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G2ET: Merfan Sendromy genellible bir kalitim bozuklupudur, tani genc
savrilarda kohfiur ve kitl bip prognozu vardir.

Homeeletipisd silfir amine =sid cetabolizmasindeki sistationin
sintaze gefshtine bafll otozomsl ressssiv bip borukluktur, klinikte lens
Juksasyonu, mental reterdasyvor, iskelat geformiteleri wve tramboembolil
fenomenlerle karakterize clur.

Her ikiss de henzer sempronlara yol agtiklarindan,
Homogistiniriden ayirt edilmesy gersken en  bnemll sayrilak  Macfan
Sendroma Slmaktadir.

Burads iki Marfan olgusurou sunmektsviz. Her iki sendrosun da
ayirici teny ile kemplikssyonlar: tartisilmaxtadars

ABSTEACT: The Marfan‘s Syndroms = gpeneralized innerited, disorder is
usually disgnosed in young patlents and 35 associated with a poor
prognosis.

Hemoeystinuria due to Cystathionine: Syntnase deficiency fs an
auresomal recessive error of sulfur amine geid metsbolism, characterized
clinically by laps dislocation, mEntel retardation, skelatal
abnormalitiss and thromboemballc ghenomena.

Marfan's Byndrome is the mest important disesse Lo differentiate
From e=aspntlperis, since these twn disease cause Similar symplam.

We Pepors here two patients with Marfan Syndrome. Differential
diagricsis and camplications of solh syndeone ars discussad.

TUSAMMENFASSUNG: Im  Allgemeimen Ist  Marfan  Syndrom elne erbliche
Sihrung, wird bei den Jjungeren Fatienten dizgnostigisrt und verbindet
sigh mit einer schlschten Prognose.

Foof.UroS.hepal ERDL, Dekue Bwlil fniversitesi Tip FakUltesl Hastapesi,
Crtopedi-Teavmatolej: Anabilim Dali.

Yré.Doc.Dr.Sama  GUNERI, Dokuz Eylul Universitesi Tip Fakilltesi
Hastanesi, It Hastalaklar: Ansoilis Dall.
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Hoengoystinurie ist dureh oinen Oystothionine Synthese Defekt
prervorgetichens orbliche Stooung des Hulfur aminme Acid Metabelismus,
chepaicterisisrt sigh in der Klinik wmit Lens Luxatlon, menzele
Retardierung, Skelsttdeformitseten und thrombosmbolischen Fnasnomensn.

Marfan Syndrem 1st wientipste Erkrankung zur Differgnzlerung von
Homosystinurie, weil beide Erankheiten aehnliche Befunde verurnachen.

Wir berichoen niar mwel Fatianten mit Marfan Syndrons.
Differentisl Diagnose und Ropplikationen beldes Syntdrome werden
diskutiert.

Anahtar sBzcikler: Kiinik Radyploilk Semplomatolojl-Ayiries Tani-Tki
olaunun Sutulmass .

Key words: [linicsl and Fadloloplcel Symptoematelogle-Diferential
Diagnosizs-fepors of tue Cuges.

GIRIS: Homosistiniri ve Marfan sendroflar: birbiclerine tenzer teblaliar
varattiklarindan ayirici tan: bezoindan oldukes bnem kaZenirlar; giz
Mnlpmmlul E.I&mf Tﬁfﬁ&ﬂlcr nozurluklar  ve  iskelst defiziklikierl
yaraterai pim, ic mastaliklar: ortopedi—travmabolojl we
radyocleji gibd depigik fip dSieipidnierinde ilpi ve keopsraayonu udarsn:
sendromlar olmaktadirlac. Bu dki seyrilid yalnie stvoelgjileri E5. Sénd M
fﬁﬁﬂ,iﬁ%‘ﬂ%ﬂ EEEE ?E_ h 1:53?& camal sFyramlar ;gestermei:-tewd.:.rler

