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ÖZET
Girifl: Mukopolisakkaridozlar (MPS), lizozomal depo hastal›klar›n›n önemli bir
grubudur. Literatürde yay›nlanm›fl vaka serilerinde kardiyovasküler tutulumun
MPS’ye s›kl›kla efllik etti¤i belirtilmektedir. MPS’li hastalarda en s›k görülen kardiyak
bulgular, mitral kapakta kal›nlaflma ve buna efllik edebilen prolapsus, yetersizlik ve
daha az s›kl›kla darl›klard›r. 
Bu çal›flma ile MPS tan›s› alan hastalarda mukopolisakkaridozlar ve kalp tutulumunun
irdelenmesi amaçlanm›flt›r.
Gereç ve Yöntem: Bu çal›flmada 2005-2009 y›llar› aras›nda mukopolisakkaridoz tan›s›
nedeniyle kardiyak inceleme amac›yla bölümümüze gönderilen 11 hastan›n (5 erkek,
6 k›z) kardiyak bulgular› geriye dönük olarak de¤erlendirildi. Kardiyak de¤erlendirme
fizik muayene, elektrokardiyografi, telekardiyografi ve ekokardiyografik inceleme ile
gerçeklefltirildi.
Bulgular: Hastalar›n baflvuru yafl› 1,5 ile 14 y›l aras›nda de¤ifliyordu ve yafl ortalamas›
7,44±5,35 (ortanca 7) y›l idi. MPS tip II ve tip IV üçer hastada saptanm›flt›. Tip I iki hastada
tip VI ise bir hastada mevcuttu. ‹ki hastan›n tiplendirilmesi henüz sonuçlanmam›flt›.
Hastalar›n tamam›nda mitral kapak, 4’ünde (%36,3) mitral kapak tutulumuna ilaveten aort
kapak tutulumu ve ikisinde ise ilaveten triküspit kapak tutulumu vard›. Bir hastada 
interventriküler septumda ve sol ventrikül arka duvarda hipertrofi mevcuttu. Pulmoner
hipertansiyon ise sadece 1 hastada saptand›. Hastalar›n hiçbirinde herhangi bir ritm 
problemi bulunmad›.
Sonuç: Mukopolisakkaridozlarda kardiyak tutulum s›kt›r. Mitral kapak anormallikleri
en s›k görülen bulgudur. MPS tan›s›yla takip edilen hastalar›n ekokardiyografik
incelemeleri, asemptomatik olsalar dahi rutin olarak yap›lmal› ve aral›klarla 
tekrarlanmal›d›r. (Güncel Pediatri 2010; 8: 48-51)
Anahtar kelimeler: Mukopolisakkaridozlar, çocuklar, ekokardiyografi, kalp hastal›klar›

SUMMARY
Introduction: Mucopolysaccharidoses (MPS) are an important group of lysosamal 
storage diseases. Commonly reported cardiac involvements are mitral leaflet 
thickening and accompanying prolapsus, regurgitation and rarely stenosis. In this study,
it was aimed to evaluate cardiac in involvements in patients with MPS. 
Materials and Method: We studied a total of 11 children with MPS who were 
admitted to our department between 2005 and 2009. Cardiac status was evaluated
retrospectively with telecardiography, electrocardiography and echocardiography.   
Results: The ages of the patients (6 girls and 5 boys) ranged between 1.5-14 years and
the mean age was 7.44±5.35 (median 7) years. Each of Type II and IV were identified
in three patients; type I in two and type VI in one. In two patients, MPS type has not
been identified yet. Thickening of the mitral valve with or without regurgitaion and
prolapsus was the most common lesion seen in all patients. Additional involvement of
the aortic valve was detected in 4 (36.3%) and additional involvement of tricuspid
valve in 2 patients. Septal hypertrophy was found in one patient and pulmonary 
hypertension in another. No arrhythmia was found in any patient.
Conclusion: Cardiac involvement is frequent in MPS. Mitral valve deformation is the
most frequent finding. Echocardiographic examination should be performed 
periodically even if the patient has no clinical signs of cardiac disease.  (Journal of
Current Pediatrics 2010; 8: 48-51)
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Girifl

Mukopolisakkaridozlar (MPS) glukozaminoglikanlar›n
(GAG) y›k›m› için gerekli olan lizozomal enzimlerin eksikli¤i
sonucu oluflan bir kal›t›msal hastal›klar grubudur.
GAG’lar›n lizozomal depolanmas› ile kalp ve büyük
damarlar gibi hücre, doku ve organ fonksiyonlar›nda
bozukluklar görülür. Kardiyovasküler sistemde en s›k
olarak görülen tutulum kapaklarda ve koroner arterlerde
görülür, ancak perikard ve aorta tutulumlar› da nadir
de¤ildir (1-3). Hatta fizik muayenede belirgin bulgu
olmadan da ekokardiyog-  rafi ile kardiyovasküler sistem
tutulumu oldu¤unu göstermek mümkün olabilmektedir.
Otopsi çal›flmalar›nda ço¤u vakada kardiyak hipertrofi,
korda tendinealarda kal›nlaflma ve koroner arterlerde ileri
derecede daralma oldu¤u da görülmüfltür (4). 

