Intermediate Tip Atrioventrikiler Septal Defekt ve Polidaktili
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Ellis-van Creveld Syndromu deri, tirnak ve disleri iceren cesitli tipte ektodermal displazi, polidaktili ve
kondrodermal displaziye ilaveten konjenital kalp defektlerini icermektedir. Polidaktili ve intermediate tip
atrioventrikiler septal defekti olan ve ilave mayor anomalisi olmayan bir olgu sunuldu. Bu spesifik
birliktelik olduk¢a nadir bir durumdur. Olgu atrioventrikiler septal defekt sebebiyle opere edildi.
Postoperatif tam diizelme saglandi. Bu olguda saptanan atrioventrikiiler septal defekt ve polidaktilin spesifik
bir birliktelik oldugu diisiiniilmiistiiv. Bu klinik tablo Ellis-van Creveld Syndromuna benzer bazi dzellikler
tasimasina ragmen bu sendroma wymamaktadir. [Turgut Ozal Tip Merkezi Dergisi 1997;4(2):209-211]
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Intermediate type atrioventricular septal defect and polydactyly

Ellis-van Creveld Syndrome includes several types of ectodermal dysplasia involving skin, nails and
teeth, polydactyly and congenital heart defects in addition to chondrodystrophy. A case is described with
polydactyly and intermediate type atrioventricular septal defect without other major associated anomalies.
This specific association is extremely rare. The patient underwent cardiac operation for atrioventricular
septal defect. Complete improvement was seen postoperatively. It is suggested that there is a specific
association between polydactyly and the atrioventricular septal defect found in this patient. This picture
does not conform to, but bears some resemblance to the Ellis-van Creveld syndrome. [Journal of Turgut
Ozal Medical Center 1997;4(2): 209-211]
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Polidaktili ile birlikte kongenital kalp OLGU SUNUMU

hastaliklart birlikte bulunmasi ¢ok az siklikla

gorilen bir anomalidir. Bu birliktelik genellikle 7 vyasinda kiz ¢ocugunda elde ve ayakta

mesodermal  ve  ektodermal  dokularm  da  polidaktili bulunmasi sebebiyle ortopedi klinigine

etkilenmesiyle Ellis-van Creveld Sendromunubagvurdu.  Olguda  kardiyak  {iflirim  ve

olusturur (1). Bu ¢ahsmada yanhzca polidaktili ve  telekardiyografide kardiyomegali saptandigindan

intermediate tip atrioventrikiiler septal defekt olanileri tetkik amaciyla pediatrik kardiyoloji klinigine

ve ek anomalisi bulunmayan bir olgu ve bu olguyasevk edildi. Fizik muayenede gelisme geriligi, tirnak

yonelik cerrahi tedavi tartisildi. uclarinda hafif siyanoz, el ve ayaklarda 6 parmak
(Sekil 1,2), dislerde distrofi ve kubbe damak
mevcuttu. Dinlemekle pulmoner odakta 3/6°
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R. Turkoz ve ark.

ejeksiyon Gfurimi ve apekste 3/6°

Ekokardiyografide ostium primum tipi atrial septal
defekt, inlet septumda 0,7 cm ¢apmda ventrikiiler
septal defekt, 4° mitral yetmezligi ve pulmoner
hipertansiyon saptandi. Sag kalp kateterizasyonunda
pulmoner arter basinct 40/10 mm Hg saptand.

Operasyona alman olguda intermediate tip
atrioventrikiiler septal defekt saptandi. Inlet
septumdaki ventrikiler septal defekt pec¢ ile

kapatildi. Mitral kapaktaki sol siiperior ve inferior
liflet birbirine dikilerek tek liflet haline getirildi.
Ayrica anterolateral ve posterolateral kommusurlere
anniiloplasti yapilarak mitral kapak kompetan hale
getirildi. Hazirlanan perikard peci ile koroner siniis
solda birakilacak sekilde primum tip atrial septal
defekt kapatildi. Postoperatif ekokardiyografide 2°
mitral yetmezligi disinda patoloji saptanmadi. 2 ay
sonraki kontrolunda hastanm higbir yakinmasinin
mevecut olmadigi ve ekokardiyografik degisiklik
olmadig saptandi.

TARTISMA

Polidaktili ile  birlikte  konjenital kalp
hastaliklarinin birlikte goriilmesi nadir goriilen bir
durumdur. Bu birliktelik saptanirsa genellikle diger

anomalilerle birlikte sendrom halinde
bulunmaktadir. Kondroektodermal displazi,
polidaktili ve konjenital kalp hastalif1 otozomal
resesif gecigli  Ellis-van Creveld sendromunu
olusturur (1). Ellis-van Creveld sendromulu

olgularin yaklasik %50-60’inda kardiak anomali
saptanmaktadir (2). Ozellikle tek atrium, genis atrial
septal defekt ve ostium primum tipi defektlerdir.
Bunun diginda hipoplastik aorta, hipoplastik sol
ventrikdl gibi kompleks anomalilerde
olusabilmektedir 2). Ellis-van Creveld
sendromunda uzun kemiklerde ve kotlarda kisalma

ve kalinlagsma ile iskelet displazisi mevcuttur.
Ayrica deri, dis ve tirnaklarda distrofik degisiklikler
olusabilmektedir (3). Bizim olgumuzda ise hem
uzun kemiklerin hemde kotlarmn fizik bakisinda ve
radyolojik incelemesinde herhangi bir anomali
saptanmadi. Her iki elde ulnar kisimda aksesuar
parmak ve her iki ayakta 6. parmagi mevcuttu.
Diger sistem muayenesinde kubbe damak diginda
bir anomali saptanmadi.

Levin ve ark. polidaktili ve atrioventrikiler
septal defekt olan ancak ilave anomalisi
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pansistolik
aftrdm duyuluyordu. 2 cm hepatomegali mevcuttu.

Sekil 1. Her iki elde ulnar kisimda aksesuar parmak.

Sekil 2. Ayaklarda altisar parmak.

bulunmayan 4 olguda normal kromozomgdpi
saptamiglardir  (4). Bizim olgumuzda ise
kromozomal  inceleme  yapilamadi.  Ancak

olgumuzda polidaktili ve atrioventrikiller septal
defek disinda Ellis-van Creveld sendromuna ait
kondroektodermal  displazi  bulgulari  mevcut
olmadigindan bu sendromun tanisindan uzaklasildi.
Polidaktili ve atrioventrikiiler septal defekt, Ellis-
van Creveld sendromunu olusturmadanda bir arada
bulunabilir. Ayrica polidaktili olan olgularda ilave
kongenital kalp hastaliginin birlikte bulunabilecegi
de hatirlanmalidir.
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