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Ozet: Kearns-Sayre sendromu <;ocuklukta ba~layan progresif d1~ oftalmopleji, kalp iletim bozukluklan ve atipik 
pigmenter retina dejenerasans1 ile karakterize bir multisistem hastahg1d1r. Esas bulgulanna ilave bir <;ok belirti ve 
bulgulan da alan bu sendromun etyolojisi tam aydmlat1lamam1~ olmasma ragmen mitokondri morfolojisi ve fonksiyonundaki 
bir bozuklugun temel neden oldugu dO~OnOimektedir. Tam blogu oiOme neden olabileceginden kalbin dikkatli muayenesi ve 
gerekli vakada kalp pili konulmas1 hayat kurtanc1d1r. 

Anahtar kelimeler: Keams-Sayre sendromu, oftalmoptep. 

KEARNS-SAYRE SYNDROME 
(CASE REPORT) 

Summary:Keams-Sayre syndrome is a multisystem disorder that starts in childhood. It is characterized by the triad of 
progressive external ophthalmoplegia, cardiac conduction defect, and atypical pigmentary degeneration of the retina. 
There are many associated features in conjunction with these major manifestations. The etiology of this syndrome is 
obscured but the basic abnormality in this rare systemic disorder is thought to be a disturbance in mitochondrial 
morphology and function. The death may occur from complete heart block, therefore careful evaluation of the heart is 
essential and a cardiac pacemaker may be lifesaving. 
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Kearns-Sayre sendromu (KSS); progresif eksternal oftalmopleji, pigmenter retina dejenerasans1, kalp iletim defekti, 
beyin omurilik SIVIsmda (BOS) protein art1~1, kas mitokondrisinde yap1sal degi~iklikler , spongioform ensefalopati gibi 
esas bulgulannm yam s1ra sistemik bir <;ok bulgulan da alan bir sendromdur (5,2,4). 

KSS'nda gorOien dl§ oftalmopleji kronik ve progresif seyirli olup aile hikayesi olmaks1z1n <;ocuklukta bla§lar, total veya 
subtotal olabilir. Simetrik ve agns1zd1r, pupillalar olaya i§tirak etmez. Kapaklar tipik olarak pitotiktir, orbikOier kas 
kuweti azalm1~t1r. Retinadaki pigmenter dejenerasans atipik ve santral yerle§imli olup retinitis pigmentozadan farkl1d1r. 
Kalpteki iletim defekti ise tam blok sonucu oiOme neden olabilir(2,5,7} 
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KSS'nun tipik bulgulanm ta§Jyan vakam1z sendromun nadir gorOimesi nedeniyle takdim edilmi§tir. 

Vaka: N.A. 18 ya§lnda bayan hasta.Kiinigimize gez kapaklannda dO§OkiOk ve gezlerinde hareketsizlik nedeniyle ba§vurdu. 
Hikayesinden birbiriyle akrabahgl olmayan anne ve babamn ilk c;ocugu olarak vaktinde ve nonnal dogdugu, 11 ya§1na kadar 
saghkh geli§tigi halde bu ya§Jndan sonra giderek goz kapaklannm dO§meye ba§ladiQI, goz hareketlerinde kiSitlanma ortaya 
~lktiQI ve bu yak1nmalanmn giderek artiiQI aynca vOcut degi§iminin geri kaldiQI, ~vresi ile ili§kisinin azaldiQI, i~ine kapah 
hale geldigi ve hi~ adet gonnedigi ogrenildi. Diger karde§leri ise saghk.h idi. 

Goz muayenesi: Her ik.i Ost goz kapag1 ileri drerecede pitotik.ti. Sagda daha fazla olmak Ozere her iki gozde d1§a kayma 
mevcuttu. Gozlerin yukan hareketleri tamamen, ~e. a§aQI ve dl§a hareketleri ise ileri derecede kiSith lidi {Resim 1,2). 
Pupillalar izokorik, 1~1k refleksleri normaldi. Germe kesk.inligi sagda 0.6 {·3.0 D), solda 0.5 {·3.0 D) seviyesinde idi. 
Konverjans hi~ yoktu ve gozleri kapama s1ras1nda orbik.Oier kas zay1f olarak kas1hyordu. 

Resim 1.Keams-Sayre Sendromlu Hastam1zda iki tarafl1 pitozis. 
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Resim 2. Hastam1z1n g6z hareketlerindeki ileri derecede kiSitllhk. 

Her iki goz dibinde papilla ~evresinde perifere dogru yay1lan atipik, yer yer giive yenigi tarzmda pigmenter retina 
dejenerasans1 vard1. Periferik gorme alan1 muayenesinde ileri derecede konsantrik daralma tespit edildi. GOnOn degi~ik 
saaUerinde pitoziste ve goz hareketlerinde degi~e olmad1. lntraveooz neostigmine kar~1 da cevap g6zlenmedi. 

