarina % 8 oraninda eslik ederken tek atrium ile birlik-
teligi daha nadirdir (11). Sag atriuma koroner sinus araciligi ile
bosalan persistan sol stiperior vena kava, dogrudan sol atriuma
bosalan tipe oranla daha fazla sayida gortldugu bildiriimektedir.
Ekokardiyografik inceleme, kalp kateterizasyonu veya cerrahi
girisim sirasinda tesadfen saptanabilir (11). Klinik bulgu verme-
yen bu vendz anomalide siklikla cerrahi tedavi gerekmez. Olgu-
muzda kalp kateterizasyonu sirasinda tespit edilen persistan sol
sUperior vena kava, koroner sintse acilmaktaydi.

Dis ve agiz ile ilgili bulgular genis kapsamli olup bizim olgumuzda
bu olasl bulgulardan sadece dis eti hipertrofisi mevcuttu (3).
Facial hemiatrofi, strabismus, epi-hipospadias, kriptoorsidizm,
g6Qgus kafesi ve pulmoner malformasyonlar, renal agenezi veya
displazi, megaureter ve nefrokalsinozis sendromun tanimlanmis
diger Klinik bulgulan arasinda sayilabilir (3, 12). Olgumuzda bu
bulgulardan herhangi birine rastlanmamistir.

EvC sendromunun tedavisi multidisiplinerdir. Olusabilecek
dudak, dis ve diseti bozukluklari, beslenme problemlerine yol
acabilecegi icin erken ddénemde duzeltimelidir. Erken infantil
dénemden itibaren hastalar boy ve kilo takibine alinmali buna
ek olarak literatirde blylme hormon eksikligi tespit edilmis
bir olgunun bildiriimis olmasi sebebiyle blylme hormon
dlzeyinin takip edilmesinin gerektigi bildiriimektedir (13). Ayrica
kondrodisplaziler ve kemik deformiteleri nedeniyle hastalarin iyi
bir sekilde fizik tedavi ve ortopedik agidan izlenmelerinin gerektigi
Uzerinde durulmaktadir. Olgumuz da olasi bu bozukluklar
acisindan klinigimizde duzenli takip altina alinmigtir.

EvC sendromu kisa kosta-polidaktili sendromlarindan bir tanesi
olup ayirici tanida bu gruba giren; Saldino-Noonan sendromu,
Majewski sendromu, Verma-Naumoff sendromu, Beemer-
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Langer sendromu, McKusick-Kaufman sendromu, Weyers
sendromu ve Jeune distrofi dustnulmelidir (3). Bu sendromlarin
hepsinin karakteristik klinik bulgular arasinda; kisa kostalara
bagl hipoplastik toraks, siklikla polidaktili ve organ anormallik-
leri sayilabilir. Saldino-Noonan sendromu kisa kosta-polidaktili
sendromu tip 1 olarak bilinir; torpido benzeri kemikler, dlizensiz
metafiz yapisi, vertebral anomaliler ve epifizlerde ilerlemis kemik-
lesmeler karakteristiktir (14). Majewski sendromu ise kisa kosta-
polidaktili sendromu tip 2’dir ve karakteristik bulgulan arasinda
uzun kemiklerde &zellikle alt ekstremitede kisalk veya yokluk,
metafizlerde dUzlesme ve epifizlerde ilerlemis kemiklesmeler
sayilabilir. Verma-Naumoff sendromu tip 3 olarak da adlandirilir
ve bulgulan tip 2 ile benzerdir. Ancak uzun kemiklerde soyul-
mus muz benzeri gorinim karakteristiktir (14). Beemer-Langer
sendromu, tip 4’dUr ve Majewski sendromuna benzer. Ancak
uzun kemiklerde egrilik bulunmasi ile bundan ayirt edilebilir.
McKusick-Kaufman sendromunda yaygin kemik displazisi olup
buna kalp defektleri de eglik edebilir. Ancak EvC sendromun-
da farkli olarak kondrodisplazi ve ektodermal displazi bulunur
(8). Weyers sendromu, akrodental dizostoz olarak da bilinir ve
toraks displazisi veya kalp defektleri eslik etmez (3). Jeune dist-
rofinin bilinen iki tipi olup radyolojik bulgular EvC sendromuna
benzer. Ancak bu sendromda farkli olarak metafizler diizensizdir
ve kalp defektleri genellikle eslik etmemektedir (4).

EvC gen mutasyonlari arastirlamamis olmasina karsin, hasta-
mizin Klinik ve laboratuvar verileri EvC sendromuna uygunluk
gOstermekte ve yukardaki sendromlardan ayrilabilmektedir.
EvC sendromu nadir gérilmesi nedeni ile olgunun yayinlanmasi
uygun gordlmustur.
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