Homos:istimiird  intrauterin  clarak  yerlegen Dip  sigtationin-
beta-gintaze EQ'.*nt.aThmn ne :n:-ta-.-r.-qthqswq_‘-'t.ﬁ ded ,.-tt dir ve silfiir aming
.asid metsholizmes: ile ilgiitair S UM S_snzimd  gerin'den
elugacak sistetionin seatecinden sorumludur. ?r;ﬂt-:j'n mﬂtahﬂl.u'.msﬁmm
trﬁnmlﬁlt‘urﬁsyun clavinda Cf-smainl homosiztedn'e Katplsn serin'd
sissetinnin's dbinlstirmek lferes Tete-nidrak=i! puroplarin:  katalize
eder. Bu enzimin mktivasyom loin kofekter (cafaster! olarak piridoksal-
5-'i‘usf“fs‘i:'u pereksinme vardic, Plrigoksasl-S-Tosfat ise B —vitaminin akpll

4 : s - : R

formidur. . Genstik olarsk 1.,  Msromosos CE—epziml aktivitesinden
; tr C5- iml delfmki 1 -5 l'r:l sigtiniipi'dy,
gorumludur - . Eir CS-enziml defakil olacal Iinen B 'ng gt £ﬂ“g_-%

temelde bir defll Up ayr: enzim bepeklufy ystmektadir

1.88rin we homoslstein'in EBlotetlioninte gavpilmesinds rol oynayan
Ch=eRzimi,

2ili—metilantetraidreioial—rogliktan,

Aometllenterrakidrofolat-—mab L]l tronsTesan.
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Homosistinidrd fenil ketonilrd ‘den sonra en sik rastlanzlan bir aming asid
gt :
meTtatiolizma Doruklugudur .

Homgsistiniiriyl ilk olsraik 1962 de CARSON et al yeni bir sendrém
alarak yeyinlomglardir ; b bozokiok wveni doganlards 17150.000 Lle
1/200.000 erasinda defisen oraniaria ArLEYE glkraknadir ve q%gzumal

) B E6
reEsesiv gegls karakteri gisteren biv kalitim 'bcuqu-:luEudur i . Tiim
dinyada 1882 wyaline kadar litepatiicr ‘erilerine cavenan toplam 629
homoaistioiirl olgusu saptanmigtir |, bunlar B -vitaminine yan:t verenler

=]

ve vermegyenler olerak asyriimiglardir.

Homosistinuriye tutwlaniarzn gérinimlers oldukca tipiktiriBunliar
pembe yanaki1 q 1§1r? IE Eﬁug#nlumlh parzgin ve ince sag telleri olan
seyrilardor 831012, . Marfan Sendromunu de  dilgtndiren wzun
Boylu wve ihce—narin eketremiteler: de olepilen bu sayrilarin pembs
yanarl: elmalarinin nedeni  yimdely deri defisiklikleridir: bunlar
telenjiektazilere bDenzemektedirler . Ayrica  ekstremitelerde  kutig
marmorata ya da livido retlkularie adini alan renk defisiklikler:,
orellikle distal bidlgeler: Hrten deri alwnlarinds ortaya cikmabktadir.
Tutulen elpulards SE83 deflsilllkleri, kanda, iskcleh gl%ﬁefﬁn?g'
EE ;Ergg 2§5£F1°“55khler dizgede hosdkluklar ortays

« Bu bowukluklasrin  derecaleri  olgudan glguya defigen
glgllerde olup arian yesle kerrelisyon gistermsktedir. Tutulah elpularda
ariaya gikan 585 pozukluklar: ﬂnmnqi #ﬁ?gl?éﬂ gul actifr tromboembolik
alaylar  temelinde geligirler i Mental retardasven,
serebral kramplar, konsantrasyon yetersizlifi, devreoas bozuklufiu, cevoe
111 ildgki  kurmsds  yebersizlik by olgularain  Bibyidk cnﬁunlfgunga
izlenmektedic. Pzigik davranis bozuklufu gizeid yapida olablilirc
Anlek TPozuklugunun  hHemen  Heren %59 eoraninde  pdvilmEsine kargin,
B_-vitaminine yanit werenlerde intellipgenz pelizmesi normal olmak-
tgdlr « Ayraice sgigofreniye benzer tablol ﬂfq #unvhlsluonlar, anocrmal
EEG-bulgular: ve hiperrefleksi &g,ﬁ]&ﬂhlgtlr

