Kearns-Sayre Sendromu: MIRZA, Ertugrul ve ark.

KEARNS- SAYRE SENDROMU
(VAKA TAKDiMi)
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$zet: Kearns-Sayre sendromu gocuklukta baslayan progresif dig oftalmopleji, kalp iletim bozukluklar ve atipik
pigmenter retina dejenerasanst ile karakterize bir multisistem hastalididir. Esas bulgulanina ilave bir gok belirti ve
bulgulari da olan bu sendromun etyolojisi tam aydinlatilamamig oimasina ragmen mitokondri morfolojisi ve fonksiyonundaki
bir bozuklugun temel neden oldugdu digintimektedir. Tam blogu élime neden olabileceginden kalbin dikkatli muayenesi ve
gerekli vakada kalp pili konulmasi hayat kurtaricidir.

Anahtar kelimeler: Keams-Sayre sendromu, oftalmoplejl.

KEARNS-SAYRE SYNDROME
(CASE REPORT)

Summary:Kearns-Sayre syndrome is a multisystem disorder that starts in childhood. It is characterized by the friad 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 efiology 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.

Key words: Keams-Sayre syndrome, ophthalmoplegia.

Kearns-Sayre sendromu (KSS); progresif eksternal oftalmopleji, pigmenter retina dejenerasansi, kalp iletim defekdi,
beyin omurilik sivisinda (BOS) protein artisi, kas mitokondrisinde yapisal dedisiklikler, spongioform ensefalopati gibi
esas bulgularimin yani sira sistemik bir gok bulgular da olan bir sendromdur (5,2,4).

KSS’nda gorlilen dig oftalmopleji krenik ve progresif seyirli olup aile hikayesi olmaksizin gocuklukta blaglar, total veya
subtotal olabilir. Simetrik ve agnsizdir, pupillalar olaya igtirak etmez. Kapaklar tipik olarak pitotiktir, orbikiler kas
kuvveti azalmigtir. Retinadaki pigmenter dejenerasans atipik ve santral yerlesimli olup retinitis pigmentozadan farklidir.
Kalpteki iletim defekti ise tam blok sonucu dliime neden olabilir(2,5,7)
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KSS'nun tipik bulgularini tagryan vakamiz sendromun nadir gériimesi nedeniyle takdim edilmistir.

Vaka: N.A. 18 yaginda bayan hasta.Klinigimize géz kapaklarinda disiklik ve gdzlerinde hareketsizlik nedeniyle bagvurdu.
Hikayesinden birbiriyle akrabali§i olmayan anne ve babanin ilk gocugu olarak vaktinde ve normal dogdugu, 11 yagina kadar
saglikh geligtigi halde bu yagindan sonra giderek gdz kapaklannin digmeye bagladi§l, gdz hareketlerinde kisitianma ortaya
ikt ve bu yakinmalarinin giderek arttidi ayrica viicut degigiminin geri kaldifji, gevresi ile iligkisinin azaldigy, icine kapali
hale geldigi ve hig adet gérmedigi 6grenildi. Diger kardesleri ise saglikli idi.

Goz muayenesi: Her iki st gbz kapagi ileri drerecede pitotikti. Sagda daha fazla olmak (zere her iki gdzde disa kayma
mevcuttu. Gozlerin yukar hareketleri tamamen, ige, asagi ve disa hareketleri ise ileri derecede kisith lidi (Resim 1,2).
Pupillalar izokorik, 151k refleksleri normaldi. Gérme keskinligi sagda 0.6 (-3.0 D), solda 0.5 (-3.0 D) seviyesinde idi.
Konverjans hig yoktu ve gdzleri kapama sirasinda orbikiiler kas zayif olarak kasiliyordu.

Resim 1.Kearns-Sayre Sendromliu Hastamizda iki tarafli pitozis.
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Resim 2. Hastamizin g9z hareketlerindeki ileri derecede kisitifik.

Her iki goz dibinde papilla ¢evresinde perifere dogru yayilan atipik, yer yer glive yenidi tarzinda pigmenter retina
dejenerasansi vardi. Periferik gérme alani muayenesinde ileri derecede konsantrik daraima tespit edildi. Gintn degigik
saalierinde pitoziste ve g6z hareketlerinde degisme olmadi. intravendz neostigmine kargi da cevap gdzlenmedi.

