OLGU SUNUMU

Kartegener Sendromu: U¢ Olgu Sunumu

Akin Kaya', Selda Ugur Kaya?, Suat Fit6z’, Timur Tuncali*, Ugur Goniillii'

" Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Gogiis Hastaliklar1 AD, Ankara

* Ankara Numune Hastanesi, Ankara

> Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji AD, Ankara

* Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji ve Genetik AD, Ankara

OZET

Kartagener sendromu bronsektazi, situs inversus ve siniizitten olugan bir hastaliktir. Klinigimizde Kartagener
sendromu tanist ile izledigimiz ii¢ olgunun klinik, radyolojik ve genetik 6zelliklerini degerlendirdik. Olgula -
rimizin hepsinde otozomal resesif kalitim izlendi. Bir olgumuzun kromozom analizi yapilabildi ve XX kromo -
zom kurulusu ve normal G bant kalib1 saptandi. Bu olgunun kiz kardesinde de ayn1 hastalik vardi. Olgularin
bilgileri ile iilkemizde yayinlanan calismalar ve literatiir bilgilerini gozden gegirdik.

Anahtar sozciikler: brongektazi, Kartagener sendromu, immotil silia sendromu

ABSTRACT
Kartagener’s Syndrome

Toraks Dergisi, 2002;3(1):113-116

The Kartagener syndrome is an autosomal recessive disorder characterized by bronchiectasis, sinusitis, dex -
trocardia. We evaluated three cases with Kartagener’s syndrome who all have autosomal recessive inheri -

tance. Chromosomal analysis was performed in only one case and revealed XX chromosome structure and
normal G band. This syndrome has also been observed in the family of the same patient.
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GiRis
Kartagener sendromu brongektazi, siniizit ve situs inversustan
olusan bir triattir. 1933 yilinda M. Kartagener bu triad1 ice-
ren 4 olgu sundu ve bu hastalik kendi adiyla anildi. Afzelius
bu hastalarda ilk kez ultrastriiktiirel tanimlamay1 yapt1 [1].
Kartagener sendromu primer silier diskinezi sendromlarmin
yarisint olugturur ve otozomal resesif kalitim 6zelligi gosterir.
Sendromda elektron mikroskopik incelemede epitelyal silia-
larda dinein kollarinda, mikrotiibiillerde veya radial kollarda
anormallikler goriiliir. Dinein kollarinin yoklugu en sik gorii-
len ultrastriiktiirel bozukluk olup bir kisim olguda ise hare-
ketli, ancak inefektif silia islevi gdzlemlenmistir [2,3,4].

Bu seride klinigimizde incelenen 3 Kartagener sendromlu
olgunun, klinik, radyolojik ve genetik 6zellikleri incelenmistir.
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OLGU 1

Yirmi yagindaki kadin hasta, 6ksiriik, balgam, nefes darlig,
bas agrist ve geniz akintist yakinmalartyla bagvurdu. Bebekli-
ginden bu yana siniizit, brongektazi, dekstrokardi tanilariyla
izlenen hastanin fizik muayenesinde piiriilan postnazal akin-
t1, yaygin ronkiisleri mevcuttu. Kalp tepe atim1 sagdaydi. La-
boratuvar incelemelerinde 16kosit 7500/mm’, hematokrit
%40, sedimantasyon hizt 38 mm/sa, serum al-antitripsin 249
nmg/dl (Normal: 100-200) olarak bulundu. PA akciger grafi-
sinde kalp, aortik ark ve mide gaz odacigi sagdaydi, sol alt
zonda ekmek i¢i goriintimii izleniyordu (Resim 1). Waters
grafisinde solda belirgin, bilateral maksiller sintste total ha-
valanma kaybi goriildii (Resim 1). Frontal sinis aerasyonu
normaldi. Karin ultrasonografisinde total situs inversus ile
uyumlu bulgular saptandi. Toraks bilgisayarli tomografisinde
(BT) situs inversus totalis, sag akciger lingula inferiorde, pos-
terior bazal segmentte ve sol akciger orta lob medial, alt lob
anterior ve lateral bazal ve kismen de superior segmentte tu-
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Resim 1. Birinci olgunun PA akciger grafisi, Waters grafisi ve toraks BTsi kesiti

buler-sakkiiler nitelikte, biiyiik kisminda brons ici mukus ve-
ya infeksiyona isaret edebilecek goriiniimlerin secildigi bron-
sektatik degisiklikler izlendi (Resim 1). Yapilan odyometrik
incelemede solda hafif derecede iletim tipi isitme kayb1, so-
lunum fonksiyon testlerinde ise orta derecede hava yolu obs-
triiksiyonu saptandi. Ter testinde sodyum ve kloriir diizeyleri
normal diizeyde bulundu. Bronkoskopi yapilarak elektron
mikroskopik inceleme icin 6rnek alindi, ancak incelemede
yetersiz bulundu.