?5{3::??1;?2h750ﬁ10ﬁmn lig komplikasyonler prognozu agirlestir-
mahtﬂd— . Olgularain was:s ilerledikee, gzellikle
arteryel tromblisler artmskbadir, ame yvencz tromblsler de olusmaktadir.
Koroner arterlerdeks Tikanms necenine: zagly elarak erken yaslarda birvden
sksitus _ortsys oikabilir, ama sortik anevrizmalar karakteristik

degildir

Dkiller komplikasyorler arasinde, olgularin ortalamy ¥95'inds; deha
¢ok agag: dofru olan bir lans asktopisi Jér a]gﬁhtad*r v bBu bozukluk
artan yagla proprediens gss'u*nektedl* s ﬂyric; #atarak-,
keratit, ‘myopl, aptik etrofi ya da plokom'z rastlansbilir « Bumiar
homoglstinlrinin dbhip bulpulari *lbL dofumds  gBrilmeyen, artan yazle
yerlegen ve giddetlensn bozusliuvklardir.

1z%:



Regim 1.0Mpu T'in poriinimia: Dolikeatenomsldi, G@raknodaktill, Parmak
uglarinin dizlers yaklagmasi, afiir pes plandvalpus ve hallu¥
valguag,

Regim Z2.01lgu I'de apaknodektti )
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Homogsistinirids laboratuvar bulgolarm Szpin olup Kesin teniva
Boturscel sopuglar vermeiRtedipft Idrar wve kanda homoslstin artar, avrica
netionin ‘konsentrasyoniar) Jlﬁ.l:ae]]Lﬁ;Eﬁhomoaistin'in idrarlas atiliga 24
saaTte 300 me.a ulzgabilir » HBerum wve idrarda nomosletin'in
paptanmasi kolon kromatoprellic: ydntemi yu da ccyanid-nitroprussid testi
[Barber modifikssyonu] ile =aflanshilir J'“', Worvestexi kiml-allelercin
tutulen gocurlarings, gedellifin 3. doneminde prenatal clergk abortus
moteryelinde Ci-snzim  boruklugy  ortays I;:K&rllahllmig‘;irL , burada
fibroblast HulL'J:'lu:'l.n%ﬂn yarartamilmaistir. Amg prepatal Tanl  nendz
gelizma aﬁ.?.masmaaadlrh' "

Sporadik olarak ortaya gikan olgolardeld etyolojik nedén  tam
agiilanamamuakis birlikze Marfan Sendromu' nun otozamal dor-u.i.nan;r Eegé‘_ﬁ
karakteri ghsteren blr kalitim sayrilig: cldufy bilimmekiedir .
Marfan 5. ©@a dizges=l bir sayril:h olup Llskelette kardiovas héer
‘-'~1‘=TE‘11 e, phzlerde oolay an bozuklikiarls men £ Ll

l;] E‘f’]’ g ’-‘H.EE' Eﬁgé“ iTest olmaktadir

Sporpdll olepularin ecaiklanmasis piic olmakla
pi"‘f,iﬁ%:. biunlarin mutant peole: illskili olduklar: didsindimektedir
J.Eq.p

Fransiz pediatristi Hernard Jaen Antonin MARFAN®*in 1886 da
"Dolichootenomelie!  {narln-uzun ekstiremiteier]} plarak tamamlsdifr bue
gayrilifin lens luksasyonu Ile iliskiaini 1lk olarsk Kanadal: oftalmcliog
Willzame [(Cilt 17) aciklaomrgti-. Dana sonralara 1902 de ACHARD bu
sendramu tanymlemasing “arachnadaktylie® Hrimsaginkine ‘benzes
parmaklar) deyimini sklemigtir Cit §6,13,16,17,.75%)

