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EyOp.S. Karaka~*** Mehmet Tuncet**** 

~... •••• ft.;,.u, rin y1k1mmda gerekli 
enzim yetersizlikleri sonucu 

1 ozellikle ri alan ve 
denilen sendromlar 

r. Hastalardaki vOcut ve 
··-··rnitoleri onemli sakatllklara 

1r. Spesif ik tedavileri 
sendromladan Morquio ve 

en s1k gorulenlerdir. lkisi 
Morquio sendromu alan 0<; 
radiyolojik ve laburatuvar 

edilmi~tir. 

r: Mukopolisakkaridoz, 

grubu hastaliklar k1saca; 
s diye bilinen bir grub 

erin (Mukopolisakka
gerekli alan lizozimal 

lt.Dtoorc+.lini sonucu ortaya <;;:lkan 
hastal1klan olup, y1k1m1 
Dermatan SOifat, Heparan 
Keratan SOifat gibi 
er ge~itli dokularda tek 

halinde birikimi, bu 

Mucopotysaccaridosis (Report of three 
cases) 

Summary: The syndromes called 
Mucopolysccaridose are occured as a result 
of insufficiency of special enzymes which 
are neseccary in degradation of 
polisaccarides . Body and extremety 
deformieties of patients causes important 
disabilities. There are no sepecific treatment 
for these syndromes among them seen 
Morqiuo and Hurler syndromes more 
common. Three cases of mucopolysacc
haridosis (Two Hurler and one Morquio 
syndromes) are presented with thier clinical, 
roentgenographic and laboratory features. 

Key words: Mucopolysaccaridose, 
morquio, hurler 

maddelerin bOyOk miktarlarda idrarla at11im1, 
degi~ik derecelerde goz , iskelet sistemi , 
kardiyovaskOier sistem ve santral sinir 
sistemi bozukluklan ile karakterize sendrom
lardlr (1-5,7,8, 12). BugOne kadar spes ifik 
enzim yetersizligine dayanarak farkl l klinik 
ozellikleri olan sekiz ayn mukopolisakkaridoz 
tipi tarif edilmi~tir (1 ,3-5, 12): Hurler 
sendromu (Gargoylism) (MPS I H) , Scheie 
sendromu (MPS I S), Hurler-Scheie 
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Oniversitesi T1p Fakultesi Pediatri ABO Oo<;enti 
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Tablo 1. Mukopolisakkaridozlann aymct ozellikleri 

idrordo 

d p Genellk Enzim Defekll HPS oslt 

ltreh 
Boy 

ortt~t 

Otozomal Dematan ve 
resesil Heparatan sOifat 

Hurler send. (MPS I H) alfa-L-iduronidase Ktsa 

Otozomal alfa-L- induronidase Dermatan ve Nor-

Scheie send.(MPS IS) resesif Heparan sOifat mal 

Hurler-Scheie snd. (MPS Otozomal re- alfa-L- tduronidase Dermatan ve Ktsa 
I HIS) sesif . Heparan sOifat 

IX-bagil resesif llduronate 'Uermatan ve 
Hunter send. (MPS It) sulphatase Heparan sOifat Ktsa 

Otozomal N-Heparan sulfatase Nor-
resesif veya alta- Heparan sOifat 

mal 

Sanfilippo send. (MPS Ill) acetlyglucos-
aminidase , 
N-acetlygalactosamine-

Moquio send. (MPS IV) Otozomal 
&-sulfatase (Tip A) 

Keratin sOifat Ktsa veya beta galactoslda· 
resesif se (Tip B) 

Maroteaux-Lamy send. (MPS Otozomal N-acetyl- Dermatan sOifat K1sa 
VII) resesif galactosamine 4 

