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Case Report / Olgu Sunusu

Familial Hypertrophic Cardiomyopathy in a Neonate: Case Report

Yenidoganda Ailesel Hipertrofik Kardiyomyopati: Vaka Sunumu
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OZET

Ailesel hipertrofik kardiyomiyopati (HKM) degisken penetransh
otozomal dominant kalitim gosteren bir hastaliktir. Yenidogan ve infant
doneminde saptanan HKM’de ayirici tanida Oncelikle, diabetik anne bebegi,
metabolik hastaliklar, antenatal steroid kullanimi ve perinatal uzun strese
maruziyet diisiiniilmelidir. HKM olan olgularin asemptomatik birinci derece
aile bireyleri mutlaka taranmalidir. Burada, HKM’li anne bebegi sunularak
ailesel HKM’ye yaklagimin vurgulanmasi amaglanmustir.

Anahtar Kkelimeler: Hipertrofik kardiyomiyopati, yenidogan,
ekokardiyografi

ABSTRACT

Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) is an inherited autosomal
dominant disorder with variable penetrance. Infants of diabetic
mothers, metabolic diseases, antenatal steroid exposure and perinatal
exposure to stress should be considered for the differential diagnosis of
HCM in neonates and infants. Asymptomatic first-degree family
members of patients with HCM must be screened. Here, we aimed to
discuss familial approach to HCM in a case of infant of mother with
HCM.

Keywords:
echocardiography

Hypertrophic cardiomyopathy, newborn,

188



Journal of Contemporary Medicine 2012;2(3):

GIRIS

Kardiyomyopatilerin ~ (KM)  yillik
insidanst hayatin ilk yili i¢in 8/100000 dir.
KM’ler hipertrofik, dilate, restriktif, aritmojenik
sag ventrikiiler ve simiflanamayanlar olarak alt
gruplarda incelenirler.’ HKM aort stenozu,
hipertansiyon veya hipertiroidi gibi kalbi
yikleyen durumlar olmadan genellikle sol
ventrikiil hipertrofisi ile karakterize primer bir
kalp kasi hastaligidir. Diisiiniilenin aksine
HKM nadir bir durum degildir, prevelans: genel
popiilasyonda 1/500°diir. Bu da HKM’yi
genetik olarak belirlenen kardiyovaskiiler
hastaliklar iginde en iyi bilineni yapar. >

HKM degisken penetrans ile otozomal
dominant kalitim gosterir.”> Burada annesinde
HKM oldugu i¢in 34*7 gebelik haftasinda
dogurtulan ve takibinde oral alim giicliigi
nedeniyle arastirilirken kendisinde de HKM
tespit edilen hastanin sunulmast ve HKM
genetigindeki yeni bilgilerin, ayirici tanisinin ve
tedavisinin tartisilmasi amaglandi.

OLGU

20 yasinda, gebelikte HKM tanisi alan
annenin ilk gebeliginin 34" haftasinda, erkek
cinsiyet, 2100 g dogum agirligi ve 8/9 APGAR
skorlar ile sezaryenle dogan olgu da, dogum
sonrast solunum sikintisi bulgular gelisti ve
yenidoganin gegici takipnesi (TTN) 6n tanist ile
yenidogan yogun bakim {initesine yatirildi.

Iki giin nazal siirekli pozitif hava yolu
basinci (nCPAP) ve ii¢ gilin serbest oksijen
destegi aldi. Hastanin emmesi zay1f oldugu i¢in
orogastrik sonda (O/G) ile beslenmesi
desteklendi. = Hastada  solunum  sikintisi
diizelmesine karsin, zayif emmenin devam
etmesi dikkat ¢ekiciydi ve prematiirelik, anemi,
enfeksiyon,  hipotiroidi ~ ve  intrakranial
patolojiler ayirici tanida diistiniildii. Arteryel
kan gazinda, pH: 7.36, PO,: 51 mm Hg, PCO,:
39 mm Hg, hemoglobini 16.7 g/dl, 16kosit
sayist 11400/mm’, immatiir/total notrofil orani:
0, C-reaktif proteini: 1.5 mg/L (0-3), sT4’i
12.89 pmol/L (7-16), TSH’st 8.67 ulU/mL
(0,34-5,6) olan bebegin kraniyel
ultrasonografisinde (USG) ventrikiiller ve
degerlendirilebilen parankim sahalar1 normal
olarak belirlendi.
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Tablo 1. HKM’li hastaya yaklasimda dnerilen
tetkikler >’

Onerilen Hastanin
Prenatal Risk Annede HKM
Fizik Incelemede | Kardiyak iifiiriim,
Anomali emmede zayiflik
Troponin T ve | Yiiksek
Metabolik Analiz Normal