HARTMAR VE DEIDERE 1873 de Marfan sendrominun otogomal dominant bir
kalitamla gegly ghsterdifini agikladilar Cit 6. Marfan 5.nun patogeneszi
tan elasrak agitlenamamigtir. Sayrilerda ba2 dokusumin  Kollagen ve
elastik 1irlerl vetereizdir. Kollagen liflerin sentezinde bir hozukluk
aldufu digiinlilmektedir. Marfan S.da idrarls, gl]l%ﬂ:’%rn I:]r gll*{,_i]:n‘ar e
hidrokslprelin dceren peptidlerin at:laim artmigtir

lismosigtiniri Sendromuinda Diduﬁu Zibl  Marfan algularinda da

lIokomogor dizgs  borukluklary ghede  wve  kardioveskiiler B;I.E]EETI'II'.'IEHJ.
'%Emnj. kds{gr;arla bagke organlarda afomalller bulunabilir =l
BB vediza v Marlan'da b uzunlufu normel olabilir, AmE

skstremnitelar, Suellikle ug bdlpelerinde ince—uzunddr; sog dokiusunun
pubkutan alanlards cok szalirme olmas: karakteristiktie. Pektus karinstum
¥e da eskskavazum, eklemlerin hiperflemgibilitesl, kaslarda hipotoni ve
ateolt, kKifoskolyoz; pes planus yea da planowaleus: ile genu sekurvetum
bulunahi 111"+_L‘i§r _}n.,._%uup.rluqam ienhs ERLGpISL  ortalams  %40-30 olpuda
orfaya cikar « ByTioE mayi sklers, myosia, NASIagmags, mEopl,
irig Kolobemu, sferofakl saptanabilic.
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'%?Ef%ﬂ,gé?ﬁ%a“”da progriczy afirlagtiran kardioveskiler bozulluk-
lardar « Konjenltal kalpg anosalileri (ventrikil @ kapal
defgkti] asrt mnevrifmezy, dusec divars bozukluklara, sorts dizsekans
anomalizi, endckzrd Tibrozisi du bozixluklar bpraésiade sayirlebilivler.

Marfan olpularinin klinik  toblesumds  olgular:n  intellipenz
durumlar: @aklikls _ normasl olmaktadir, ender  olarsk  oligofrenive
rastianabilmektedir

TARTIGMAY A BUNULAN OLGULAR

Olew 1: 5.H. 1952 yailinde dogmus, 16 yasinde erkek (gizlem tarihl
01/03/1978), S8 kg, boy uzunlugu I7S omy kulag wzwnlugu 190 om. Ekim
8YY de sefeltim digin Vierpen (B.Almanya)  dekl  Coouk Peikiatrl
Klinifi*ne (Jugendpsychistriel vatirilmiz. Tleri derecede skzofieimisi,
konkomitan sasi1ligs vwe mavi skieralars var; dostga gilifmslyor, her Hnline
pelenle tokalasmak letivor. alle oyklslnde kendisi ile benrer basks bir
olgunun yakinlear: ile askrabalar) eresinda bulupmadi@: saptandi. Ana
Pebasl ayri yag:yor, tek gocul, =astenlk Hebitpeds; Cocuk PedkiaTel
illnifinde yapilan goalemipde intellipens diseyinin & yasinda olan
normal bir gocufunkina uydupu saptanmin. Avakta dlk dururken a8l parmek
uclakl nemszn  hemen dizierins yakliasivor | Fesim 1. Seclari
kghverenginde, sma ook vumuzab ve telleri de ipce. Tipik araknodaktillsl
var (Remim ). Lokemstor olatamds ayraics tim aklemlerde hiperlaksite,
banun, yol =a¢tifl sfir pes pleoovelagus, pectus kaclnaetum 1l kerisak
ekskavatum, lomber kifor Ile’ Kifoskolyos saptandi; kesteler krista
iliakalara dayandiilaraindan ve yasinmalara vol actiklarindan ertopedl
ongitl TaEveny {etenmis. 11k incelomede pbzds lens extonisinin
bulonmadifl sgikisnmis,. T¢ hastaliklar: pgrsandan vapilan lneelemcds ise
abrt atevrizmass ile akoifer amfizemi bulonmus. Genital orgen geligmesi
yagina uygun. Hiperstrikosls yok.