Bu çal›flmada MPS tan›s›yla takip edilen hastalar›n
kardiyak bulgular›n›n rutin ekokardiyografik inceleme
ile araflt›r›lmas› amaçland›. 

Gereç ve Yöntem

Bu çal›flmada 2005-2009 tarihleri aras›nda çocuk
kardiyoloji poliklini¤imizden takip edilen 11 hastan›n
telekardiyografi, elektrokardiyografi ve ekokardiyografi
bulgular› geriye dönük olarak de¤erlendirilmifltir.
Ekokardiyografik inceleme Toshiba Xario model cihaz
ve 3,5 ya da 5,0 mHz prob ile yap›ld›. M-mode, iki boyutlu
ve renkli Doppler incelemeleri yap›larak hastalar›n sis-
tolik fonksiyonlar›, interventriküler septum ve arka
duvar kal›nl›klar›, mitral, triküspid, aort ve pulmoner
kapak yap› ve fonksiyonlar› belirlendi. 

Bulgular

Yafllar› 1,5 ile 14 y›l aras›nda de¤iflen ve yafl ortalamas›
7,37±5,09 (ortanca 7) y›l olan hastalar›n 5’i erkek, 6’s›
k›z idi. Hastalar›n baflvuru yafllar›, MPS tipleri, cinsiyetleri
ve ayr›nt›l› ekokardiyografi bulgular› Tablo 1’de verilmifltir.
Hastalar›n tamam›nda mitral kapak, 4’ünde (%36,3)
mitral kapak tutulumuna ilaveten aort kapak tutulumu,
2’sinde ise mitral kapak tutulumuna ek triküspid kapak
tutulumu vard›. Bir hastada interventriküler septumda
ve sol ventrikül arka duvarda hipertrofi mevcuttu. Bir
hastada ise pulmoner hipertansiyon vard›. Hastalar›m›z›n
hepsinde ejeksiyon fraksiyonlar› normal s›n›rlarda 
saptand›. Önemli derecede mitral yetersizli¤i olan 3
hastada telekardiyografide kardiyomegali vard›.
Elektrokardiyografide hiçbir hastada herhangi bir ritim
problemi saptanmad›. Takipte 10 ve 11 nolu hastalar
alt solunum yolu enfeksiyonu ve solunum yetersizli¤i

nedeniyle kaybedilmifltir. Di¤er hastalar›n takipleri
halen devam etmektedir. Önemli mitral yetersizli¤i
olan hastalara kaptopril ve diüretik tedavisi
bafllanm›flt›r.

Tart›flma 

Kalp tutulumu olgular›m›zda da görüldü¤ü gibi
de¤iflik derecelerde olsa da MPS’nin hemen hemen
bütün tiplerinde tan›mlanm›flt›r ve ilerleyicidir (3,5).
Glikozaminoglikanlar›n endokardda ve daha nadir
olarak miyokardda birikimine ba¤l› olarak valvuler
hastal›klar ve miyokardda hipertrofi geliflir (2).
Sistemik ve pulmoner hipertansiyon, koroner arter
tutulumuna ba¤l› olarak iskemi ve buna ba¤l› olarak
kardiyomiyopati de oluflabilir. Kardiyak tutulum,
asemptomatik kapak tutulumlar›ndan ileri derecede
sol ventrikül yetmezli¤i, kalp yetmezli¤i ve erken
yafllarda ölüme kadar de¤iflkenlik göstermektedir. 

Elektriksel olarak iletken olmayan bu depo maddesi,
miyokard kas›lmas›ndaki azalmay›, EKG de voltaj
süpresyonunu ve ritim problemlerini aç›klayabilir.
Bizim hastalar›m›z›n hiçbirinin yüzey EKG’sinde voltaj
süpresyonu, ritim bozuklu¤u veya koroner damar
hastal›¤› düflündüren iskemik bulgu ile karfl›lafl›lmad›.
Rigante ve ark. (6) ile Johnson ve ark.'n›n (7)
çal›flmas›nda da bütün hastalar›n EKG’lerinin 
normal oldu¤u belirtilmifltir. Yirmidört saat Holter 
monitorizasyonunun bu vakalarda yap›lmas› durumunda
ritim problemlerinin saptanma olas›l›¤›n›n artaca¤›n›
düflünmekteyiz. 