Kartagener sendromu tanisiyla hastaya antibiyotikler, eks-
pektoranlar ve postural drenaj uygulandi. Brong obstriiksiyo-
nunu azaltmak icin inhaler form b,-mimetik ve teofilin ve-
rildi. Kromozom analizinde periferik kandan hazirlanan me-
tafaz plaklarinda 46, XX kromozom kurulusu ve normal G
band kalib1 saptandi. Genetik analiz yalanct dominantlik ol -
gusuyla bagdagir nitelikte olarak rapor edildi.

Hastanin kizkardesinin de (18 yasinda kadin) benzer ya-
kinmalari vardi ve Kartagener sendromu tanisiyla izleniyordu.

OLGU 2
On alt1 yagindaki (kadim) hasta yiiksek ates, oksiiriik, balgam

yakinmasiyla klinigimize bagvurdu. Hastanin éykiisiinde yine-
leyen siniizit ataklar: vardi. Yapilan fizik muayenesinde mak-
siller hassasiyet, postnazal akinti, solda nazal polip ve dinle-
mekle kalp tepe atim1 sagda, akcigerlerde sol bazalde kaba ral-
ler vardi. Laboratuvar incelemesinde hematokrit %37, 1oko-
sit 7800/mm’, sedimentasyon hizt 12 mm/sa bulundu. Ter tes-
tinde bulunan kloriir degerleri normal sinirdaydi (14 meq/lt).
PA akciger grafisinde kalp, aortik ark, mide gaz odacig sag-
daydi ve sol alt zonda ekmek ici manzarasi ile tanimlanan
brongektatik goriiniim izlendi (Resim 2). Waters grafisinde
bilateral maksiller siniizit ve sol frontal sintiste havalanma
kaybi, nazal septumda sola deviasyon, nazal pasaji daraltan
konkal hipertrofi izlenmekteydi (Resim 2). Hastanin toraks
BT’sinde total situs inversus ve sag akciger lingula inferiorda,
solda orta lob lateral segmentte ve alt lob superior segmentte
tiibiiler brongektatik degisiklikler ve sol alt lob superior seg-
mentte iki adet ve sag alt lob lateral bazal segmentte bir adet
subplevral nodiil bu goriintiilere eslik etmekteydi (Resim 2).
Abdominal BT sinde situs inversus totalishsinda patoloji sap-
tanmadi. Hastanin kan gazlar1 ve solunum fonksiyon testleri

(FVC %91, FEV%82, FEV|/[FVC %100, FEF;5s.;5 %86,

Resim 2. Ikinci olgunun PA akcifer grafisi, Waters grafisi ve toraks BT’si kesiti
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MVV %81, VC %91) normaldi. Hasta bronkoskopik érnek
alinmasina izin vermedi. Daha 6nce nazal polipozis, siniizit,
bronsektazi tanilariyla izlenen hastaya kiiltiir antibiyogram
sonucuna gore antibiyotik ve ekspektoran tedavi baglandi.
On giinliik tedavi sonucunda klinik ve radyolojik iyilesme
saptandi. Hastanin pedigri bilgisi otozomal resesif (OR) kali-
tim1 destekler nitelikte oldugundan Tibbi Genetik Boliimii
tarafindan hastaya OR kalitimla ilgili genetik danismanlik
verildi.