Iskeiat kemiklerinin cedyniojik. idcelemesinde yaypn delformite
bl ctarins (=414 oclarak bttt =L adn ot Hril gk, El kemiklerd~'n
radvogranlarinds metakarplarla srokezmal  falankslarzan orta ve: distal
falankslara oranle anormal olohide usun oldukiar saptandy  (Hesim 6).
Lomper omur Siglmleri Marfan indexsine wyum gisteriyvor (Resim Ti ﬁﬂ‘:‘i-ﬂ]

kendine Bzgu bir zablo yaraten. elgunun Homesistinlel ve: Merlan
sendromlar: agisindan laboratuvar incelems yontemler: plenland: ve gavre
sl Muruluslarindeki elanaklar arasticilirken S.Honzn 19/0171978 giunid
akeipar amfizemi, drsr Tutamama, eExir siyvenoz ve dispne bulpulariyla
yatirildigr Vierson-Stasdtiszcnes ¥narkenhaus Ig Heszaliklar Klainiginde
skeitis oldugy Ggrenlldi. Bilyokimva laboratuvar soneclarinas ulagilemads.
Hliirime dogrudan. ol agan asdenin gdort Flpthed  olablilegefl  gbrisl
aciklanmistl . '

lzg



Besim 3.01g0 I'de g1 pes planovalus

Resim 4,0lpu |'ds eoroltalmis, sagilal; pektus skalarsdis ve Karinatum
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Regim S.01ga I'de lomber kifoz

Hesim 6:01lgn Itin el grafisii Metakarp ve | rims}l £al larwn erta we
digtzl Falankslara oranls anormol 5 in
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Olgn IT: M.G. 24 yasinda, =rigak, 3 ay once baslayen, dpesleri eforla,
gon ‘mansnlards efér olmsks:zain da ortays gikan soluk dapliffs, sikanta
duygusi, Fkslridk ve oo sirs kendinil gisteren kanl: belgam yakinmalar:
medenlyls 08002/1988 de DLE.T2p Fak, le Hast. Klinigine yatarilmig.

Fea ehing vErugs Aecenivie her LRI aveE@ite da 2 yil ‘dnes operasyon
wyghlanmis, 3 ny kadar Snee yukarida tanimlanan yakinmalar:s goz Snlnde
tutularah  Denizli Devlst Hastanecina wetiralmig, Digoxin, Isodril,
Tetamteri] piod  kelp ilaskarsiyla safiaitim  uygulanmig, kalbindaks
Pomuslugun cancsk cperasyonls dizeltilebllecsg:i agaklanarsk Ankara'ya
EXTmesl gpariimig; Aokara'ds Kendisini {nEeleven Hekimler "apar'-&sy::_ma
Berel yok !V demigler. Babssa 81 vaglaringa bBir Ralp savrilifl sonucu
dlmiis.

Sug ghziinde konjenital gorme bozukiu@u clan MeG. ‘de, fisik bBakida
Poyunde wventiz dolpunluji. nepstoiugular refluks bulundus TA= 110070 mm
flg., pabiz deRk.da B4 we aritmik, kalpte tim: odexwlarda dinlenmekle
duyuisn =m= drellikle asrt we mesgkardisk odakes belirginlegen 3-4/8
emlzi higimde disstolik Uficidm ver, Baolbin tepe noktasr 6. I1KA:da,
ausbulsssvenin komples aritml fle hizly ventrikiler yamitly  atrial
fibrillasyon nulundy. Apebete Roltuk alting yapilan sigtolik Ufirim war.
Castrointestiingl R de Kpracifer orts hlawikiflep Glzgide kaburga kenaran:
A gm. kadar amivor.