Mukopolisakkaridozlu hastalarda en s›k görülen
kardiyovasküler sistem tutulumu mitral ve aort 
kapaklar›nda deformasyonla giden tutulumdur.
Kapakç›klarda miksömatöz madde birikimi ile
kal›nlaflma ve flekil bozuklu¤u oldu¤u, bu birikimin
nodüler tarzda olabilece¤i bilinmektedir. Kapaklarda
oluflan bozuklu¤un önce genellikle klinik olarak sessiz
kald›¤›, zamanla kapak yetersizli¤i hatta darl›¤› ile
sonuçlanabilece¤i bilinmektedir (2,5,6). Mohan ve
ark.’n›n (8) MPS’li 99 hastada yapt›¤› ekokardiyografik
incelemede en s›k mitral yetersizli¤i (MY) (%29),
ard›ndan aort yetersizli¤i (AY) (%16) ve mitral stenozu
(MS) ve/veya aort stenozu (AS) (%12) saptanm›fl, mitral
kapak tutulumunun ço¤unlukla tip 1, 2 ve 3’de, aort kapak
tutulumunun ise tip 2 ve 4’te görüldü¤ü söylenmifltir. Birer
hastada ise pulmoner kapakda kal›nlaflma ve pulmoner
hipertansiyon (PH) saptanm›flt›r. Ayn› çal›flmada mitral ve
aort kapak anomalilerinin, ayr›ca sol ventrikül
hipertrofisinin yafl ile do¤ru orant›l› oldu¤u, kapak tutulum
riskinin y›lda yaklafl›k %7 ile %16 artt›¤› belirtilmifltir.
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Dangel ve ark.'n›n (5) çal›flmas›nda ise farkl› MPS 
tipleri için farkl› kardiyak tutulumun saptanmad›¤› 
vurgulanm›flt›r. Baflka bir çal›flmada ise aort ve/veya
mitral yetersizli¤i s›kl›¤› MPS I’de %89, MPS II’de %94,
MPS III’te %66, MPS 4’te %33 olarak bulunmufltur (9).

Bizim hastalar›m›zda da en s›k görülen kardiyak
patoloji mitral kapakta kal›nlaflma ve MY, ikinci s›kl›kta
ise AY’dir. Hastalar›m›z›n ço¤unda kapaklar kal›n
olmakla birlikte hiçbir hastada mitral kapakta darl›k
saptanmad›. Ancak MPS tip 2 tan›s› olan 2 nolu hastada
ise hafif derecede AS mevcuttu. Hastalar›m›zdan iki
tanesinde triküspit kapakta da tutulum saptand›.
Sadece bir hastada pulmoner hipertansiyon saptand›.
Üst solunum yollar›ndaki t›kan›kl›¤a ba¤l› veya gö¤üs
deformitesinden kaynaklanan solunum problemlerine
sekonder geliflecek PH yan›nda sol atriyum ve pulmoner
venöz bas›nç art›fllar› da MPS’li hastalarda PH
geliflimine neden olabilir.

Mukopolisakkaridozlu hastalarda kapak tutulumu
d›fl›nda septal hipertrofi de olabilir. Kapak tutulumlar›
çok daha önce bilinmesine ra¤men septal hipertrofi
çok daha sonra bu hastal›kta tan›mlanm›flt›r (3).

Çal›flmam›zda sadece Tip 1 MPS’li hastada kapak
tutulumuna ilaveten septal hipertrofi mevcuttu.

MPS’li hastalarda ölüm riskini artt›ran en önemli risk
faktörünün ejeksiyon fraksiyonu (EF) düflüklü¤ünün
oldu¤u, di¤er risk faktörlerinin ise artm›fl yafl ve MPS
tip I oldu¤u belirtilmektedir (5). Bu veri ile uyumlu
olarak ölen bir hastam›z›n EF’si de normalin alt
s›n›r›ndayd› (EF:%52). Hastam›zdaki ileri derecede
gö¤üs kafesi deformitesi ve üst solunum yollar›nda
daralma nedeniyle geliflen solunum yetmezli¤inin
mevcut miyokard disfonksiyonunu daha da a¤›rlaflt›rarak
hastan›n kaybedilmesine yol açt›¤› düflünüldü. Di¤er
hastada ise üst solunum yollar›ndaki t›kan›kl›k ve
gö¤üs deformitesine sekonder geliflen pulmoner
hipertansiyon, klinik tabloyu a¤›rlaflt›rd› ve mekanik
ventilasyon sürecinde de tedaviye yan›t al›nmayarak
hasta kaybedildi.

