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OZET

Willams  sendromu dpik yide porinim, kacdivovaskuics anomvller,  Geellikle
supravalvar dorr darhi ve mental resedasyonia earektermedin, Sendromda penfenk
pulmener arter darkiklan tek busna nadic gonilen kasdiyovaikaler anomualidie. Bu
makalede tpik vz gorinimi, bilareral mulipl penfesk pulmoner arter darliklan
ol ve molekidler sirggencnk incelemesinde 7g 11'de elastin gen delesyon vadlii
gosterden Williams sendromin on sekiz avhk bir erkek olgu sunuldu,
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Wilbams syndeome as charwcsenzed by typical Fucies, cacdiovascular anomabes,
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rare. In this eport, we present an elgliteen-month-old boy with Williams syndrome
who has typical factes, nlateraly periphecal pulmanary artery srenoses and elasnn
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Hk kez 1961 yibnda Willlams ve arkadaglar saea-  rdlir BEnosik saptanan leardionvaskiler anemah supra-
fndan Garkle bir antite olarak mmmlanan Willams valvaler aont dachfn then penferik pulmoner arter
Sendronmn (WS mutusistem bir hastalikoe, Genellikle  darliklan siklikla supravalvuler aort dadigy te bilikredir
pomdik olamk gorilir ve otozomal dominant olarak  ve nadiren zole olarak gonilir (4-G).

ports postent (1,25 [Dismorfk vz gporinimi (elf , , - o
pegts postent (1.2) ; : gorunumt (elhin Bu makalede upik dismorfik yiiz gordnomu e
Gapses),  kaedivovaskiler: anomaliler,  mental reme - i
. | . T oo - - klintk olarak teshss edilen ve 7. kromozomuonda elason
s oIl RCTVLLINE AT OF e JLCICEAL Vi ek T w i - .
e £ 8 ’ Fol gen delesyonu gosterilen WSy bir erkek olpu birlikre
mtantl lnperkalsenn e karaktenze olun sendrom ik Iy : :
nadir poilen izole mulopl penfertk pulmoner arrer

klintk bulpulanna gére eshis ediie,. Dismorfic vz . :
" : darhiklar nedeniyle sunuldu
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sorunumuy periorbial delgunluk; kisa burun, yumeulu :

Lurun ucu, veun (lrum, gems afiz, delpun dudaklas: QLGU

ve hafif mikeognati seklinde tammlamr (23] WSl On sekiz avlik erkek Bast, kalbinde dfirdm du-

cloubarn 260-804nde kardivovaskiiler anomatiler gt-  valmast nedenivle kim@mize pondenlmsgne ook mu

Ru catisma 43 80 Pediatn Kenaresi® ode pester dildine olark sunoldo, 30 Exlal- 3 Ekim 2001, ERZLIRTIM

DEU TIP FAKULTES| DERGISI| NISAN 2003 OLGU SUNUMU 49



lzole periferik pulmaner arter darhgy ile birlikte olan Williams sendromlu bir olgu

ayenesinde vileur agicin 7700 gr (<3 persendl), bay
T4 um (<3 persendl), mkik abin, pedorbital dolguniuk,
penig ve basik burun kokl, dolgen yanaklar, vukan
cobihove hafir uzon ust dudak, sikrognat e pirL vl
o, epikanmal krenm, mavt sklera, mikeafealoa
ve strmbismus meveutia (Sekal Do Nabie 128/ dk, di-
“enl, artenyal tissivon 70/40 mmlyg, femoral nabazlar
Lilarereal  palpabl, dinlemekle sol parasternal  3ed

IR da 376 siddennde sistolik iifisrim sapland)

Sekil L Olpunun v gdriniimi

[aboramovar meclemesinde tam kan sayu, BLIN,
krenunn, kalsirum, fosfor ve ALP normal; elekorokar-
divografide saf aks deviasvanu ve sag venirkil
indeks

artnus (0053 ve waskdlarite normal bulundu. Eko-

tuperrrobisn  elekardivografide  kardiowrask
|€:-1J‘Lll1_.'r:gr'.iﬂk incelemede penmembrands bilgede
kucuk VSD. sag pulmoner artee cikisinda 35 mmHg
gradicnt veren darlik ve sag ventnkil sistolik basinc
23 mmlbly olarak sapands Ekokardiyoprafide sag
ventrikil sistolik basmeinm yitksek bulunmas Gzetine
vipilin kalp kateterzasyononda basnclar sag vent-
rikitlde 72/0-6 mmHg, ana pulmoner acterde 57/28
fort: 42) mmla, sol pulmaner arter disralinde 28/8