Sistemik muayenede boy 147 em, ag1rhk 34 kg olarak oi~OidO. Boyun ve omuz kaslan atrofikti. l~itme fonksiyonu normal 
s1mrlarda bulundu. Elektrokardiyografide sag dal ve sol on dalc1k blogu tespit edildi (Resim 3), 01~ genital organ 
muayenesi normaldi. Pelvik ultrasonografide uterus hipoplazisi ve overlerde multiple follikOI kistleri mevcuttu. 
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Resim J.Hastam1za ail bu elektrokardiyogramda sag dal blogu ve sol on dalc1k blogu 
gi:irtilmektedir. 

Noropsikiyatrik incelemede refleksler ve serebellar testier nonnal bulundu. Zeka seviyesi normal sm1rlardayd1 ancak 
otistik ki§ilige sahipti. Elektromiyografisi normaldi. Elektroensefalografide ise temporalde daha belirgin olmak Ozere 
diffOz yava§lama tespit edildi. 

Laboratuvar: 80S proteini 98 mg/dl (normali 15-45·mg/dl), kan glukoz dOzeyi ile egzersiz oncesi ve sonras1 kas 
enzimleri dOzeyleri normaldi. 
Hastaya folik asit preparat1 olan Folbiol 5 mg tb, g0nde·4 tb (20 mg) ba§lanarak kontrollara gelmesi, aynca kardiak 
pacemeker i~in ileri bir kalp hastaliklan merkezine ba§vurmas1 onerildi. 

Tartl$ma 

Ilk defa 1958 de Keams ve Sayre retinitis pigmentoza, eksternal oftalmopleji ve tam kalp blogu ile seyreden iki vaka 
rapor ettiler. Daha sonra bu klasik triad Kearns-Sayre sendromu olarak isimlerdirildi. 1966 da Daroff bu hastalarda 
spongioform ensefalopatinin de oldugunu bildirdi (5). 

KSS'nda esas bulgular olarak tariHenen ~ocuklukta ba§layan progresif seyirli dl§ oftalmopleji, pigmenter retina 
dejenerasans1, kalpte iletim defekti,80S'nda protein artl§l, spongioform ensefalopati ve kas mitokondrisinde yap1sal 
degi§ikliklere ilave olarak baz1 degi§ken bulgular da gezlenebilir. 8unlar boy k1salig1, hipogonadizm, zeka geriligi, yOz ve 
kollarda inen tarzda myopati, serebellar ataksi, diabetes mellitus, i§itme kayb1, EEG de yava§lama, serum kas enzimlerinde 
ozellikle egzersiz sonras1 yOkselme §eklinde slralanabilir(5,2).Aynca KSS vakalannda plazma ve 80S folik asit dOzeyinde 
azalma, iskelet kasmda karnitin konsantrasyonunda dO§me(3), serumda ve iskelet kasmm mitokondri fraksiyonunda 
koenzim Q 10 dOzeyinde azalma(8), hipoparatroidizm(6) gozlendigi de rapor edilmi§tir. 
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Semptomlann O~OncO dekadda veya daha ge~ ba§ladtgt vakalar jOvenil ve adUlt form olarak degerlendirilmi§ ve bu gruba 
Kearns hastaltgt denmi§tir. lnfantil form olan Keams-Sayre sendromu en kolii prognoza sahiplir.(7). 

I 

Vakamtzda oftalmoplejinin ~uklukta (11 ya§) ba~amast , simetrik ve progresif seyirli olmast, aile hikayesinin olmayt§l, agn 
ve pupilla tutulumunun olmamast, bilateral pitozis, atipik pigmenter retina dejenerasanst, EKG de sol on dalctk ve sag dal 
blogunun bulunmast, BOS'nda protein dOzeyi yOksekligi gibi KSS'nun esas bulgulanntn yam stra boy ktsaltgt, yOz, boyun ve 
ekstremite kaslannda atrofi, hipogonadizm gibi ilave bulgular da vardtr. 

KSS'ndaki pigmenter retina dejenerasanst retinitis pigmentozaya benzemeksizin santralden ba§laytp perifere dogru 
yaythr, fundus tipi olarak tuz-biber veya gOve yenigi manzarast gosterebilir. Arteriyoler inceleme ve optik atrofi 
gorOimez(5,1 ). Vakamtzdaki retina dejenerasanst papilla ~evresinden ba§laytp perifere dogru yaytlmakta ve her iki gozde 
benzer gonOnOm arzetmekteydi. 

KSS'nun bilinen medikal tedavisinin olmayt§t yam stra oral folik asit ve kamitin(3) ile koenzim Q 10(8) verilmesinin goz 
hareketlerinde ve kalp iletim defektinde dOzelme sagladtgt raper edilmi§tir. Ekzotropya ve diplopi geli§tiginde standard 
goz dt§t kas cerrahisi denenebilir.Pitotik kapagm dOzeltilmesi ise ozellikle yukan bakt§tn ktsttlt oldugu gozlerde korneanm 
a~tkta kalmasma neden olacagmdan sakmcalldtr. Kapak destekli goziOkler en iyi yardrmctdtr. KO({Ok ya§ta ba§layan 
vakalarda tam blok oiOme neden olabileceginden kalbin stkt takibi ve endike hastada pacemaker konulmasr gereklidir(8). 
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