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OZET

Gerek klinik ve gerekse laboratuvar bulgular ile teghise vanlamayan 15 vak’a iizerinde
yaptifiimz ¢ahgmalar sonucu, 2 yagindaki bir kiz ¢ocufunda endomiyokardiyal biyopsi ile,
mikroskopik olarak Kardiyak Glikogenezis vak’as: tesbit edildi. Sekil 1’de normal miyokard
hiicrelerini, $ekil 2°de ise miyokardiyal glikogenezis’e ait hiicreler, mikroskopik olarak goriil-
mektedir. Kardiyomiyopatiler iletim bozuklufu gosteren hastahklardandir. '

e P . S

GIR1S

Son zamanlarda bilhassa Afrika tilkelerinde, bazi zencilerde koronerlere
bagh olmayan, kalp hipertrofi ve yetmezlikleri ¢ok gorillmeye bagland:.
Uzun zamandan beri miyokard yetmezliklerinde sadece koroner damarlarin
suclu gorildugia miyokard hastaliklarinda, bu arterlerle ilgisi olmayan ve hatta
bebek yagta, (konjenital olmayan) kalp hipertrofi ve yetmezlikleri ortaya
¢tkinca miyokard hastahfimin, sadece koronerlere bagh olmadiii ve bagka
baz faktorlerin de kalp yetmezliklerinde rol oynadifn gercegi ortaya gikmustar.
Bu tiirlii miyokard hipertrofi ve yetmezliklerinde, laboratuvar testleri, bizi
teshise gotiirmek i¢in bazen kafi gelmemektedir. Bu yiizden ¢ofu zaman
endomiyokardiyal biyopsiye ihtiya¢ vardir. Kardiyomiyopatiler ve iskemik
kalp hastahklar iletim bozukluklarmin en gok goriilenlerindendir. Bu has-
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taliklards her tiirlii ritim bozukluklari goriilebilir. Bu hastaliklarda hemen
daima bir kalp biiyiimesi goriiliir.

GERE(C VE YONTEMLER

1 yaginda kiz ¢cocugu, Prot. No. 7020, ¢ocuk ¢ok kagektik, soluk ront-
genle kalp biiyiik, kalp atimlan tagiaritmik, EKG’de ST’ler ¢ok diisiik,
T’ler biitiin derivasyonlarda negatif, hasta derin anemik olup biyopsiden
3 ay sonra vefat etmigtir.

Sekil : 1. Normal miyokard hiicresi Sekil : 2. Kardiyak ghkogenezis vak’asr

Hasta hamrlanarak, sag a. karotis'inden endomiyokardiyal biyoptom
ile girildi. Fluoroskop kontroli alunda, sol ventrikiil duvarma vanldr. Di-
sartdan el ile idare edilen blyoptom un ¢engeli (Zange) acildi ve ventrikiil
duvanna sikica bastinlarak disandan el ile kapatildi. Boylece 3 mm ¢apinda

bir materiyel ventrikiil i¢ duvarindan ahndi. Parca kurgun sitrat ile boyandh.
Elektron mikroskobu ile incelendi.

BULGULAR

Elektron mikroskobu ile yapilan inceleme sonucu, hastanin bir kardiyak
glikogenezis vak’as1 oldugu (Pompe hastalifi) anlamldr. Sekil 2’de gorildigi



148 YUCEL - BIR KARDIYAK GLIKOGENEZIS VAK’ASI

gibi miyokard hiicrelerinde, normale nazaran aga@dah deg'l;lkllkler bu-

lundu.

1 — Miyokard hiicrelerinde genigleme,

2 — Biiyiikk vakuoller (bosluklar),

3 — Miyokard hiicrelerinin dantel manzaras: almas,

4 — Mitokondrialarin volum bliytim'e'Si, |

5 — Fibrozis, miyofibirillerde degisiklikler,

6 — Hipertrofik hiicrelerde berraklagma, normal hiicrelere oranla bir

renk aqklhipy goriilmekte idi. Bu berraklasmanin glikojen deposun-
dan ileri geldigi, histogimik ve elektromikroskopik olarak anlagil-
di. Sekil 1’de normal miyokard hiicrelerini, Sekil- 2"de ise gl:i.ko-

genezis hiicrelerini gormekteyiz.

TARTISMA

Son yillarda, endomiyokardiyal biyoptom ile, kalp bogluklanndan direk

olarak biyopsi materyeli almak miimkiin olmugtur"4#11417,

Bu hastahklarda organlarda glikojen toplanmasi gorulur Burada kalp
adalesi biiyiir ve kalbin agarhfinda artma goriiliir. Bir de aynca karaciger
ve hepatorenal form vardir ki, bu ayn bir hastalik adiyla amilir ve buna «Von
Gierke» hastahf denir. Halbuki kardiyalform pompe hastahg ile adlandirilir.
Bu hastaliklarda bir metabolizma bozuklugu vardir. Alfa - amilaze fermentin-
de bir eksiklik goriiliir.

Patolojik anatomik olarak kalp biiyiir 6zellikle sol kalp ve kalp kasinda
glikojen depolanmigtir. Hastahfin semptomlan, ilk 3 -4 ayhk ¢ocuklarda
meydana c¢ikar. Nefes darhgl, beslenme bozuklugu, kilo alamama, adale
zafiyeti ve tonus diigiikliigii, deri alti yag dokusu azhgi, hafif siyanoz gibi
bulgularla kalp biiyiikliigii bazen karaciger biiyiikliiginde bulunan akciger
komplikasyonlan sik goriiliir. Sol kalp de sistolik suf] vardur.