sulfatase 
Sly send. (MPS VII) Otozomal betaijlucuronidase Dermatan ve Ktsa 

resesif Heparan sOifat 

- - - -- --

Kemik Hepeto 

Kornee 
ZekD 

Deg1$ik11kler1 spleno 

Bulemkhgt megeli 

Dorsolomber ki-

Var 
foz l2 veya L 1 

Var de On all gaga Var 

Nor- Ellerde k~Ok 
mal Var epifizler Yok 

Nor- Var Sella Tursik'ada hepatom 
mal deOi~iklikler egali 

orta derecede 
Geri Var Hurle~e benzer Var 

Geri Yok Minimaldir Var 

Vertebralarda 

Nor- Var yasstla~a ve 
Yok 

santralgaga 
mal 

Nor- Var Orta derecede Var 
mal Hurler'e benzer 

Geri Var Minimal kifoz Var 

Kerdio 

veskuler 

en om ell 

Var 

Var 

Var 

Var 

Yok 

Minimal aort 
yetmezligi 

Yok 

Var 

~----- -

Prognoz 

10 ya~tnda kalb ve sol. 
infek.larondan OIOm 

Normaly~am 

30 ya~tnda Kardiopulmonar 
Kompilkasyondan OIOm 

genellikle 30 ya~tna kadar 
ya~artar 

20 veya 30 ya~laronda OIOrter 

Normal ya~am 

30 ya~tna kadar ya~artar 

Hastaltgtn §iddetine baghdtr 
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vaka takdimi): BALKAR F. ve ark .. 

sendromu ) (MPS I HIS), 
(MPS 11), Sanfilippo 

Ill A, B, C, D), Moquio 
IV A. B), Maroteaux-Lamy 
VI A, B), Sly sendromu 

dogumlu k1z gocugu , Dos 
1.1990 tarihinde hastanemi

Pediatri ve Ortopedi ve 
Dallannda muayene 

etind e; Oturamama, 
ve belinde kamburluk, 
2 ayl1k iken annesi 
<;okOntO ve belinde bir 
) oldugu ve 7 aym 1 

gun oturamad1g1 fark 
ldOgO doktor tarafmdan 

e gotOrOimesi tavsiye 
i~inde; Kulak iltihab1 

~ocuk, beslenme s1rasmda 
oluyormu~. Soygegmi§inde 

ve 3 ya§mdal bir erkek 
akraba olan anne 21 baba 

; Gozler birbirinden 
arallkh, kornea normal 

kaba bir gorOnOmde, burun 
belirgindi (Resim 1 ). Oil 

bOyOk, burun t1kal1 ve 
mevcut. Toraksta (Pectus 

1 gogsO, Dorso-lomber 
kifoz durumu var (Resim.), 
(Hepatomegali) 

Ekstremiteler; Dirsek, diz ve kalga 
hareketlerinde sertlik var. Dirseklerde 150 , 
kalgalarda 150 lik, dizlerde 200 lik 
fleksiyon kontraktorO mevcut. Elbilekleri 
geni§, eller kOgOk parmaklar k1sa gorOnOmde 
(Resim 2). Rontgen Bulgulan; Kafa yan 
grafisinde sella tursika s1g ve uzam1§t1r, 
onde cep yapt1g1ndan ayakkab1 gorOnOmO 
vard1r. Mandibulanm kondilleri deforme go
rOimektedir (Resim 3). Dorso-Lomber yan 
grafide tepesi L 1 de olan kifoz durumu 
mevcuttu, L 1 vertebran1n cisminin hipoplazik 
ve arkaya yer degi§tirmi~ oldugu, on 
yOzOnOn Ost k1sm1 yetersiz alt k1sm1 ise one 
dogru 91kmt1 yapml§ ve gaga §eklini alml§ 
oldugu gorOimektedir (Resim 4). Elbilegi 
grafisinde radius ve ulna epifiz k1s1mlannda 
hafif geni§leme ve kOntle§me mevcut. 
Metakarplar proksimal uglarda daralma ve 
kOntle§me, distal uglarda ise hafif geni~leme 
var. 

Eko-Kardiyografik incelemede; Patent 
Ductus Arteriosus (PDA) rapor edildi. 

Ultrasonografik incelemede; hepatomegali 
rapor edildi. 

Laburatuvar Bulgulan; Kan inceleme 
sonu<;lar1 normal sm1rlarda, ldrarda 
kondroitin sulfat (Dermatan sOifat) %25 
mgfdl (N=0-3mg/dl) oldugu rapor edilmi§tir. 
Bu vakadaki klinik, radiyolojik ve laburatuvar 
bulgulan bu hastada Hurler sendromu (MPS 
I H) bulundugunu dO§OndOrmektedir. 

