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BIR VAKA NEDENIYLE MORQUIO SENDROMU
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OZET

Nadir rastlanilmas: nedeniyle Morquio sendromlu 10.5 yaginda bir erkek cocuk bildirilmis ve
Morquio sendromunda korneal opasite baglangi¢ yasinin farklilik gosterebilecegi iizerinde durul-
mugtur.

Anahtar Kelimeler: Morquio sendromu, mukopolisakkaridoz.

_|
| SUMMARY
l Morquio Syndrome: A Case Report

We presented a 10.5 year-old-male child with Morquio syndrome and we emphasized on the vast
variation among corneal clouding developing times.

Key Words: Morquio syndrome, mucopolysaccharidosis

GIRIS

Klasik Morquio hastaligi, otozomal resessif olarak kalhiilan ve
N-asetilgalaktozamin-6-sulfat sulfataz enzim eksikligine baghh olarak olusan bir
mukopolisakkarid katabolizma bozuklugudur (1,2). Sendromun 40.000 canli dogumda bir
rastlandig1 bildirilmektedir (3).

Ilk defa McKusick (4), Morquio sendromunu tip IV mukopolisakkaridoz olarak
smiflandirmistir. Bu sendromdaki genetik heterojenite O'Brien ve arkadaslarimin (5), beta
galaktozidaz enzim eskikligine sahip olan 14 yasindaki bir kiz cocufunu "Morquio-like
syndrome" adi altinda yaymlamalan ile ortaya ¢ikmistir. Abrisser ve arkadaslan (6), beta
galaktozidaz enzim eksikligi bulunan buna karsilik N-asetilgalaktozamin-6-sulfat sulfataz
enzim aktivitesi normal olan, benzer klinik bulgulara sahip baska bir vaka yaymlamislar
ve bu vakadaki hastaligin Morquio tipA (MPS IVA) dan farkhh oldugunu vurgulamak icin
Morquio tipB(MPS IVB) olarak isimlendirilmesini énermislerdir.

Sendromun nadir goriilmesi ve géz bulgularimin 6zelligi nedeniyle Morquio sendromlu
bir vakay: yayinlamay: uygun gordiik.

VAKA TAKDIMI

Hastamiz A.K. 10.5 yasinda erkek cocuk, bir okul taramasinda tespit edildi. Bashica
yakinmalan1 3 yasindan beri devam eden yiiriime bozuklugu ve 5 vasindan beri fark edilen
isitme kaybiydi. Yiiriime bozuklugu tekerlekli sandalye gerektirecek kadar ciddi idi.
Hastamizin normal bir gebeligi takiben spontan dogum ile diinvaya geldigi ve dogum
agirhig: bilinmemesine ragmen kardeslerinden daha zayif dogdugu ailesinden 6grenildi. Sik
olarak gecirdigi orta kulak infcksiyonlann disinda bugiine kadar énemli bir hastahk
gecirmedigi tespit edildi. 3 ayhk iken basimi dik tuttugu, 9 ayhk iken desteksiz
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oturabildigi, 1 yasinda iken emekledigi, 1.5 yaginda iken yiirtidiigii saptandi. Anne ve baba
II. yegen evliligi yapmisti (sekil-1 aile soyafaci). Hastamiz ailenin 3. ¢ocugu olup 16
yagindaki ablasi ve 14 yasindaki agabeyi muayenede saghkh bulundular.