Bu yeni dogan ¢ocuklar tediviye mukavimdirler. Bunlar hayatlarimn
ilk yillarinda 6liirler. Bazilann nadir vak’alar ise tedaviden faydalanirlar.
Bunlar 3 yagina kadar hayatlarim siirdiiriirler.

Pompe hastahginda yiiksek QRS, PR de kusa intervaller goriiliir. Vekto-
kardiyogramla total kalp biiyiimesi daha barizdir, Endokart da fibroelastag
karakterinde skleroza rastlanir, -
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Efer hastada izah edilemiyen bir kalp biyiikliigii ile fazla bir sofl yoksa
ve gocukta siyanos da yoksa, bealenme bozuklugu, kilo kaybi, sdale atrofisi
goriillityorsa ve deri sl yag dokusu erimiy ise glikogenezis diigiiniiliir. Diyag-
noz ancak endomiyokardiyal biyopsi ile kesinlegir.

Dimdiye kadar bu metod ile 700 civarinda biyopsi yapimis ve ¢ok
az komplikasyona rastlanmgtir*®'""3, Bizim de yaptijnmz 15 vak’a olup,
biyopsi ile aldifimiz materiyellere bir komplikasyona rastlamadik?*6"1%

16, Yapuiprmiz 15 deney sonucu kardiyomiyopatilere ait muhtelif hastalik-
lar teublt ettik?®ibI1BIS17 -

Genel olarak endomlyokardiynl biyoptom ile, yaptijnmz aragtumalarda
muhtelif kardiyomiyopatilere ait patolojik bulgularin mikroskopik olarak
sonuglarin1 agagida goriildiigii sekilde siralayabiliriz.

1 — Hiicre hipertrofisi ve berraklasmas,

2 — Hiicre glikojen depolanmas: (Miyokard hiicresi),

3 — Genis vakuollii dantel geklinde miyokard hiicreleri,

4 — Aschoff nodiilleri,

5> — Vakuollere kiigiik yuvarlak hiicrelerin toplanmas,

6 — Endomiyokardiyal sertlesme ve renk degisikligi,

7 — 50 mikron’a kadar hiicre irilesmesi,

8 — Mitokondrialarn kalinlagma ve kirilmas,

9 — Sarkoplazmik retikulum biiyiimesi,
10 — Endomiyokard arasinda fibroeis ve gekirdek polimorfizmi,
11 — Pigment hiicrelerinin artmas:,
12 — Cegitli hacimdeki mitokondrialarin (4 X 8 mikron hacminde) olup

normalin 10 kat: oldugu,

13 — Endokard’da yaygin kalinlasma ve sertlesmeler gorilmisgtiir.

Bu elektron mikroskopik olarak tesbit edilen bulgulara kardiyomiyo-
patilerden bagka kalp hastahklarinda rastlanamamigtir®”*'*'*'>, Bundan
bagka kardiyomiyopati grubu hastalarda miyokardin O, nisbeti gerek istirahat
ve gerekse eksersizle artmamaktadir. lstirahatte iken bir dereceye kadar O,
satiirasyonu normal olabilir. Koroner akimda, normal civarindadir. Burada
herhalde enerji imalinin ve bu enerjinin ige doniigmesinde bir bozukluk oldugu
ve bu enerjinin ige yaramaz bir halde kaldigr diigiiniilebilir. Aynca progresif
distrofide miyokard kasmnin oksidatif fonksiyonu da ileri derecede hozulur.

~ Amerika’da postpartum kardiyomiyopatilere 9,0,2 - %,0,3 nisbetinde
rastlandifn bildirilmektedir. Bunlarin etyolojileri tam olarak bilinmemekte
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ise de; fotus ve"y‘a' plasenta dokusuna khrgl immun bir 'réakm’yan,' besin bo-
zuklugu, gebelik stresleri gibi ortam hazirlayie: ve viral enfeksiyon, endokrin
denge bozuklufu, oto immunite gibi sebepler ileri siiriilmektedir. Bunlara
kalbin norepinefrine karsi duyarhfmin artmas: da eklenir.' Bu durumda O,
harcanmasina zorlanan miyokard hiicrelerinin zamanla :dejenere oldugu
samlmaktadir, Enzimatik metabolizma bozukluklarn arasmnda karbonhidrat
metabolizmas: bozuklugu da kardiyomiyopatilere sebep alur.., Ornegin, gli-
kojen depolama hastahi@, biiyiik ve kiigiik miktarda glikojenin organlarda
toplanmas ile karakterlenen konjenital ve familiyal bir metabolik hastalik-
tir. Bu glikojen depolama hastaliginin yedi gegidi tamnmaktadlr Bunlardan
tip II (Pompe hastalifi) kalpte en ok loka.hzasyon yapar. Bunlarda gli-
kosidaze eksikligi vardrr. Omegm, (Amllo 1,4) ghkosldaze o B

Bazi sistemik hastahklann sonucu olarak olugan protem ve elektroht
denge bozukluklarinda da zamanla bir kardlyomlyopatlyo dénugme olaslhgml
hatirdan ¢ikarmamak gcrelur -

ZUSAMMENFASSUNG
KARDIAL GLIKOGENESIS

Bei 15 Fillen die weder mit den khmschen noch laboratonsohen Baflmden diagnostiti-
siert werden konnten, haben wir nach Untefsuchungen bei einem 1 jibrigem M#dchen
mit Hilfe der Biopsie eine Kardial Glikogenesis festgestellt. Im Bild I sehen wir normale
Myocardialzellen. Im Bild 2 sehen wir die Myocardzellen die den- Myocardlalghkogeneﬁis an-
gehoren. . . o
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