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OZET

Kardivovaskiler hastaltklorda aife ovisi cnemli bir
risk faktiri olsa da, by hastatiklarr spesifik Fenatik
risk faktorlert komusunda oldukia az bilgi varde, Stk
karydugrlan kalusal kalp hasialddaroun olusumu fle
Heily bilge sorumin genlerin sapranmasina yonelik
aragtirmalarle yaglanacokor,  Kardivovaskiler
hustaliklara malekider genetik vaklasim apmindan
duemli basamok olugturan Williams sendromin Bir
afguyu efe aldk

Analitar sizcitkler: Williams Sendromu, suproval-
diler gori darligy, kovoner areer anomalisi

SUMMARY

Although family history can be wr imporiant ok
factor for cardiovascular disease. very little is krown
afieet the naure of the specific wenetic rivk faotors
Studies for determination of genes responsible for
mnherited cardiovasenlar disease will brime nore
information abowt the mechanism process Here we
aro reporiing & ease with Williams syndrame

Key words: Williams syndrame, supra valvidar aortic
slenoyis, coranary ariery anomaly.

Williams  sendromu  (WS), 1961  yihinda

Williams ve ark, 1962 yvilinda Beueren ve ark,
tarafindan  tamimlanmaste  (1.2),  Infantil
hiperkalsemi ve supravalviiler aort stenozu olan
{elfin

olduklart sapanmistir (Sekil 1)(3). WS, dzgiin

¢ocuklarin benzer  fenotipte facies)

tenotipr, konjenital kalp ve aner hastaliklar
(agrl, pulmoner arter. karotis. koroner, renal.
serchral), mental retardasyon, @xgiin Ggrenme
profili, hipersosyal kisilik ve tanmlandig ilk
dénemlerden  daha a4z  sikhkta  gdzlenen
hiperkalsemi 1ablosu ile bilinmektedir. Ancak
1993 wilinda  molekiler genetik galismalarla
kromozom Tql 1230 bir elastin alellinde de
novo  submikroskopik

delesyon  sonucu  bu

sendromun bulgularmin olustuiiu saptanmustir;

WSu  olgularin olgularm % 92 ‘sinde

kardivovaskiller anomaliler  saptamr,  Supra
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valviiler aort stenozu % 60 olguda saptamirken
daha az olarak aora hipoplazisi, kearktasyon,
VSD, periferik pulmoner arterlerde daralma.
PDA, kesintili aortik ark ve cok nadir olarak da

MVP+MY  wve

koroner  arter  anomalisi

saptanmaktadir (3,4).

Nadir giritlen koroner arter anomalisi tle birlikie
olan Williams sendromlu olguvu veni literatiir
bilgileriyle sunuyoruz
OLGU

EG; 10 wasinda, aralaninda 3 .dereceden
akrabalik olan anne ve babanin 3. ocugu olarak
diinyaya gelen kiz hastanin, mental retardasyon.
kalbinde iifiirim duyulmasi nedenivle cesitli
hastanelerde izlendigi, diger iki kiz kardesinin
saghkh oldugu, yiirtime 3 vasta, konusma 4
vasta ve ilkokul Lsimiftan terk ettigi sarenild

Fizik muayenede, vicut agirhig 30 kg (%25),
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bov:135 cm (%23). kalp tepe atimi 38/dk, rivmik,

RBI20E0mmHz,  solunum:16/dk.  femoral

napazanlar ki tarafll palpe  ediliverdu

Psikoloyik testlerde dforik kisilikli, [Q'siinin 75

vldugn saptandi. Bag-boyun muayenesinde viiz
giirlinimi genis ve dne gikmtih abin, epikantal
siviimn, gelismemis hurun koki ve (st gene,
genis afiz, yukart gekik ve ueun st dudaklar ve
burun, lipotelorizm ve dis malformasyonlar

saptand (Sekil 1.2).