(ern 1) mmmlly ve sag palmoner arcer distalinde 35/9
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tort 22) mmHg bulundu. Ana pulmoner arter ve
selektf sag ve sol pulmoncr arter anjiyogramlannda
bilateral mulupl periferk pulmoner arter darhklan
espit edildi Sekil 244). Fenoupt ve kardivovaskules
patclajs ile distinilen WS st FISH de yapalan
molekiler stopencuk cabsmada 7q 11'de elastin wen

delesyon varliinn gasceribmes: ile kanudand {Sekal 33,

sekdl 20 Ana pulmoner arter anjiog s

Fekial 3. Selekdf sal pulmonm ATTEE AnOE eIl
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Izole periferik pulmener arter darlii ile birlikte olan Williams sendramlu bir olgu

Sekil 4, Selekal sag pulmioner arter anjlogrim

mebal 5 Fisl de 7g 11 2de mikeodelesyon

TARTISMA

Tipik klinik bulgularnng gore teghis edilen W'l
nlztilarn cogunda penothinal dolgunluk, kisa burun,
curirruly Burun uew, wean i, gems @i, dolgun
dudakbir, habf mikeognan seklinde tantmlanan benser
v porunems (elfin factes) vaedie (2,37 Son vidlarda
vapilan molekiler penenk galismalarda, Aoresan in situ

mbndizasyon (FISH) yvantenn e bu olgulann kromo.
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romlarmmn 7q 11.22-11.23  bandinda  clastun gen
delesvon variygh gostedlmigtic (7-9), Flason lokusunda
ulusan delesyon sendromdaki vaskiler patolojiy, bag
dakusu anormalliklern, dismorfik vz géranumunu
v eklem bulgularim agklvabilie Periorbiral dolgun-
luk, genig ve bastk burun koku, delgun yanak-dudaklar,
hatif wean Qloum, hahf mikeopnat ek yoz gori-
numu ale birlikie balateral multpl penfenk pulmoner
arter darliis olan olpumuzda FISH vontemivle 7q 1 L'de

mikrodelesyen varligs postenldi.

Wo'da sk gorilen ve opik olamak tamrmlanan
kardiyovaskilar anomali ole supravalviler aort darh-
gudie. Aynea pulmoner arter dachklan, koroner: arter
anomalisi, mitral kapak prolapsusy, rore koarktasyonu
v padiren Fallor mrr:ﬁr_:jiss olabilir lfl.-F-ﬁ}. Genellikle
supravalvitler aoer darlipy ile birlikie porilen ve nadiven
wole olarak rastdanilan penferik pulmoner arter-darhk
it i1se genellikle bilateral ve mulupl elup bazen
pulmoner acter yatafinm hipoplazisr e birdikie de
elalailie (BN,

petiferk pubmoner arter dachikdan Lalareral ve mulupl

Olpumuzda  tespit  etugimiz  1zole
i, Literatarde WS olpulida penfenk pulmoner
arter darbklanimn genellikle bebeklik donemunde sap-
rndif ve zamanla wilesugini bildiren veya darliklara
balon anpoplast ve stent wypulanmiz calymalar da

vardie, Anjioplastt ve stent basan oranlan %e50'den
azdic (10-12), Olgumusdaki perfenk pulmoner arter
darhklan mulopl ve bilateral olmast nedenivle cercatu
veya invasdv bir gingim yapilmast diggintlmedi ve kb-
nik ixleme alindl Adleve genenk dangmia verilerek,
soncaki gebelikler igin prenatal tan amach girsamlerin

vipiliins: Smerildi

sonug obiek, tpik fenenpik Gzelliklen yanmnds
mrst miolekiler sitogenetk inceleme ile de dogrulanan
WSl olgy, ole penferik pulmoner arter dachiklan
tlptne bulunmas: nedemyvle sunuldu,
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izole geriterik pulmener arter darlid) ile birlikte alan Williams seadromly bir algu
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