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Ailesel arteriyel tortuosite sendromu

Familial arterial tortuosity syndrome
Giris

Arteriyel tortuosite sendromu (ATS; MIM 208050) biiyiik ve orta
caph arterlerde elongasyon, tortuosite’ ve anevrizma gelisimi ile karak-
terize, nadir gdriilen otozomal resesif gegisli bir konnektif doku hastali-
gidir. Tipik dismorfik 6zelliklerinin yaninda pulmoner arterler ve aortada
fokal stenozlar sonucu pulmoner ve sistemik hipertansiyon hastalija
eslik edebilmektedir (1). Ayni aileden iig olguyu klinik ve radyolojik 6zel-
likleri ile sunmayi uygun bulduk.

Olgu Sunumu

On bir yasinda erkek olgu ifiiriim etiyolojisi nedeniyle basvurdu.
Fizik muayenede boyu 146 cm (%50-75), viicut agirhgr 33.5 kg (%25-50),
TA: 120/90 mmHg (90. persentil: 119/78 mmHg), nabiz: 72/dk, sternum sol
tist kenarda 2/6 sistolik {iflirim yaninda dismorfik gériiniim (dar ve uzun
yiiz, sivri burun, mikroftalmi, asagi egimli palpebral fissiirler, biyik
kulaklar, dar ve yiiksek damak, mikrognati, uzun filtrum), miyopi, gevsek
cilt yapisi ve eklemlerde elastikiyet mevcuttu. ﬁzgegmi§inde 45 giinliik-
ken pilor stenozu ve 1. 5 yaginda hipospadias operasyonu dykiisii olan
ve psikomotor gelisimi normal olan olgumuzun ebeveynleri arasinda 3.
derece akrabalik mevcuttu. Fenotipik olarak olgumuza benzeyen baba-
nin gocukluk déneminde ingiunal herni operasyonu gegirdigi ve erkek
kardesin konjenital kalp hastaligi (arkus aorta anomalisi) nedeniyle
izlendigi ogrenildi. Ekokardiyografide arkus aortada elongasyon ve
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Tortuos goriiniim, kiigiik atriyal septal defekt ve 4. derece trikiispit yet-
mezIigi saptandi. Kateterizasyonda Qp/Qs=1, basinglar pulmoner arter-
lerde 110/50 (60) mmHg, sag ventrikiilde 110/0-10 mmHg, aortada 130/0-
10 mmHg bulundu. Sineanjiyografilerde transvers aortanin asagi yerle-
simli ve elonge goriinimde oldugu, sefalik damarlarda dallanma ano-
malisi bulundugu, ana pulmoner arterin ve sag pulmoner arterin genis,
sol pulmoner arterin ise elonge ve tortuos yapida oldugu ve pulmoner
arter yataginda fokal darliklarin oldugu goriildi (Resim 1a,b). Cok kesit-
li bilgisayarli tomografi (BT)'de aorta sefalik damarlar ve pulmoner
arterde yaygin arteriyel Tortuosite varligl saptandi. Hastaya pulmoner
hipertansiyon nedeniyle diisiik doz salisilat ve sistemik hipertansiyona
yonelik enalapril bagland.

Benzer dismorfik bulgulari olan olgumuzun babasi ve kardesinde de
ailesel ATS diisiiniilerek BT tetkikleri yapildi ve kardesinde (Resim 2a,b)
ve babada (Resim 3a,b) yaygin arteriyel tortuosite varligi saptandi. Her
iki olguda da klinik, EKG ve ekokardiyografik olarak kalp yetmezligi bul-
gulari mevcut degildi ve efor kapasiteleri normal sinirlar iginde bulundu.
Olgularin tiimiinde aglk kan glikoz ve lipit diizeyleri normal saptandi.
Ancak babaya daha &nce gut hastalifi tanisi konuldugu, dirik asit diize-
yinin 10.5 mg/dL iken allopiirinol tedavisi ile 4 mg/dL'ye diistiigii 6grenil-
di. Cocuklarda hiperiirisemi saptanmadi.