LN

Sekil 1, CHeunur Gnden vite porimimi

Kardivovaskiiler sislem minayenesinde.

palpasvonla  suprasternal  centikic  hovuna
vayilan sistolik thrill. oskiiltasyonda sag 2IKA
367 sistolik ejeksivon  ilfiirimi vards,
Felekardivografide kardivewsraksik oran normal
sol ventrikill kenturw belivain, asendan aorta
gemy olarak  saprandl. Akeiger vaskiilaritesi
normaldi.  Elektrokardivografide sel ventrikiil
hipertrofisi ve sistolik vitklenme bulgular vard:
Ckokardivografik  calismada  interatmal  ve
mterventrikitler septum intakt, mital Kapakta
mitral valv prolapsusu ve 1° vetersizlik. aon
kapagmnin 1 cm kadar fistinde. gtkan aoriada 55
mmHg basing gradienti olesturan diskret darhk
saptandr. Kateter ve  anjivografik  calismada
supravalvitler, kum saati seklinde aon dariigs.
persistan foramen ovale ve sol siniis valsalvadan
tek koroner arter ¢ikisr sapland) (Sekil 3. 4
Gadns  Kalp Cerrahisi

Khimiginde  amelivan

vaplarak kardiak patolojilert ditzeltild

Sekil 2.0Izunun yandan yiiz g6riniimi,

=Tk

Sekil 3. Olgunun supravalviler aort darhi@inm

anjiografik gorinimi.
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Sekil 4. Supravalvitler aort darhzmin dpik basing
rasesi.

TARTISMA
Fankoni ve arkadaglan(1952), Lightwood (1952)
ve Ureery(1953) willarninda  idiyopatik infantil
hiperkalsemi tanimlamalaninda sonra Williams
ve arkadaslari{ 1961), DBeuren ve arkadaslarn
{1962) supravalvar aort stenozu tanimlamiglardir
{1.2). Daha senraki willarda agir idiopatik

infantil  hiperkalsemili  ve

supravalvar aort
stenozlu gocuklarin benzer sekilde peri yiizi
poruniimune  (elfin facies)  salip  oldukian
saptanmisur ()

1993 wilmda 7. kromozomun  uzun kolunda

yverlesen  DNA - markerlarnt  belirlenmistir.

Sporadik olarak saptanan WS'da 7ql11.23 0n
submikroskobik delesyonun oldugu Mark ve ark.
waralindan sapranmisur(6). Delesyon bir elastin
allelinde  de olarak

novo  veya kalinmsal

gergeklegmektedir. Elastin  lokusunda olusan
olay WS sendromundaki vaskiiler patolojivi ve

bag dokusu  anormalliklerini, hipertansivonu.

= §3

cildin erken  vaglanmasin,  dismorfik  fasival
gariinimii ve eklem tutwlumuonu agiklamakiadir,
Fakat yine her bulzuvu elasun e agiklamak
imkansiedir (6,121,

Bugiin aruk  Williams  sendromu  ewvolojisi
molekitler genetik olarak bilinen. Szgiin yiiz
giriiniimil,  bilylime-gelisme  geriligi.  mental
retardasyon, dgrenme giigligii, strabismus. dis
malformasyonlar ve bazen infanti] hiperkalsemi
ile iliskili bir antitedir. WS'da hiperkalsemi

stklikla gézlenmez.

Olgularm % 92 sinde  kardivovaskiiler
anomaliler saptanir.% 60'inda aort orijinli olan
bu anomalilerden en sik gériilen supravalvitley

aort  stenozunun kum  saati tipi  hastamizda

saptanmistie. Bu anomalive ek olarak da, birlike

nadir gdriilen mitral valv prolapsusu ve koroner
arter gikig anomalisi sapranmsur (Sekid 31 Kum
saati tipinde supravalviiller aort stencrunda
media tabakasi siniis valsalvamin st kKisminda
ileri derecede kalinlagma gostermektedir, Cesith
cerrahi tekniklerle dizeltilebilen by anomalinm
erken ve orta vadede

(9.12).

hasarist mitkemmeldir

Giintimiizde  sadece  hitvilk  anerlerde  degil
arterivel dolagumn bir gok alanminda (Grserebral.
renal  arter stenozu) tutulum Soper ve ark.
Ingelfinger ve ark, taralindan bildirilmigti
(9.10,11). Olgularin bu vénlerden de arastinl-
masi gerekmektedir. Olgumuzun yapilan yapilan
kranial kompiiterize tomografik ve magnetik
rezonans tetkikleri ve renal anjiografik  ve

fonksiyon testleri normal saptanmistir.
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