OLGU 3

On sekiz yasinda erkek hasta, oksiiriik, balgam yakinmasiyla
klinigimize bagvurdu. Cocuklugundan bu yana 6zellikle kig
aylarinda benzer yakinmalarla sik sik ila¢ kullanim oykiisii
olan hastanin fizik muayenesinde ates (37°C), dinlemekle bi-
lateral kaba raller mevcuttu, kalp tepe atimi sagda almiyor-
du. PA akciger grafisinde sol orta ve alt zon ile sag parakar-
diyak alanda ekmek ici goriiniimiine situs inversuseslik edi-
yordu (Resim 3). Toraks BT’sinde total situs inversyssolda
orta lob medial ve lateral segmentlerde, alt lob medial ve
posterior bazal segmentlerde ve minimum diizeyde alt lob su-
perior segmentte, sagda lingula inferiorda, alt lob posterior ve
lateral segmentlerde tiibiiler brongektazik degisiklikler izlen-
mekteydi. Solda orta lob lateral, medial bazal segment ile
sagda lingula inferiorda dilate bronglar opasifiye ve yer yer
duvarlart kalin izlenmekte olup enflamasyonla uyumlu bu-
lundu (Resim 3). Waters grafisinde: frontal siniis izlenme-
mekteydi (aplazik). Her iki maksiller siniis tabaninda siniisii
biiyiik 6l¢tide dolduran mukosel goriiniimii mevcuttu ve sol
nazal konka hipertrofik gériiniimdeydi (Resim 3). Hastanin
ter testi ve solunum fonksiyon testinde (FVC %128, FEV,
%114, FEV,/FVC %95, FEF,55 %106, MVV %104, VC
%128) patoloji saptanmadi. Tip fakiiltesi dgrencisi olan has-
ta bronkoskopi ve spermiyogram incelemesini yaptirmadi.
Infeksiyon bulgulari ile bagvuran hastaya antibiyotik, eks-
pektoranlar ve postural drenaj uygulandi. Tedavi 10 giine ta-
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mamlandiginda kismi bir klinik ve radyolojik iyilesme sap-
tandi. Hastanin pedigri bilgisi otozomal resesif (OR) kalitim1
destekler nitelikte oldugundan Tibbi Genetik Boliimii tara-

findan hastaya OR kalitimla ilgili genetik danigmanlik veril -
di.

TARTISMA

Primer silier diskinezi otozomal resesif kalitimla gecen,
1/16 000-20 000 siklikla goriilen, heterozigot sikligi 1/60
olan bir grup herediter hastaliktir. Degisik aile calismalarin-
da hastalarin sadece %50’sinin situs inversus da iceren klasik
Kartagener triadi oldugu ve situs inversus olgularinin 1/6’sin-
da sendroma rastlandig1 goriilmektedir [3]. Bizim olgularimiz-
da da otozomal resesif kalitim goriilmiis ve bir olgunun kar-
desinde de ayni hastaliga rastlanmistir.

Kartagener sendromunda kinosilya hareketlerinde bozuk-
luk oldugu ve bunun periferik tubuluslara baglanan dinein
adli proteindeki eksiklikten kaynaklandig1 ve dolayisiyla di-
nein kollarinin eksik oldugu bilinmektedir. Afzelius’a gore
normal embriyonal gelisme sirasinda i¢ organlarin dekstra
pozisyonu gozlenir. Situs inversus,gelisme sirasinda dekstral
spiral yerlesim yerine sinistral yerlesimin ortaya ¢tkmasindan
ibarettir. Bu tam agiklanmayan malrotasyon sonucu silialarin
hareket bozuklugu ve rotasyon eksikligi ortaya ¢ikabilir. Nor-
mal silia fonksiyonu olmaksizin organlarin oryantasyonu na-
dirdir [3,5,6].

Ciray ve arkadaglart immotil silia sendromlu iki hastada
brons mukoza biyopsisinde ultrastriiktiirel inceleme yapmis-
lar ve sitoplazma igi silia, membran katlantilar1 ve vezikiilas-
yonlari, aksonemal mikrotiibiil konfigiirasyon degisimleri ve
sitoplazma icinde silia saftlar1 gostermigler ve bunlar1 kronik
solunum yolu hastaliklar1 bulgular1 olarak yorumlamiglardir.
Ayrica yarim sentriyol tipi bazal cisimcikler izlenmis ve im-
motil siliya sendromuyla uyumlu bulmuglardir [7]. Okutan ve
arkadaglart 11 yasindaki Kartagener sendromlu bir erkek has-
tada konka nazalis inferiorun iizerinden ve bronslardan ali-

e

Resim 3. Uciincii olgunun PA akciger grafisi, Waters grafisi ve Toraks BT’si kesiti
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nan mukozal 6rneklerde elektron mikroskopik incelemede
silier fiizyon, dinein kollarinda fokal kayip ve diizensizlesme
gormiiglerdir [8]. Bizim olgularimizda ultrastriiktiirel incele-
me yaptlamamugtir.

