ZEYNEP KAMIL TIP BULTENI 2015;46: 19-21

CILT: 46 YIL: 2015 SAYI: 1

OLGU SERISi

<BIKTB

Pulmoner Kapak Yoklugu Sendromu: Olgu Serisi
Absent Pulmonary Valve Syndrome: Case Series

Oya DEMIRCI *, Taner YAVUZ **, Emre ERDOGDU *
Resul ARISOY *, Pinar KUMRU *, Oya PEKIN *, Biilent TANDOGAN *

(*) Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklari Egt. ve Arastirma Hastanesi, Perinatoloji Klinigi, istanbul, Tirkiye.
(**) Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklari E§t. ve Arastirma Hast., Cocuk Kardiyoloji Klinigi, Istanbul, Tiirkiye.

OZET

Girig: Pulmoner Kapak Yoklugu Sendromu (PKYS),
Fallot tetralojisinin ozelliklerini iceren, pulmoner
kapagin fonksiyonel yoklugunun eslik ettigi, pulmo-
ner ¢itkis yolunda darlik ve yetersizlik sonucu ana
pulmoner arter ve dallarinda anevrizmal dilatasyo-
nun izlendigi bir kardiyak anomalidir.

Olgular: 2013-2014 yillart arasinda prenatal do-
nemde PKYS tanisi konulan dort vakanin incelen-
mesi yapilmistir.

Sonug¢: PKYS u nadir goriilen bir kardiyak anomali
olmasina ragmen tipik ultrason bulgulart ile tanisi
kolaydir. Dilate pulmoner arter ve dallarinin akci-
ger dokusuna basist sonucu gelisen bronkomalazi
nedeniyle belirgin perinatal mortalite ve morbidite
sahiptir.

Anahtar kelimeler: pulmoner kapak yoklugu send-
romu, Fallot tetralojisi, kromozomal anomali,
22q11 mikrodelesyon, prenatal tani, fetal sonuglar.

ABSTRACT

Introduction: Absent pulmonary valve syndrome
(APVS) is a variant of Tetralogy of Fallot (TOF). It
shares the features of the classical form of TOF with
the addition of incompetent or absent pulmonary val-
ve. It is associated with severe dilatation of the main
and branch pulmonary arteries because of concur-
rent severe pulmonary stenosis and regurgitation.

Cases: Four cases with a fetal diagnosis of APVS
between 2013 and 2014 were analyzed.

Conclusion: APVS is easy to recognize with typical
ultrasound images although it is a rare cardiac ab-
normality. It is associated with significant perinatal
mortality and morbidity because of the bronchoma-
lacia secondary to bronchial compression of the di-
lated pulmonary artery.

Key words: absent pulmonary valve syndrome, tet-
ralogy of Fallot, chromosome abnormality, 22q 11
micro deletion, prenatal diagnosis, fetal outcomes.
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GIRIS

Pulmoner Kapak Yoklugu Sendromu
(PKYS), Fallot Tetralojisi’ (TOF) nin tiim 6zel-
liklerinin yan1 sira pulmoner kapagin fonksi-
yonel yoklugunun eslik ettigi bir anomalidir
ve TOF olgularinin %6-9’unda goriliir (1).
TOF’dan farkli olarak; ana pulmoner arter ve
dallarinda anevrizmal dilatasyon, pulmoner
kapagin displastik veya rudimenter gériiniimii,
duktal arter yoklugu ve sag ventrikiil dilatasyo-
nu mevcuttur. PKYS’lu vakalarin ultrasonogra-
fik tanis1 klasik TOF lu vakalardan daha kolay-
dir. Kromozomal bozukluklar1 siktir (%25) ve
biiyiik kismini 22q11 mikrodelesyonu olusturur
(1, 2). Prenatal tan1 konulan vakalarda genetik
ve ekstra kardiyak anomalilerle birliktelik daha
sik ve defekt boyutunun biiytlik olmasi nedeniy-
le prognoz daha kotiidiir (1, 2). Bu c¢alismada
prenatal tanit konulan PKYS’lu olgularimizin
fetal kardiyak bulgulari, kalp disindaki ano-
malileri, kromozomal bozuklulari, prenatal ve
postnatal izlem sonuglarinin degerlendirilmesi
amaclanmustir.