EKO HKM

EKG Normal

Holter Normal
Kardiyak Manyetik | Yok

Rezonans

Aile Taramasi Normal

Genetik Yapildi
Konsiiltasyonu

Mutasyon Analizi Planland1

Anne baba arasinda akrabalik ve ailede
ani kardiak oliim Oykiisii yoktu. Ancak annede
HKM ve dayida tanisi bilinmeyen bir kalp
hastaligi olmasi ve emerken ¢abuk yorulmanin
devam etmesi iizerine olguda da dogumsal bir
kalp hastaligi olabilecegi diisliniildii. Yasaminin
12. giiniinde elektrokardiyografisi (EKQG)
normaldi. Ekokardiyografik (EKO)
incelemesinde; sol ventrikiill ¢ikis yolunda
darlik olmaksizin, sol ventrikiil kalinliklar:
artmis bulundu. Interatrial septumda 4 mm
patent foramen ovale (PFO), en biiyiigii 1,5 mm
olmak tlizere, 3 adet ventrikiiler septal defekt
(VSD), interventrikiiler septum end diyastolik
kalinlik (IVSd): 6.8 mm (2.1-4.7), sol ventrikiil
posterior duvar kalinlik (LVPWd): 4.3 mm
(1.9-3.5) tespit edildi.” Bakilan CK-MB: 14.2
ng/mL (0,6-6,3), miyoglobin: 103.9 ng/mL (14-
66), Troponin I: 0.08 ng/mL (<0,06), BNP: 251
pg/mL (<100) degerleri yiiksek bulundu.
Hastada 24 saatlik HOLTER EKG incelemesi
normaldi. Olgunun eslik eden dismorfik
bulgusunun, annesinin diyabet veya ilag
(steroid) kullammi  Oykdiisiiniin ~ olmamasi
nedeniyle ailesel HKM tams1 diisiiniildi.
Annenin erkek kardesine yapilan taramada
EKO sonucu bikuspit aort valvi ile uyumlu
geldi. Hasta O/G destekli beslenmeden biberon
ile beslenmeye kademeli olarak 17 gilinde
gecilebildi. HKM’nin etiyolojisi agisindan
yapilan metabolik tarama testleri normal gelen
hastanin  genetik  konsiiltasyonu  sonucu
kromozom ve mutasyon analizleri yapilmasi
planlandi. Diizeltilmis  {iclincii  ayinda
tekrarlanan EKO’sunda daha once tespit edilen
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sol ventrikiil duvar kalinliklarinin artmasi ve
IVSd’nin 7.4 mm, LVPWd’ ’nin 6.4 mm olmasi
HKM tanisin1 destekledi. Su anda 6 aylik olan
hastanin biiyiime ve gelismesi normal olarak
takip edilmektedir.

Tablo 2. HKM’li hastalarda Onerilen klinik
tarama aralig’

Yas Tarama araliklari(Y1l)
0-10 3-5 (<5 yas c¢ocuklarda istege
bagl)
11-20 1-1,5
21-30 2-3
31+ 3-5
TARTISMA

Ailesel HKM degisken penetransh
otozomal dominant kalittim gosteren bir
hastaliktir. Su ana kadar buna neden olan en az
13 farkli mutasyon saptanmistir. Bu
mutasyonlar sarkomer veya sarkomer iliskili
protein, kardiyak B-miyozin agir zincir, miyozin
baglayici protein C, kardiyak troponin T,
tropomyozin, troponin I, temel veya diizenleyici
miyozin hafif zincir ve son olarak da titin ve
aktinin-2 molekiillerini kodlayan genlerdedir.
Kapsamli genetik taramalarda HKM’lerin
yaklasik %15 ile 30’unda kardiyak beta-
miyozin agir zincir (B-MHC) geninde (MYH?7)
mutasyon bulunmustur. Bu gen ayrica agir
hastalik, artmis hipertrofi, daha erken yasta
semptomatik olma ve koti  prognozla
iliskilidir.*

Tiirkiye’deki HKM’li ailelerin
mutasyonlarini  inceleyen bir  ¢alismada,
hastalarn ve akrabalarinin B-MHC geninde
missens mutasyon (4037 arastirilmis ve
bu mutasyon fenotipi pozitif olan vakalarda
%25, bu  vakalarin  fenotipi  negatif
akrabalarinda %?2 oraninda pozitif
bulunmustur.” Bizim olgumuzdaki gibi ailede
indeks olan baska bir olgu varliginda, aile
taramasi Onerilmektedir.