M.Gude  subliutan  Saf  dokusy greli  szalma gdsterdyorc. Kulag
bmontufy ABY =m,, boyy 195 om. Ortopedik fncelemede eklemleri hiper
flekginlllte ghstermiyar., Biloteral bpere pez eking varus ceformitest
ile uibla: shaternal rosasyven. Bilstersl genu wvalgum, Araknodaktilist
For, oma ekstremite uglpr: birax ince, dalinhn;tennmeliyi andiriyor.
Srrtta torskal Wifoz artwis, loanber lordpzu gerileyip blraz dizlesmis:
Skolyozua var.

Redyolojil olarak klinikte eaptanan deformitelers uyan bulpular
yaminda, omurgs grafilecindes bilkashuy emorlar (le astedm'rn'z var, El
Erafilarings falanksiarls metacary lscin Blgimlerl Marlan igin
rarskieriatih degil. Oranlar nermel el prafilest ile yyumlo (Sekil 3)
{Fasim &

Laboratuvar ingslemesinge  fdrarda mikroskapik hematiird bulundu
(zaman zaman molrokopik hematiri 11 Tdrer: Dansite 1004, lKande Hb %
12, HU % 39, Zritresit 4.300.000 mn”, lékosit 7600 mi, Sedim 1 sa/Smm,
Ure 5578 mg/dl, Serun glukez 10 mefdl, Kreavinin 1.1 mgidl, Na 144
meq/l B 4.5 meq/l, ABT &0 U/1 (N; 240 U/1), ALT 48 U/1 (N:o-40 U/1),
Totgl blli-ubiin 4,1 mgidl [direkt ; 1.4 =mgfdl, indireiks: 2.7 mefdl),
Total preteln &.6 g/dl, Albimin 2.8 g/dl, Globulin 3.8 &/dl Proteim
elaktroforaringz: gammae ginbulin'lerde aptma bulundu; Toral lipid Sa2



Hesim 7.0lgu I'in 2 y&nll lomber bolpge grafisi: Skolyoz wve lomber -kifos
vaninda IV. we V., lember omor cisimlerinin yilkgakliklerzndeki
ansrmal artig izleniyor (bak Sekil a].




mgddl, Welesterol 123 medfdl, Trigliserld 100 mgfdl, EKG: &ritmi komples
ve  mol &l Bk T Telean Kardiomepsli v nort "ty diletasyon;
Eepeardiegralis Honiestif dilate kecdiamyopetl, penel nlpokine=zi, oGlgik
EFi{D.32], hort kiklode dilatepvon; Abrhemitrsl ¥etmozlifi, perikardida
mimdmal sawrp USGrari: Renjes=iT |jarecifier, ksrands asit, saf hohrek
grede TI1, so0l bibrek bslirgin Wiglkr IVP: Sol bénrei virbBslise olmadis
BEGrafi: Wormal; [flert iyopsisi: Nerpaly  Psikiaced konzliltasyonu:
ligrmalj Gi=z konsiiitesypnundn sef gézce preaya=Yukor: Isne lukeagyonunun
oldugn agptands (Fendi Letagi dle teburou glmsn MiG.nin 3 ay kadar bir
Glire sdnrs evinds GldlUgl Sgrenildil,

TARTISMA:Marfan ve Hamoslstinisl Sendromlarinds ¥egin tanay laboratuvar
inceleme sonuciaring ghre olananlesmsktedic, Marfan®; Homosistinur: 'den
Ey1Tan 1.de Ldramds hamndtstin bulunmemssy , Bumuin VYerine
hidroksiprelinin Saptynmas:, 2.4 lEs homoslsthiin artmis olarak kendini
Fastarmeslidlie,

Sundaffumuz hsr Akl olpunun llinikte soptadifamie gy, kKardio—
vaskiiler, lodomotor dizge bulpulas parel Marfan, perskzs Homasistinili=t
Sendromlarimin teblolérinds yer slmaktadirior.