Sistemik muayenede boy 147 cm, adirlik 34 kg olarak 6lgiild(. Boyun ve omuz kaslan atrofikti. Isitme fonksiyonu normal
sinirlarda bulundu. Elektrokardiyografide sag dal ve sol 6n dalcik blogu tespit edildi (Resim 3), Dig genital organ
muayenesi normaldi. Pelvik ultrasonografide uterus hipoplazisi ve overlerde multiple follikdil kistleri mevcuttu.
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Resim 3.Hastamiza ait bu elektrokardiyogramda sag dal blogu ve sol 6n dalcik blogu
gbriimektedir.

Noropsikiyatrik incelemede refleksler ve serebellar testler normal bulundu. Zeka seviyesi normal sinirlardaydi ancak
ofistik kiilije sahipti. Elektromiyografisi normaldi. Elektroensefalografide ise temporalde daha belirgin oimak (zere
diffiz yavaglama tespit edildi.

Laboratuvar: BOS proteini 98 mg/dl (normali 15-45 mg/dl), kan glukoz dizeyi ile egzersiz éncesi ve sonras! kas
enzimleri dizeyleri normaldi.

Hastaya folik asit preparati olan Folbicl 5 mg tb, ginde 4 tb (20 mg) baglanarak kontrollara gelmesi, ayrica kardiak
pacemeker igin ileri bir kalp hastaliklar merkezine bagvurmasi dnerildi.

Tartigma

Il defa 1958 de Kearns 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 isimlendirildi. 1966 da Daroff bu hastalarda
spongioform ensefalopatinin de oldugunu bildirdi (5).

KSS'nda esas bulgular olarak tariflenen gocuklukta baslayan progresif seyirli dig oftaimopleji, pigmenter retina
dejenerasansi, kalpte iletim defekti,BOS'nda protein artisi, spongioform ensefalopati ve kas mitokondrisinde yapisal
degisikliklere ilave olarak bazi degisken bulgular da gdzlenebilir. Bunlar boy kisalig, hipogonadizm, zeka geriligi, yiz ve
kollarda inen tarzda myopati, serebellar ataksi, diabetes mellitus, igitme kaybi, EEG de yavaslama, serum kas enzimierinde
dzellikle egzersiz sonrasi yikselme seklinde siralanabilir(5,2).Ayrica KSS vakalarinda plazma ve BOS folik asit diizeyinde
azalma, iskelet kasinda kamitin konsantrasyonunda diisme(3), serumda ve iskelet kasinin mitokondri fraksiyonunda
koenzim Q 10 dizeyinde azalma(8), hipoparatroidizm(6) gozlendigi de rapor edilmistir.
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Semptomianin Uglincl dekadda veya daha ge¢ bagladigi vakalar jiivenil ve adult form olarak degerlendirilmis ve bu gruba
Kearns hastali§i denmistir. Infantil form olan Kearns-Sayre sendromu en katii prognoza sahiptir.(7).

i
Vakamzda oftalmoplgjinin gocuklukta (11 yas) baglamasi, simetrik ve progresif seyirli olmasi, aile hikayesinin olmayisi, adn
vie pupilla tutulumunun olmamasi, bilateral pitozis, atipik pigmenter refina dejenerasansi, EKG de sol 6n dalcik ve sag dal
blogunun bulunmasi, BOSnda protein dizeyi yitksekligi gibi KSS'nun esas bulgulannin yani sira boy kisalidi, yliz, boyun ve
ekstremite kaslarinda atrofi, hipogonadizm gibi ilave bulgular da vardr.

KSS'ndaki pigmenter retina dejenerasansi retinitis pigmeniozaya benzemeksizin santralden baglayip perifere dogru
yayilir, fundus fipi olarak tuz-biber veya glve yenigi manzaras: giisterebilir. Arteriyoler inceleme ve optik atrofi
gdriimez(5,1). Vakamizdaki retina dejenerasansi papilla ¢evresinden baglayip perifere dogru yayilmakta ve her iki gézde
benzer gdninlim arzetmekleydi.

KSS'nun bilinen medikal tedavisinin olmayigl yani sira oral folik asit ve karnitin(3) ile keenzim C 10(8) verilmesinin goz
hareketlerinde ve kalp iletim defekdinde diizelme sagladidy rapor edilmigtir. Ekzotropya ve diplopi gelistifinde standard
gz cist kas cerrahisi denenebilir. Pitotik kapafjin dizeltilmesi ise dzellikle yukan bakigin kisith oldugu gdzlerde korneanin
agikta kalmasina neden olacadindan sakincalidir. Kapak destekli géziukler en iyi yardmeidir. Kiglk yagia baglayan
vakalarda tam blok élime neden olabileceginden kalbin siki takibi ve endike hastada pacemaker kenulmasi gereklidin(8}.
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