Yenidogan ve infant doneminde
saptanan HKM’de ayirict tanida oncelikle,
diabetik anne bebegi, glikojen depo hastaligi,
mitokondrial myopatiler, uzun zincirli yag asidi
oksidasyon  defektleri, antenatal steroid
kullanimi1 ve perinatal uzun strese maruziyet
diisiiniilmelidir.® Literatiirde vaka sunumlar1 ve
baz1 retrospektif analizlerde en sik Noonan
sendromu olmak tizere, Friedreich ataksisi,
trizomi 18, William sendromu, Beckwith
Wiedeman  sendromu,  McCune-Albright
sendromu gibi ¢esitli sendromlarda HKM
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birlikteligi ~ goriilebilmektedir.*” Hastamizda
annede HKM olmasi, steroid kullanimi ve fetal
stres, fizik incelemede atipik bulgularin
olmamasi, laboratuar bulgulariin normal
olmas1 nedeniyle ailesel HKM diisiiniildii. Bu
acidan tam1 ve takip icin genetik boliimiine
danisildi. Kromozom analizi ve nokta
mutasyonunu bakilmasi planlandi. Tablo 1°de
HKM’de Onerilen, hastamizda yapilan ve
yapilmasi planlanan tetkikler 6zetlenmistir. >

HKM’li hastalar kalp yetmezligine
bagli hafif bulgulardan ani kardiyak oOliime
kadar degisen ¢ok c¢esitli klinik bulgular
gosterebilecekleri  gibi  asemptomatik  de
olabilirler. 35 yas alt1 ani kardiyak Sliimlerin
siklikla nedeni altta yatan HKM’lerdir.” Ancak
¢ocukluk yas grubu i¢in ani kardiyak Sliimlerin
nedenini ¢ogunlukla KM oldugunu gostermek
su anki Dbilgilerimizle olasi  degildir.'
Semptomlar bireysel olarak cok ¢esitlilik
gosterse de gOgls agrisi, dispne, ortopne,
paroksismal nokturnal dispne gibi pulmoner
konjesyon bulgulari, senkop, biling kaybi ve
carpint1 ileri yas cocuklar ve erigkinlerde
siklikla ~ goriiliir.”  Yenidogan  doneminde
semptom gdsteren HKM’ler kotii prognozludur
ve agir kalp yetmezligi ve mortalite orani
yiiksektir.' Literattirdeki retrospektif
arastirmalarda mortalite oranlar1 yasamin ilk
yili icin  %14-50 gibi degiskenlik
gostermektedir.””  Sol  ventrikiil  duvar
kalinligimin > 30 mm, ailede ani kardiyak 6liim
Oykiisii, daha onceden kardiyak
arrest/ventrikiiler tasikardi, kaydedilmis aralikli
ventrikiiler tagikardi (> 3atim, >120 kalp atim
hiz1), aciklanamayan senkop gibi bulgularin
varligt ani kardiyak oOliim i¢in major risk
faktorleridir ve bunlarin varligi yiiksek oranda
ani 6liimle iliskilendirilmektedir.”

HKM tedavisi hastaligin durumuna
gore cesitlilik gostermektedir. Tedavisiz izlem,
yasam tarzi degisiklikleri (zorlayict spor
aktivitelerinden kaginmak), ila¢ tedavileri
(kalsiyum kanal blokdrleri, beta-blokorler,
diiiretikler), septal myotomi, ¢ift odaciga kalp
pili takilmasi, septal myokardiyumun alkolle

ablasyonu gibi degisken tedaviler
uygulanmaktadir. ~ Ozellikle  intrakardiyak
cihazlarm (IKC) kullanilmas1 ani Sliimleri
onleyebilecegi icin son yillarda

kullanilmaktadir. IKC’lerin amiodaron ve beta-
blokor gibi 6nleyici ilaglara gore ani kardiyak
6liimleri onleyen daha iistiin bir yontem oldugu
belirlenmistir.” Bizim hastamizda semptom
olmamasi nedeniyle ilagsiz izlenmektedir.
HKM olan olgularm asemptomatik
birinci derece aile bireyleri mutlaka taranmali
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en azindan fizik muayene, EKG, transtorasik
EKO ile bir kardiyolog tarafindan
degerlendirilmelidir. Etkilenmemis aile
bireyleri i¢in Onerilen aralikli klinik tarama
protokolii Tablo 2’de verilmistir. Bunlar
bireysellestirmis tibbi bir yaklagimla
degerlendirilmelidir. Sundugumuz olgu, aile
Oykiisii varliginda semptomsuz veya silik
semptomlu  yenidoganlarda bile HKM’ye
yonelik tarama yapilmasinin, hastalarin erken
tani, tedavi ve takip programlarinin belirlenmesi
acisindan 6nemini vurgulamaktadir.
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