YONTEM

2013-2014 yillar1 arasinda Zeynep Kadin
ve Cocuk Hastalilar1 Egitim ve Arastirma Has-
tanesi Perinatoloji Kliniginde; ikinci ve ligiincii
trimesterde fetal ekokardiyografi ile PKYS ta-
nis1 konulan 4 olgu ¢alismaya alindi. Terminas-
yon uygulanan 1 olgu disinda tiim diger olgu-
larda postnatal ekokardiyografi ile PK'YS tanisi
dogruland1. Ultrasonografik incelemeler Volu-
son 730 Pro (GE Healthcare, Milwaukee, WI)
ile yapildi. Tiim olgularda kromozomal analizi
ve 22q11 mikrodelesyonu i¢in fluorescent in-si-
tu hybridization (FISH) testi yapildi.

BULGULAR

PKYS olgularinin (n: 4) tanis1 ortalama 26.
gebelik haftasinda konuldu. Bir olguda 22ql11
mikrodelesyonu saptandi ve 22. haftada gebelik
termine edildi. Iki olguda sag akcigerde tip 3
kistik adenoid malformasyon ile uyumlu hipe-
rekojen lezyon saptandi. Gebeligi devem eden
3 olgunun prenatal takiplerinde gelisme geriligi
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ya da kalp yetersizligi gelismedi ve ortalama
38 haftalik iken dogum gerceklesti. Prenatal
ultrasonda sag akcigerde hiperekojenik lezyon
saptanan 1 olgu, postnatal mekanik ventilator
destegine ragmen 15. dakikada solunum yet-
mezligi nedeniyle kaybedildi. Prenatal ultrason-
da hiperekojenik lezyon olmamasina ragmen
diger bir olguda da solunum sikintis1 gelisti,
dort giinliik iken opere edildi, post op 14. giinde
solunum yetersizliginden kaybedildi. Klinik ve
ekokardiyografik bulgular1 goreceli digerlerin-
den daha iyi olan ve son kontroliinde 11. aylik
olan 3. bebek ise dort aylik iken opere edildi.
Ameliyatta VSD yamayla kapatildi, sag ventrii-
kiil pulmoner arter arasina conduit yerlestirildi
ve bilateral pulmoner arter plikasyonu yapildi.