2.Vaka 

31.12.1984 tarihinde Rize devlet hastanesi 
ortopedi polikliniginde 3951 protokol No.su 
ile gorOien ve dogum tarihi 30.6.1983 olan 
k1z gocugu hasta belindeki kamburluk 
~ikayeti ile getililmi§, hikayesinde; 
Dogdugunda normal olan <;ocugun bir 
ya§mdan sonra belinde bir kamburluk oldugu 
annesi tarafmdan farkedilmi§, halen 
yOrOmeye ba§lamam1~t1r. bzgegmi§inde; 
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Mukopolisakkaridozlar (U9 vaka takdimi) : BALKAf3 F. ve ark. 

Resim 1. Hastanm (1.vaka) yOz, Ost etstremite ve toraks bolgesinin klinik gorOnOmO 

Resim 2. Hastan1n (1.vaka) yandan klinik 
goronomo 

Erciyes T1p Dergisi/1311991 

Resim 3. Hastanm (1.vaka) kafa yan grafi· 
sinde Sella Tursica'nm s1g, uzam1~ ve onde 
girinti (cep) yapt1g1 , ayakkab1 ve J ~ekli gorO· 
nOmO izlenmektedir. 
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(Uq 1,aka takdimi): BALKAR F. ve ark. 

m (1.vaka) vertebra yan 
L 1 de olan kifozu, bu ver
, arkaya kaym1§ ve alt ke
C{Ikmtl (Gagala§ma) yapt1-

gormO§, kronik riniti varmH]. 
, Anne ve babasmm amca 

hastam1z 4. ncO gocuk 
normal yap1da olduklan tarif 
Solunum ag1z yo luyla 

Klinik muayenede; Ba§m on
daha uzun gorOnOmde, burun 

deliklerinde koyu mukuslu 
gozler aralikli (Resim 5,6). 

olmak Ozere her iki tarafta 
r (Bulan1kl1k) vard1 , di§ler 
, dilin daha bOyOk oldugu 

Boyun k1sa, gogOs kafesi 
C{ap1 normale gore daha 

dinlemekle ya§ railer 

Resim 5. Hastam1z1n (2 vaka) ba§ ve yOzO
nOn onden g6rOnOmO 

Resim 6. Hastam1z1n (2.vaka) ba§ ve yOzO
nOn yandan goronomo 

duyuluyor, kalb seslerinde bir patoloji 
saptanmad1, hepatosplenomegalisi var, 
dorso-lomber keskin kifozu var, dirsek ve 
kalgalarda 200-250 fleksiyon kontraktOr var, 
eller kO<;Ok , parmaklar k1sa g6rOnmektedir. 

Rontgen bulgulan; Kafatas1 grafisinde on
arka diametri uzaml§ , sella tursika'n1n 
uzam1§ ve 6nde girinti (<;eb)yapml§ oldugu 
ve J §ekli olu§turdugu izlenmi§tir (Resim 7). 
Paranazal sinuslann havalanmas1 k6t0 , 
mandibula hipoplazik ve kondili deforemedir. 
Vertebra yan graf isinde doso-lombe r 
bolgede kifoz durumu , L 1 vertebranm daha 
hipoplazik, vertebra cisminin on yOzOnOn Ost 
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Mukopolisakkaridozlar (09 vaka takdimij: BALKAR F. ve ark. 

Resim 7. Hastanm (2.vaka) kafa yan grafisinde Sella Tursica'nm srgla~mr~. uzamr~ ve onde gi
rinti (cep) yaptrgr, ayakkabr veya J ;;ekli gonJnOmO izlenmektedir. Mandibula kondilerinin defer
me oldugu gorOimektedir. 

krsmr yetersiz alt krsmr one c;:rkmtr yapmr;;trr 
( A It gagala~ma), bu vertebrada arkaya 
kayma izlenmektedir (Resim 8). Kaburgalar
da kOrek gorOnOmO, klavikulalann ic;: uc;:lan 
geni~lemi~tir, akcigerlerde bron~larrn 
gevresinde infiltrasyon mevcut. Humerus 
krsa ve medullasr geni~lemi~tir. Onkol 
kemikleri distalde sivrile~mi~ ve birbirlerine 
bakar durumda, metakarplar distalde 
geni~lemi~ proksimalde sivrile~mi~lerdir. 
Laburatuvar bulgularr; ldrarda 
mukopolisakkarid tayini ozel laburatuvarda 
yaprlmr~ ve idrarda kondritin sO ifat 
(Dermatan sO If at) %12 mg/dl (N=0-3mg/dl) 
oldugu raper edilmi§tir. Vakadaki klinik, 
radiyolojik ve laburatuvar ozellikler Hurler 
sendromu'nu (MPS I H) dO~OndOrmektedir. 