Yakan ve arkadaglar kifoskolyoz ve konjenital kardiyak
anomalilerle birlikte seyreden Kartagener sendromlu bir has-
tada brons mukoza biyopsilerinin ultrastriiktiirel inceleme-
sinde bazi kinosilialarda periferik tubulus ciftlerinde bazen ig,
bazen de dis dinein kolu eksikligi veya ¢cok nadir olarak tiim
tubulus ciftlerinde dinein kolu belirsizligi veya yoklugu sap-
tamuglardir [5].

Erdogan ve arkadaglar1 bronsektazili olgularda silier yapi-
larin elektron mikroskopik incelenmesini yapmuslar ve biri
Kartagener sendromu olan olgularinda normal silia yapisi bil-
dirmislerdir [9].

Kartegener sendromlu hastalarda solunum sistemi bulgu-
lar1 gocukluk caginda baglar, kronik 6ksiiriik ve mukoid bal-
gam siktir ve stk pnomoni oykiileri vardir. Bronsektazi tek-
rarlayan akciger infeksiyonlari nedeni ile gelisir ve kistik fib-
rozdan farkli olarak akciger orta ve alt loblarinda goriiliir.
Kronik bronsit ve reaktif hava yolu hastaligi siktir. Solunum
fonksiyon testleri normal veya obstriiktif paternde olabilir.
Bizim olgularimizda solunum fonksiyon parametreleri birinci
olgu disinda normaldi. Rinit hastalarda her zaman vardir ve
hastalarin %30’unda nazal polipoz gériiliir. Kronik etmoidal
ve maksiller siniizit vardir, frontal siniis genellikle hipopla-
ziktir. Erkek olgularda sperm morfolojisi immotil veya dismo-
tildir ancak sperm sayist normaldir. Bu nedenle erkek olgu-
larda infertilite goriiliir [1,2,4,]. Cocuklugundan beri tekrar-
layan sinopulmoner infeksiyonu olanlarda primer silier diski-
nezi yaninda kistik fibroz, Wegener graniilomatozu ve bagi-
siklik yetersizligi sendromlart ayirici tanida akilda tutulmali-
dir [1]. Bizim olgularimizda ¢ocukluk ¢agindan itibaren yine-
leyen akciger ve sins infeksiyonu ykiileri vardi. Birinci ol-
gu diginda diger iki olguya klinigimizde tani konuldu. Olgu-
larimizda brongektazik bulgular orta ve alt loblarda yaygin
olarak izlendi. Erkek olgumuz spermiyogram yaptirmasa da
hastalik hakkinda kendisine fertilite i¢in bilgi verildi. Ikinci
olgumuzda yineleyen nazal polipoz vardi.

Senyigit ve arkadaglar1 Kartagener sendromlu ti¢ olgu bil-
dirmiglerdir. Ikisi kardes olan seride ultrastriiktiirel galisma
yapilmamustir. Yazarlar sik gecirilen sinopulmoner infeksi-
yonlara bagl olarak sagkalimi olumsuz etkileyen kronik kor
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pulmonale tablosuna dikkat ¢ekmislerdir [10]. Bizim olgula-
rimizin birinin kiz kardesinde de ayni hastalik 6ykiisii vardi.

Homma ve arkadaglari Kartagener sendromlu 8 hastada
diffiiz bronsiyolit iligkisini incelemiglerdir. Sonugta, diffiiz
bronsiyolitin Kartagener sendromunda bir 6zellik olabilece-
gini belirtmislerdir [11].

Sipit ve arkadaglar1 25 yasinda akciger apsesi nedeniyle
hastaneye yatirilan ve Kartagener sendromu tanist koyulan
hastada brong mukoza biyopsisi elektron mikroskopik incele-
mesinde teknik yetersizlik nedeniyle silia ince yapisinin go-
rillemedigini, ancak spermiyogramda spermlerin %50 hare-
ketli oldugunu bildirmislerdir [12].

Kartagener sendromu tanist konulan hastalara otozomal
resesif kalitim bilgileri verilmelidir. Hastalar diizenli olarak
izlenmeli ve piiriilan ataklarda kiiltiir antibiyogram sonugla-
rina gore antibiyotik tedavisi verilmelidir. Sik kargilagilan
akciger infeksiyonlari etkenlerine kargi koruyucu agilar yapil-
malidir. Nazal polip etiyolojisinde bu sendrom da akla gelme-
lidir. Erkek olgular infertilite agisindan aydinlatilmalidir.
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