TARTISMA

PKYS tipik ultrasonografik bulgular1 olan,
pulmoner ¢ikis yolunda hem darlik hemde ye-
tersizligin bir arada bulundugu bu nedenle sag
ventrikiilde hem basing hem de voliim yiiklen-
mesi gelisen dogumsal kalp hastaligidir. Sag
ventrikiildeki bu voliim yiiklenmesi ve yiik-
sek pulmoner vaskiiler diren¢ ana pulmoner
arter ve dallarinda belirgin dilatasyona neden
olur(3). Akciger dokusuna basi yapan dilate
olmus pulmoner arterler, akciger dokusunun
gelisimde bozukluklara ve bronkomalaziye ne-
den olabilmektedir (3-5). Akcigerde tip 3 kis-
tik adenoid malformasyonu olan yenidoganda
bu akciger patolojisinin dilate sag pulmoner
arterin baskist sonucu oldugu diistiniilmiistiir.
Kalp aks1 bu malformasyona ikincil ileri dere-
cede sola kaymisti. Bu olgu postnatal 15. da-
kikada mekanik ventilasyon uygulanmasina
ragmen solunum yetersizliginden kaybedildi.
Diger olguda ise akcigerde ultrasonografi ile
belirlenebilen bir patoloji olmamasina ragmen
solunum yetersizligi gelismis, postop erken do-
nemde ve 18 giinliik iken kaybedildi. PKYS’lu
olup bronkomalazi gelisen bebeklerde prognoz
daha kot seyirlidir (3, 4). Her ikiside yenido-
gan doneminde kaybettigimiz bebeklerin klinik
bulgularini dikkate aldigimizda 6liim nedeninin
kardiyak nedenden ziyade bronkomalazi ikin-
cil solunum yetersizliginin 6n planda oldugunu
diistindiirmektedir. Bronkomalazinin siddetini
gosteren tipik prenatal ultrasonografik bir bul-
gu mevcut degildir. Ancak bir olgumuzda oldu-
gu gibi genislemis pulmoner arter ve dallarinin
basisina bagli gelisen bronglarin okliizyonuna
ikincil hiperekojenik kitlenin olustugu ve bu
kitlenin kalbi ileri derecede itmesiyle kontrola-
teral akciger dokusunda yaptig1 basinin dogum
sonrast solunum yetersizligine neden oldu-
gu kanisindayiz. Diger kaybedilen vakada ise
benzer goriintlii saptanmadi. Bununla birlikte
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her iki olguda yenidogan doneminde solunum
yetersizliginin gelismesi, bebeklerde siddetli
bronkomalazinin mevcut oldugunu diigiindiir-
mektedir. Yenidogan déneminde solunum des-
tegine gereksinimini olan PKYS’lu bebeklerde
mortalitenin daha yiiksek oldugu belirtilmistir
(3, 6). TOF ile pulmoner kapak yoklugunun
birlikteligi en sik (%80) goriilen PKYS tipi
olup hemen her zaman duktal arter yoklugu ile
beraberdir (3). Bu olgularda duktus arterizous
olsaydi masif aortapulmoner sant gelisecegi
ve bunun biventrikiiler biiyiimeye yol agacagi
ve yasamla bagdasmayacag ileri siiriilmekte-
dir (3). Bu genel kuralla uyumlu olarak bizim
4 olgumuzda da duktus arteriozus mevcut de-
gildi. Ayrica, PKYS’lu olgularda 22ql1 mik-
rodelesyonuna sik (%20-25) rastlanmaktadir.
Bizim sundugumuz 4 olgunun birinde de 22q11
mikrodelesyonunu saptadik. 22q11 mikrodeles-
yonu ile iligkili sendromlardaki malformasyon-
larin hepsi 3 ve 4. faringeal arklardan gelisen
anatomik yapilari igerir. Burada altta yatan olay
noral krest hiicrelerinin gelisiminde ve farin-
geal arka gociinde arrest olmasiyla iligkilidir.
Pulmoner kapak yoklugu ve duktal arter yok-
lugunun noral krest hiicrelerindeki yetersizlik
nedeniyle oldugu belirtilmektedir (7). TOF’la
birlikte olmayan pulmoner kapak yoklugunun
diger tiplerinde duktus arteriozus mevcuttur
ve kromozom bozukluklar1 daha nadirdir (1,
3, 8). Izole pulmoner kapak yoklugu olgula-
11 ise ¢ogunlukla asemptomatiktir (1, 3, 8).
PKYS’nun nadir goriilmesi nedeniyle prenatal
tan1 konulan olgularda klinik prezantasyon ve
seyirine iliskin bilgiler olduk¢a sinirlidir. PKY'S
ile ilgili son iki dekata ait literatiir taramasi de-
gerlendirildiginde fetal ve postnatal sag kalim
oranlariin oldukga diisiik oldugu goriilmekte-
dir (2,9-10). Bu distik sag kalim oranlari; ge-
belik terminasyonu, fetal kalp yetersizligi, so-
lunum yetersizligi ve kromozomal anomalilerle
iligkilidir. Bununla birlikte son ¢alismalarda;
solunum destegi gereksinimi olmayan ve term
dogan bebeklerde operasyon sonrasi sag kalim
oranlarinin klasik TOF’lu bebeklerden farkli
olmadigini vurgulanmaktadir (3, 4). Sonug ola-
rak; PKYS tipik ultrasonografik bulgulariyla
prenatal tanis1 kolay olan, kromozomal ve eks-
tra kardiyak anomali riski yiiksek olan oldukga
nadir konotrunkal dogumsal kalp hastaligidur.
Postnatal erken veya ameliyat dncesi solunum
destegine gereksinim duyan bebeklerde prog-
noz koti seyirlidir. Prenatal ultrasonografik in-
celemede hiperekojenik akciger dokusu, kalbin
ileri derecede itilmesi gibi bulgularin varligi-
nin postnatal donemde olasi solunum destegi
gereksinimini ve kotii prognoz hakkinda bilgi
saglayabilir. Ancak bu ¢ikarimin biiyiik olgu se-
rileriyle desteklenmesi gerektigi kanisindayiz.
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Tablo 1. Olgularin demografik ve klinik 6zellikleri.
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Prenatal Kromozom | Dogum | Dogum Ekstrakardiyak
Olgular . . S . Prognoz
tani haftasi | anomalisi Haftasi | agirhgi anomali
22911 mikro- Sag akcigerde .
1. olgu 22 delesyonu 22 i hiperekojenik kitle Terminasyon
Postnatal 15. dk
Sag akcigerde exitus
2. olgu 26 normal 38 2950 | hiperekojenik kitle | Mekanik ventilatér
gereksinimi
4. gunde operas-
yon, postnatal 18.
3. olgu 30 normal 37 2600 Yok glnde exitus
Mekanik ventilator
gereksinimi
4. olgu 26 normal 39 3030 Yok 4.ayda operasyon,
11 aylik, sag
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