Marfan "opraknodakilil? slaesk  da pdlandirilmabtadir, buo bulga
Hompalstaniri -Zoin pategnomik defildir. LAST'n l%ar-: toplam POF Marfan
algunsanun %581 'inds araboedaktilaye restlanmsstse .

Her lki Olgumm Bulguisrina Toplu Qlarak Bakig:

OLeu 1 OLGU IT
fArnlak didzay) dliglik pormal
Boy uwaunlugy P75 am 175 am
Kuiag usrunlufy 190 £m 180 em
Saglar Kanversazl [yomlisak! renverengi
Herd glv: yal dok, Cok BT O
Lens luksasyonu = .
Eproftalmus . -

Mavt shilern - -
Hiperflensinmitite - .
hrakriodakelli - -
Pes Plannvalpus + -
Pes ekinpvaris = 2

Fenu walium - s
Pelcus Karinatum + =
Poaktus akskavetum . 3
Sxolyoe k3fosroliyar +

o
Lt
L




Torakal kiloz artmis artmzg

Lomber lordoz Lomper kifoz dizlegmiyg
ASTToanevrismaEsy - +
Eardiomepali 2 -
CELenporon - *
Bikonkay omer = -
Omur indsksi-Mari=sn- + =

Merakarp wve proksimal
falankslarin orta: falankss

aran=Marian ks -
ldrarda homoslsoin bkl Imad: -
fkeitus nedent AorTt anevrizmas: T hort anevrizmasl ¥

8.12.17, 70,25, 28
Homosistiniri konueundeki  bir gokh  aciklamalar™ ' g

mental ‘retardasvona def@inmektedis, busen  oran: ¥50'ye wvarmaktadir.
Sundufumus I.olgundn mnlak dizeyi oldukca diglk plarak bulunmugtus, by
duruﬁ Homosistigir: Lle uvup ghstermsktedir, Marfan igin oldukea
snderdic, BROCK Marian sepdronunun samptomlariny obligat ve fakiiltatlf
nlargk 2 gurup =altindid toplamigtie Cit 133 sobligat elenlardan ghvde wve
ekstremni telerin e2irt  wrunlupunz, grasil Sir  yapiva, =klemlerdeki
hiperflekgibiliteye ‘definirken, fakliltatil semptomiar olarak da toraks
ve omurganin deformltelerini, Kulsk kepgesi Ile gbr anomalilerini; kalp
leeyenlariny, @nlak bomukiufune ve damar perniglemelerini pdstermigtic.
LAST's pipe toplam 298 olpudgait: organ menifestaeyonlarinds. araknodaktili
He1, dens luksasyosu %72, =Bort amevrizmasy E4 olerak  bulunpugtur .
Sunulan l.olgude lens luksasyonu yerine mavi sklera, egzoftalmus wve
sagrlik saptenirken ITl.olpuds Marfan igin Tiplk olan lens luksasyonu
formu (arkays rukasiya)l bulunmegtur. Hemosistinlride lens ektopisi hemen
hemsn  kongtont  bir bulgundur, iflecleyen yasls manifest olur, lgna
ektopiai Qullil:?.'?%mlar natif gidigli we Eﬁ vitaminine yanit Vveren

olgulardir *

Marfan Sepdrora tanis: lcin 1287'gde CTHAN [(Maye Clinicl £ mejor
filgy  wesdi=sis,  Hopnlarden  2'sinin bulunmas:  tanr ledn yetnri:l
elmamtrdir: |-Alle Sykisll, 2-Dolikegtenomeli (long limb hsbizus) 3-lens
dislokasyonu, d-fort kikl Dozuklugu .