Son y›llarda enzim replasman tedavileri ile sol 
ventrikül hipertrofileri ve duvar kal›nl›klar›n›n geriledi¤i
ve sistolik fonksiyonlar›n düzeldi¤i bildirilmesine
ra¤men kapaklardaki kal›nlaflman›n ve bozuklu¤un
düzelmedi¤i bildirilmektedir (10). Temizhan ve ark. (11)
MPS tip I tan›l› 4 yafl›ndaki k›z hastada 7 ay süresince
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Tablo 1. Mukopolisakkaridozlu hastalar›n özellikleri ve ekokardiyografi bulgular›

No Yafl (y›l), cins           MPS Tan› Fizik Muayene Ekokardiyografi Bulgular› EF (%)

1. 14 - E Tip 2 Üfürüm (-) Mitral kapak kal›n, MY (hafif)                    65,6
AY (Hafif)

2. 14 - E Tip 2 Aort oda¤›nda 2/6 Mitral kapak kal›n, MVP, MY (hafif) 61,3
sistolik üfürüm                     Aort stenozu (hafif), AY (hafif)

3. 1,5 - E Tip? Apekste 3/6 pansistolik Mitral kapak kal›n, MVP, MY (önemli)            65,1
üfürüm

4. 2 - K Tip? Apekste klik+geç MVP, MY (hafif) 71,7
sistolik üfürüm                                   TVP, TY (orta)

5. 14 - E Tip 4 Erken diyastolik Mitral kapak kal›n, MVP, 73
üfürüm+ apekste 3/6 MY (önemli), AY (orta)
pansistolik üfürüm

6. 3,5 - K Tip 1 Apekste klik+geç ‹ntervent septum ve arka duvar kal›n            68,3
sistolik üfürüm Mitral kapak kal›n, MVP, 

MY (hafif-orta), AY (hafif)
7. 7 - E Tip 1 Geç sistolik üfürüm Mitral kapak kal›n, MVP, MY (hafif) 69 
8. 7 - K Tip 4 Apekste 3/6 pansistolik Mitral kapak kal›n, MVP, MY (önemli) 71

üfürüm
9. 3 - K Tip 4 Üfürüm (-) Mitral kapak kal›n, MVP 62
10. 8 - E Tip 6 Üfürüm (-) Mitral kapak kal›n, MVP 56
11.                        14 - K Tip 2                   Apekste klik+geç Mitral kapak kal›n ve prolobe, 79

sistolik üfürüm MY (hafif) TY, TVP, 
Pulmoner hipertansiyon (hafif)

E: erkek, K: k›z, MPS: mukopolisakkaridoz, EF: ejeksiyon fraksiyonu, AY: aort yetersizli¤i, MVP: mitral kapak prolapsusu, 

MY: mitral yetersizli¤i, TVP: trikuspid kapak prolapsusu,  TY: trikuspid yetersizli¤i



intravenöz yoldan haftal›k rekombinan laronidaz enzim
tedavisi uygulad›ktan sonra kalp fonksiyonlar›nda
geliflme saptad›klar›n› vurgulam›fllard›r. Daha yeni
yay›nlanan bir çal›flmada ise enzim tedavisinin kardiyak
tutulumdaki progresyonu etkilemedi¤i belirtilmifltir (12).

MPS’de kapaklardaki tutulum ilerleyicidir ve 
hastalarda cerrahi müdahaleye gereksinim duyulabilir.
Dangel ve ark’n›n (5) çal›flmas›nda takip edilen 
hastalar›n %78’inde kapaklardaki tutulumun ilerledi¤ini
ve 3 hastada cerrahi tedavi uyguland›¤›n› belirtilmifltir.
Bizim hastalar›m›z›n üçünde önemli MY mevcuttur.
Gelecekte cerrahi tedavi için aday olan bu hastalar
flimdilik medikal tedavi ile kontrol alt›nda tutulmaktad›rlar.

Sonuç olarak, MPS’de söz konusu olan kardiyak
tutulumun herhangi bir zamanda ortaya ç›kabilmesi ve
ilerleyici olmas› nedeniyle, klinik olarak asemptomatik
olsalar bile MPS’li hastalar›n düzenli aral›klarla ayr›nt›l›
kardiyovasküler sistem incelemeleri yap›lmal›d›r.
Ekokardiyografileri rutin olarak yap›lmal› ve aral›klarla
tekrarlanmal›d›r. Günümüzde de enzim tedavilerinin
kapak tutulumlar› üzerine olan etkisi s›n›rl›d›r. Bu nedenle
yeni tedavi seçeneklerine ihtiyaç vard›r.
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