it}

Iv

Sekil-1: Olgu A.K. ya ail soyagaci

Yapilan fizik muayenesinde agirlik 14 kg, boy 83.5 cm, oturma boyu 47 cm, span 87
cm, bas g¢evresi 51 cm, tansiyon artericl 110/60mmHg bulundu. Bas ¢evresi normal
olmasina ragmen bas viicuda oranla relatif olarak genisti. Agiz muayenesinde kahici
dislerde enamel hipoplazisi tespit edildi. Boyun kisa, gogiis 6n-arka ¢api artmig, sirtta
skolyoz ve énde pektus karinatus deformiteleri meveuttu (resim-1). Tiim eklem yerleri sis,
bacaklarda genu valgum deformitesi vardi. I¢ malleoler arasindaki mesafe 16 cm olarak
dlciildii. Her iki ayakta pes planus deformitesi mevcuttu (resim-2). Her iki elde klinodaktili
ve parmak eklemlerinde hiperekstansibilitenin mevcut oldugu saptandi (resim-3): Solunum
sistemi oskiiltasyonu normal, fakat kardiyovaskiiler sistem muayenesinde ekstrasistol
isitildi. Bu amacla yapilan elektrokardiyografik incelemede bigemine unifokal ventrikiiler
ckstrasistol tespit edildi (sekil-2). Ayni amacla yapilan ekokardiyografik incelemede
mitral valv prolapsusu disinda patolojik bulgu bulunmad: (resim-4).

Universitemiz G6z Anabilim Dalinda slit-lamp ile yapilan muayenesinde korneada
herhangi bir opasite tespit edilmedi. Bilateral olarak vitrede likefaksiyon ve hiicre
birikiminin oldugu saptandu.
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Resim-2: Ekstremitelerin goriiniimii

Kulak Burun Bogaz Anabilim Dalinda yapilan muayenesinde solda daha bariz olmak
tizere her iki kulak zan ileri derecede retrakte ve damarlanmada hafif artis bulundu. Sol
kulak zan st 6n kadran1 minibrium mallei altna ve yukan dogru ceplesmis,
promontoriuma yapisik izlenimi elde edildi. Tuba &staki disfonksiyonunu gésteren bir
bulgu olarak valsalva ile her iki zar hareketsiz bulundu. Diapazon testinde Weber ortada,
Rinne' iki kulakta negatif bulundu. Odiolojik tetkikte her iki kulakta ortalama 40-45 dB
lik iletim tipi bir isitme kaybi oldugu gériildii (sekil-3). Hastamin isitme kayb1 tuba
disfonksiyonuna ve gegirilmis orta kulak infcksiyonuna bagland.

Hastanin yapilan radiolojik incelemesinde kemiklerde jeneralize osteoporoz tespit
edildi. Cekilen iki yonlii ayak grafilerinde (resim-5) 1. metatarslarda belirgin olmak {izere
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Resim-3: Parmak eklemlerinin hiperekstansibiletisi
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Sekil-2: Unifokal ventrikiiler ekstrasistol

Resim-4: Ekokardiyografik inceleme

her iki ayakta diafiz ve metafizlerde minimal genigleme oldugu goriildi. El-bilek grafisinde
(resim-6) 1 ve 5. metakarp diafizlerinde daha belirgin olmak iizere, diafizlerde minimal
genisleme, metakarplann proksimal uglarinda kalem ucu gibi sivrilegme, radius ve ulna
yiizlerinde intizamsizlik ve "V" seklinde deformasyon bulundu. Karplarda 4 kemiklesme
merkezi mevcuttu ve kemik yas: 4 yagin sonuna uydugu seklinde degerlendirildi. Toraks
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gekil-3: Odiolojik Inceleme

Resim-5: lki yonlii ayak grafileri

305



Resim-6: El-bilek grafisi

grafisinde (resim-7), toraks on-arka capi artmis bulundu. Diyafragmalar yiiksek konumda
ve akciger alanlarinin havalanmasi normal olarak degerlendirildi. Kostalarin distal
uclarinda genisleme ve sternumda pektus karinatus deformitesi tespit edildi. Vertebralarda
korpus yiikseklikleri azalmis, eklem araliklari genislemis, eklem yiizleri minimal
diizensiz, 6n konturlarda ortada gaga olusumu bulundu. Dorsal kifozda diizlesme,
dorzo-lomber kifoz, lomber lordozda artma ve sakrokoksigeal angulasyonun mevcut oldugu
saptandi1 (resim-8). Pelvis grafisinde (resim-9) asetabulum genis ve diizensiz, asetabular agi
diizlesmis, her iki femur kollumu kisa ve kalin, femur proksimal epifizleri diizensiz, femur
baslar1 kranial ve laterale liikkse, Shenton hatui kirik olarak degerlendirildi. Alt ekstremite
grafisinde (resim-10) metafizler genis ve diizensiz ayrica genu valgum deformitesi tespit
edildi.