1. ve II, plpuls-ip sile anemnesinds Merfen Sendromu {cin d11igkd
nulunampnlstie, ame HomoaistinUsl lein de bic £148k1 wektur, I.olguda
warakteristil dolikestensmeli vardir, 1I.8a8 yoktur. Lens luksasvonu
L.olpuda bolupmayap IT.olgoda tipik formunou gostermigtirs Rort kigkl
Dozuklugy her fkizinde de bulimbn wve: hilyidk bie ¢lagslakla her ikigini de
ehslrusa gltiiron lr bulgudur. Homesistipmlrinio laborstuvar locelemesi
IT.elpudea vepllamamis, Il.olguds olumgsus sonuc YErmigtir.
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Her iki olgunun da, etvolojisinde gen mutasyonunun yattifa Marfan
oldufu kanisina varaldi.

Her iki olgpumun radyogremlarindas Marfan igin oldukca tipik olan
ceteoporoz bulunmustur. FAUCHETT, R. ile STAGNARA, F.nin acikladiklar:
MWarfan Omur Indeksi'nin I.olgunun lomber omur grafilerindeki bul gularla
wyum ghstermesi,bunun Marfan oldufuny dlisbndlirmektedir {(Resim 7} {Sek. 4)

Homosistiniride tromboembelik playlaran ngftusa yol actikiarl ve
bunlarin &n planda oldokiar: vorgulanmaktadic ; koronar arzerlerde
tikanmalara bafl: wolersk erksn ysslards eksitus olabilir
anevrizmalarci kardkteristik deglldir.

, ama eort

g, -
MARTELLT et al LIREZD Harfan Sendromunda myokardda  dilsiik

Thallium tutugu pgdsteren (ibrozie alantari olablleceginl ghstermistir,
Marfan olpgulepinda 3,5 wve o agéirdakilerde biie sortada anevrizmal
geniglemeierin oldugy =aptanmigtir  , ama dissekan sort anevrizmasi ile
riptirler erken gocultluk dénemlerinde enderdir; bunlar savrililk tabiogu
tem-olarak slugtufundsz yve da ar
en- tnemli Glim nedenini olustururlar,

ghin yaglarda kendilerini gosterirler Vs

Sumylan hey iki olpuwrum da J1im nedenl, biyik bir olasilikla, acct
anevrizmasina bagly olan riplu-dur.

SONUG:

l.Marfan ve Homosistinuri Sendrgmlac: kzlitsel porzuklukiardir: ¥arfan
gtozomal dominant, Homosistiniri ise otozomsl resessiv opecis karskterd
gostermektedir,

2.Marfan wve Homosistinliride goz, Rardiovaskiler ve lokomotor dizge
bozukluklaring castlanmakoadir, klinlk tablslar birbirlerine benzeye-
bilmektedir.

3.Marfanda mental retardasyon yok denscak Rudar a4z olguda  ortaye

~ikarken, bu Homosistinirides besstant ble bulgoduars
4.Lens lukaaéyuﬁu Marfanda arkaya-yukari Homenlstinirids asaf dogrudur.
S.Marfanda bn plends asort kBki bozuklufy -2 ancvcizmos! yer aslarken,
Homoalstinliride tromboembol (i olaylar orgsn hoaukluklarina yal
agmartadirlar.

&.Merfanda biyokimyasal olarak {drarde hldroksiprolinler artma gieterip—
lerken, Homosistinlride kznda ve ideards hoew. ietin degerleri artar.
F.Marfanda eksitus pedeni, bizim olgulacimisds olduiy  gibi, ‘pens
yaglarda Asrt anevrilzsasina bagl: ruptirlsr gimeaktadir. Homosis-
tinlride tgé buna trombgdempolii siaylarin yol agisfl belp-damac bozuk—

LukTar: neden olmakctadir.
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