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O0ZET

Oldukca nadir gériilen bir mukopolisakkaridoz olan Hurler sendromu
klinik ve radyolojik 6zellikleri ile iyi tanimlanmistir. 1980 yilinda Klini-
gimize miracaat eden, yapilan tetkikleri sonucu Hurler sendromu tanisi
konan bir olgu sunulmustur. Olgu nedeniyle hastaligin klinik ve rad-
yolojik Ozellikleri etrafl: bir sekilde anlatiimistir,

GIRIS:

ilk kez 1919 yilinda Gertrude HURLER tarafindan tanimlanan bu
hastalik, 1952 yihnda BRANTE tarafindan bir mukopolisakkaridoz
olarak ele alinmistir (6). Daha sonra DORFMAN, LORINCZ ve ME-
YER bu sendromda dokularda ve idrarda asiri miktarda Kondroitin
sulfat B ve Heparitin silfat bulundugunu bildirmislerdir (6). BOylece
ilk kez HURLER tarafindan bebeklerde gibbus, kornea bulanikhgi ve
mental gerilik olarak tarif edilen bu sendromun kesin olarak
kopolisakkeridoz oldugu anlasiimistir.

OLGU TAKDIMi :

M.C., 14 aylik, Prot No : 4553/980, kiz cocugu

Anne ve baba tarafindan gelisme geriligi, yuriyememe, konusa-
mama ve sirtindaki egrilik sikdyetleri ile Klinigimize getirildi._Klinigi-
mize getiriimeden 6nce birka¢c hastahanede tetkikleri yu'pllrmls ve
kesin bir tani kenamamis. Dogumu normal olmus. Aile ¢ocuk dog-
dugu zaman pek bir anormallik farketmemis. 4 ayliktan itibaren sir-
t.ndaki kifozu farketmisler. Anne baba akrabaligi yok, 4 kardesi nor-
mal.

Hastanin boyu 58 cm., 7400 gr. agirhdinda, ylriuyemiyor, konusa-
miyor. Bas gdvdeye nazaran buylk, alin dar, burun koku basik, disler
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Resim: 1 Resim : 2

sivri, kronik rinit hali mevcut, kornealar bulanik (Resim 1,2). Karin
sis, ekstremiteler gévdeye oranla kisa, dorsolomber kifoz mevcut
(Resim 3). Parmaklarda radial deviasyon mevcut (Resim 4). Parmak-

lar kisa ve gudik. Her iki ayakta plano-valgus deformitesi var.

Resim: ’ Resim: 4
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Sindirim sistemi muayenesinde agiz acik, dil ve dudaklar iri ve
disa doénuk. Batin palpasyonunda hepato-splenomegali saptandi.

Boy ve kilosu normalden dusiik olan gocukta gelisme geriligi
mevcut. Ailenin ifadesine ve yapilan muayenelere gore zekda geriligi
saptandi.

Dorsolomber kifoz elle ve basmakla duzelmiyor. Her iki kalcada
20 derece fleksiyon kontrakturi var. Her iki ayaktaki plano-valgus
deformiteleri elle dizeliyor.

REGGT ST 2 S

Radyolojik muayene : Kraniografide suturalar kapanmis, sella

wrcica genislemis ve pabuc seklini almis (Resim 5). Dorso-lomber

kifoz var. (Resim 6). Ekstremiteler kisa, el falankslan kisa. En fazla

humerusta olmak lizere bitiin uzun kemiklerde medillanin genisle-

mis oldugu, kemiklerin kisaldigi ve diafizin kalinlasmis oldugu go-
rildu. (Resim 7).