TARTISMA

Mukopolisakkaridozlar, asit ve mukopolisakkaritlerin yetersiz parcalanmalari ve
depolanmalar1 sonunda meydana gelen bir grup herediter hastaliktir. Bu grupta Morquio
sendromundan baska Hurler sendromu, Maroteaux-Lamy sendromu, beta-glikuronidaz
eksikligi, keratan ve heparan sulfaturia gibi hastaliklar bulunmamaktadir. Klinik bulgular
kisminda belirttigimiz gibi hastalarimizda mental retardasyonun, organomegalinin ve kaba
yiiz goriiniimiiniin mevcut olmayisi, eklemlerde sertlige rastlanamamas: nedeniyle diger
mukopolisakkaridoz sendromlarindan kolayca aymrt edilebilmektedir (7). Klinik olarak
Morquio sendromu, spondyloepifizeal displazi ve Kniest sendromunun miisterek bulgulan
mevcuttur. Ancak Morquio sendromunda vertebralanin 6n konturlarinin ortasinda bulunan
gaga olusumu Kniest sondromu ve spondyloepifizeal displazia konjenitada bulunmaktadir.
Kniest sendromunda vertebralarda yaygin ostecoporoz goriilmekte ve vertebra cisimlerinin
arterior ucu giderck sivrilesmektedir (8). Spondyloepilizeal dispazia konjenitada vertebra
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cisimlerinin 6nil sivridir ve yine vertebra cisimleri larak yassilagmus

intizamsiz bir goriiniimdedir (9).

Resim-7: Toraks grafisi

Morquio sendromunun iki tipi bilinmektedir. Her iki tipinde de ilerleyici
spondyloepifizeal displazi, boy kisalifi, pektus karinatus, korneada bulamiklik, normal
zeka gibi miisterck bulgular mevcuttur. Genel olarak tip B nin tip A dan daha hafif oldugu
bildirilmesine ragmen (5), Holzgrave ve arkadaslan (10), klasik Morquio hastalif: bulunan
11 hastay: incelediklerinde tip A daki klinik tablonun agirhk derecesinde farkliliklar
oldugunu ortaya koydular. Gléssl ve arkadaslari (11), tip A da bulunan ciddi ve hafif
sekilleri, N-asetilgalaktozamin-6-sulfat sulfataz lokusundaki farkl: allelik mutasyonlara
baglh olarak meydana geldigini ileri stirmiiglerdir. Holzgrave ve arkadaglan (10), MPS IVA
da egzersize ragmen agn bulunmamasina karsihk MPS IVB de agn bulunduguna dikkati
¢ekmektedirler. Bazi klasik kitaplarda ise tip A ile tip B arasindaki en énemli farkin tip B
de enamel hipoplazisinin bulunmayisinin oldufu bildirilmektedir (7). Biz teknik
imkansizliklar nedeniyle herhangi bir enzimatik arasurma yapuramadik. Ancak bu
bilgilerin 151§1 altinda vakamizin tip A ya daha ¢ok benzerlik gosterdii ortaya
¢tkmaktadir.

10 yagin alundaki Morquio sendromlu cocuklarda, kornea bulamkhgm ortaya koymak
igin slit-lamp muayenesinin gercktigi bildirilmektedir (12). Hastamizda slit-lamp
muayenesi yapilmasina ragmen korncada bulamikhk saptanmamg, vitrede likelaksiyon ve
hiicre birikimi tespit edilmistir. Holzgrave ve arkadaslanmin (10), 13 vakalik serisindeki 1
yas 9 ayhk ikiz kardeslerin yapilan slit-lamp muayenesinde korneada bulamiklik tespit
edilmemis ve korneada bulamiklifin sonradan geligebilecegi ifade edilmistir. Vakamizin
10.5 yasinda olmasina ragmen korneada opasite tespit edilememesi, Morquio sendromunda
opasite baslangic yasinin genig variasyonlar gosterebilecegi seklinde yorumlannnsur.
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Resim-9: Pelvis grafisi
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Resim-10: Alt ekstemite grafis
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