Tartisma

Arteriyel Tortuosite sendromu sistemik ve pulmoner arterlerde yay-
gin tortuosite, elongasyon ve/veya anevrizma formasyonlari ile karakte-
rize nadir goriilen bir konnektif doku hastaligidir. Aorta ve dallari yanin-

Resim 1. A) Sineanjiyografi: transvers aortanin elonge goriiniimde oldugu,
sefalik damarlarda dallanma anomalisi goriiliiyor; B) Sineanjiyografi: ana
pulmoner arterin ve sag pulmoner arterin genis, sol pulmoner arterin ise
elonge ve tortuos yapida oldugu ve pulmoner arter yataginda fokal
darliklarin oldugu gériiliiyor

Resim 2. A, B) Bilgisayarli tomografi: -Biiyilk ana damarlarda ve sefalik
damarlarda yaygin arteriyel tortuosite goriiliiyor
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Resim 3. A, B) Bilgisayarli tomografi: Transvers aortanin elonge goriiniimde
oldugu, sefalik damarlarda yaygin arteriyel tortuosite goriiliiyor

da koroner, kraniyal, mezenterik, renal ve periferik arterleri de iceren
orta-biliyiik caph arterler etkilenir. Ciltte esnek yapi ve eklemlerde
hipermobilite sik goriilen bulgulardir. Hastaligin diger tipik 6zellikleri
arasinda uzun yiiz goriiniimii, asagi egimli palpebral fissiirler, mikrogna-
ti, bliylik kulak sayvani, yiiksek damak, gaga burun, araknodaktili, larin-
gomalazi, eklem kontraktiirleri, pektus deformitesi, ingiunal, diafragma-
tik ve hiatal herniler, barsaklarda elongasyon ve hipotoni sayilabilir (2).
ilk olgumuzun tani almasini takiben baba ve kiigiik kardesin dismorfik
o6zelliklerinin olgumuza ve literatiirdeki diger olgulara olan benzerligi
nedeniyle onlara da radyolojik degerlendirme yaparak yaygin arteriyel
degisiklikleri gosterdik. Olgunun annesi ve ablasi ise fenotipik olarak
normal gdriiniimde olduklari igin ileri degerlendirme yapilmadi.

Literatiirde 50'den az ATS'li olgu bildirilmistir (3). Molekiiler genetik
calismalariile bu olgularda kromozom 20q13.1°de SLC2A10 mutasyonla-
r gdsterilmistir (2, 4, 5). Bu gen ayni zamanda tip 2 DM etiyolojisinde
suclanan glikoz transporter GLUT10'u da kodlamaktadir. Ancak
Callewaert ve ark. (2) 12 aileden toplam 16 hastada yaptiklari klinik,
molekiiler ve biyokimyasal analizlerde hastalarda ve heterozigot tasiyi-
cilarin hi¢ birinde HbA1C ve oral glikoz testlerinde bozukluk saptama-
migtir. Bizim olgularimizin aclik glikoz degerleri normal sinirlar iginde
bulundu.

Pulmoner arter dallarindaki elongasyon ve tortuositeye eslik eden
fokal darliklar nedeniyle ATS olgulari genellikle pulmoner hipertansiyon
ile tani almaktadirlar. Damarlarin mediyasten igindeki lokalizasyonu ve
anormal anatomileri nedeniyle giiniimiizde hastalara ilk secenek olarak
hibrit cerrahi uygulanmakta ve basarili sonuglar alinmaktadir. Vicchio
(6) ve Santaro’'nun (7) bildirdikleri olgularda genel anestezi ve agik cer-
rahi ile periferik pulmoner arter darliklarina stent implantasyonu ve
takiben pulmoner arter rekonstriiksiyonu ile olgularin pulmoner arter
basinglarinda diizelme saglanmistir. Ug olgumuzun da klinik yakinmasi
yoktu ve efor kapasiteleri normal diizeyde bulundu. Ancak ilk hastada iki
kez yapilan kateterizasyonda sistemik ve pulmoner hipertansiyon sap-
tandi. Kisa siireli bosentan tedavisinden yarar gérmeyen olgunun pul-
moner arterlerindeki darliklara girisim planlandi.

Sistemik arteriyel tutulum nedeniyle hastalar renal arter stenozu,
aort anevrizmasi, inme ve kardiyak hipertrofi ile bagvurabilir. Hastalarda
6lim sebebi genellikle pulmoner arter dallarindaki darliklar, sistemik
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hipertansiyon ve pulmoner hipertansiyon olarak bildirilmistir. Koroner
tutulum ve arteriyel riiptiir de erken yaslarda mortalite nedeni olabil-
mektedir (2, 8). Arteriyel tortuosite sendromu igin spesifik bir tedavi
olmamasi nedeniyle komplikasyonlarin erken tani ve tedavisi igin uzun
siireli yakin izlem gereklidir.

Sonug

Sonug olarak ATS, nadir goriilen, cilt ve eklemlerde hiperelastisite,
atipik yliz goriiniimii, biiyiik ve orta boy arterlerde yaygin uzama ve
kivrimlagma ile kendini gdsteren bir sendromdur. Etkilenen organ sis-
temlerine gore farkli klinik ozellikler sergileyen bu sendromun uzun
siireli takibi, ciddi komplikasyonlarin erken taninmasi ve tedavisi, mor-
talite ve morbiditenin énlenmesi agisindan dnemlidir.
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