Alt dorsal ve ust lomber vertebralarin bazilarinda korpusun 6n

yuziunde defekt ve gaga olusumu bariz olarak gérildi.
~ Hasta mevcut Klinik ve radyolojik bulgularina gére Hurler send-
iomu olarak degerlendirildi. Taninin kesinlesmesi icin idrarda
kondroitin sulfat B ve Heparitin sulfat arastirnimasi yurdumuzda ru-
tin olerak yapilmadigindan béyle bir laboratuar incelemesi yapma

olanag! bulamadik.
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Resim: 6
Hastaya herhangi bir tedavi uygulanmadi. ilerde gelisebilecek
deformitelere gore tedavi uygulanabilecegi, bu bakimdan kontrol al-

tinda tutulmasi gerektigi sodylenerek gonderildi.

Resim: 7

TARTISMA:

Hurler sendromu ilk defa 1919 yilinda GERTRUDE HURLER ta-
rafindan gikbus,
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rnigtir. Hastalarin klinik gorindslerinin anormalligi nedeniyle ELLIS,
SHELDON ve CAPON tarafindan 1936 yilinda hastaliga GARGOY-
LISM adi da verilmis olup ayni zamanda Mukopolisakkaridoz 1 diye
ceadlandinimaktadir (1).

Hastalik nadir gorulir. Literatirde bugine kadar yaklasik 200
vak’'a bildirilmistir. Kahtsal oldugu kabul edilen bu hastalik otoso-
mal ressesif genlerle tasinmaktadir (6).

Hurler sendromunda idrarla anormal asid mukopolisakkaridle-
rin atildigi 1957°’de DORFMAN ve 1958'de MEYER ve arkadaslan ta-
rafindan ortaya konmustur (4).

Bebek ilk birka¢c aylikken normal gorinimdedir, fakat sonralari
Juzde grotesk bir gérunus belirir. Bas blyur ve bazi vakalarda hid-
rosefalus gelisebilir (2). Kafatasi sandalsi sekilde olup alin daral-
‘mistir. GOzler birbirinden uzaklasmis olup korneada bulaniklik var-
dir (5,7). Burun kéku yassilasmis, kronik bir rinit hali vardir. Rinitin
sebebi mukozalarda depositlerin bulunusu ve adenoidlerin hipertro-
fisidir. Dudaklar kalin, dil blylik olup agiz agik durur. Bu gériinis
kretenizme benzer. Disler bozuk, kicik ve genis yuzeylidir. Boyun
kisa, gégus kafesi deforme olup alt kismi éne dogru kalkmistir. Ka-
rin ¢ikintihdir. Umblikal ve inguinal herniler sik olarak goérilir. Dor-
solomber bdlgede kifoz vardir, Lenfadenopati olabilir (1,6).

Eklemlerde fleksiyon kontraktiirii yaygindir. Ozellikle elin 5.
parmagi genellikle radial tarafa déniktir. Eller kisa ve kinttir. Ge-
nu valgum ve pes plano valgus bulunabilir. Hurler sendromunda
mertal gerilik en sik rastlanan bir bulgudur (3). Zekd seviyesi en
fazla idiosi olarak saptanir. Hastalar genellikle 10 yasindan 6nce
kalp hastaligi veya Gst solunum yolu enfeksiyonu sonucu olirler.
Bazi vakalar erigkin yasa kadar yasayabilir.

Radyolojik muayenede kafatasinin 6n-arka capi buyumdistur,
bas skafo-sefalik goérinim arzeder (sandalimsi gérinim) (3). Bu-
1un sebebi suturalarin erken kapanmasidir. Sella turcica uzamis ve
yassilagsmistir. Alt ¢cene kisa ve genis olup eklem ylzi yassilasmis-
t.r (2). Vertebralorin lateral grafisinde dorso-lomber kifoz gorilir.
Vertebra cisimlerinde on bdélimde, sik olarak
gorinimii mevcuttur. Ust ekstremitede kemiksel degisiklikler alt
ekstremitelerden daha fazladir. Ozellikle humerusun mediiller kanal
genislemis, humerus kisalmis ve kalinlasmistir. Radius ve ulna alt
kisimlarda incelir v2 epifiz plaklari bu bolimde birbirlerine dogru
ddnerler. Genellikle femur boynunda valgus durumu vardir. Alt eks-
tremitelerde kemikler normal uzunluktadir (1,6).
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Yukarda klinik ve radyolojik belirtilerini siralamaya calistigimiz
Hurler sendrcmunun bu 6zelliklerinden ¢cogunu vakamizda saptadik.

Hastanin tipik gérindmi, basin buyukligd, alnin dar, burun ké-
gunin basik olusu ve devamh kronik rinit hali ile birlikte kornea bu-
lanikhginin mevcudiyeti ilk klinik muayenede Hurler sendromunu du-
stindirmistir. Sorguda ve muayenede zekda geriliginin saptanmasi
ve gene hastanin tamamen soyularak yapilan muayenesinde karnin
wisligi ve palpasyonla dalak ve karacigerin bluyimis olarak bulunu-
su, sirtta dorsolomber kifozun mevcudiyeti, el parmaklarinda radial
deviasyon ile parmaklarin kisa ve gudik oluslar, ayaklardaki plano-
valgus defcrmiteleri bu 6n taniyr kuvvetlendiren bulgulardi. :

Radyolcjik muayenede, klasik olarak belirtilen sella turcicanin
genislemis ve uzamis gorunimi, uzun kemiklerde medillalann ileri
derecede gesnislemis hali, kemiklerin kisa ve kalin gérunumi, ver-
tebralarin lateral grafilerinde vertebra korpusunun én yiziinde de-
‘ekt ve gaga olusumu ile birlikte kifoskolyozun mevcudiyeti Hurler
sendromunun klasik olarak belirtilen radyolojik gorinimi ile uyu-
sum halinde idi.

Ayirici tanida hastalidr diger mukopolisakkaridozlardan ayirdet-
meye calistik. Hunter sendromunda dorsolomber kifoz ve kornea
oulanikhginin gorilmeyisi, keza San Flippo sendromunda da kornea
bulanikliginin bulunmayisi nedeniyle bu hastaliklardan ayrilmakta-
dir. Morquio sendromunda ise zek@ normaldir ve kisa gévdeye kar-
sin ekstremiteler uzundur. Radyolojik olarak ise Morquio sendro-
munda vertebra cisimleri yassilasmistir ve bazi vertebra cisimcikleri
dil seklini almislardir. Bizim vakamizda ise platospondili denen bu
durum yerine Hurler sendromunun tipik gaga gérunimui saptanmig-
tir. Bu nedenlerle vakanin Morquio sendromu olamayacagi kanisina
varilmigtir. Scheie sendromunda ise zekd ve vicudun gorinimu
normaldir. Maroteaux-Lamy sendromunda da zek@ normaldir.

Taniyi kesinlestirmek icin idrar ve dokularda Kondroitin Sdlfat
B ve Heparitin siilfat tayinleri maalesef teknik imkansizhiklar nede-
niyle yapilamamistir. Ancak hastanin klinik ve radyolojik beiirtileri-
nin tipik olarak tanimlanan Hurler * sendromuna ¢ok benzemesi ve
diger mukopolisakkaridozlarda tarif edilen énemli 6zellikleri goster-
memesi nedeniyle olgu Hurler sendromu olarak degderlendirilmistir.
Hastaligin spesifik bir tedavisi yoktur. Bu bakimdan hasta takibe
alinmigtir, ;

Hurler sendromu tanisi koydugumuz bir vakayi, hastalhigin ¢cok
radir gérulmesi nedeniyle klinik ve radyolojik 6zelliklerini belirterek
sunmayi uygun gorduik.
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SUMMARY
Hurler’'s Syndrome

Hurler's syndrome, a mucopolysaccharidose observed very rarely, is well
recognized by its clinical and radiological features. In this study, a case of Hurler’s
syndrome is presented admitted in 1980. The radiological and clinical features
of these syndrome is discussed in detail taking this case as an opportunity.
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