3. Vaka 

1985 Kayseri dogumlu , erkek c;:ocuk, 
Dos.No. 414659, 16-12-1987 tarihinde 
hastanemiz Ortopedi ve Travmatoloji ABO 'a 
belindeki kamburluk §ikayeti ile mOracaat 
etmi§tir. Hikayesinde; Hastanrn dogumda 

Erciyes T1p Dergisi/ 1311991 

Resim 8. Hastanrn (2.vaka) vertebra grafi
sinde tepesi L 1 de olan bir kifoz, bu verteb
ranrn hipoplazik ve on yOzOnOn alt krsmrnda 
one dogru gagala~ma ve arkaya kayma gos
terdigi izlenmektedir. 
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oldugu ancak bir ya~mdan 
kamburluk ortaya Qlktrgr, 
ncada ayaklarrnrn dr~a 
tarafmdan farkedilmi~tir. 
ilk Qocugu, bir ya~mda 

, iki ya~rnda konu~maya 
once otitis media geQirmi~tir. 

1965 dogumlu, babasr 
amca 9ocuklarr , normal 

edilen iki karde~i daha var biri 
ise 5 ya~rnda. 

· Ekstremiteleri govdeye 
'daha uzun oldugu dikkati 

9}. Gozler arasr arahk fazla, 

n (3. vaka) yandaki klinik 
ve boyun krsahgr ile kal9a 

... , .. vrm kontraktOru hastaya Jo
mu vermektedir. 

kornea normal gorunumde. Boyun belirg in 
~ekilde krsa. G6g0s kafesi deforme ve 1 

(pectus carinatum} GOvercin gogsO mevcut. 
Dorso-lomber bolgede kifozu var (Resim 9). 
Karaciger ve dalak normal smrrlarda . 

Ekstremiteler, iki tarafh olarak dirsekler tam 
ekstansiyon yapamryor (300 kadar 
fleksiyon kontraktoru mevcut), iki taraflr 
olarak elbilekleri a~rrr derecede gev~ek , 
anistabil , geni~ ve deforme, lki taraflr olarak 
dizlerde 200 , kal9alarda 150 kadar fleksiyon 
kontraktOrO var (Resim 9). Genu valgum 
deformitesi mevcut. Ayak bilekleri deforme 
ve iki taraflr pes plano-valgus deformitesi 
var. 

Rontgen Bulgulan; Agrz aQrkken 9ekilen Ost 
servikal 6n arka grafide odontoid grkmtrnrn 
hipoplazik oldugu ancak stres grafilerinde 
subluksasyon veya luksasyon gorulmedi, Ost 
servikal tomografide de bu teyid edildi. 6n
arka dorso-lomber grafide saga bakan 150 
lik bir skolyoz mevcut (Resim 11 ). Van 
grafide tepesi T12 de olan kifoz mevcut, T12 
ve L 1 vertebralarrn arkaya kaym~ oldugu 

gorulmektedir. 6zellikle T12 , L 1 ve L2 de 
alt ve Ost yuzlerde duzensizlik, dorso-lomber 
vertebralarda yassrla~ma ve santral olarak 
vertebra on krsmrnda grkrntr (Santral 
gagala~ma) gorulmektedir (Resim 1 0). Pelvis 
on-arka grafisinde; Femur ba~larr yetersiz 
geli§mi~. epifizde bolgesinde birkag 
kemikle~me merkezi gorulmektedir. Femur 
boynu geni~ ve krsadrr, asetabulum 
dOzensiz ve normal ~ekli bozulmu~tur. Pelvis 
daralmr~ ve i9 pelviste ~arap kadehi 
gorunOmO var (Resim 11 ). Kafa grafisinde; 
Minimal degi~iklikler var. Elbilegi ve el 
grafisinde ; Radius ve ulna distal u9larr 
deforme ve dOzensiz, metakarplar kahn ve 
krsadrr, elbilegi kemiklerinden bazrlarrnrn 
kemikle~me merkezleri gecikmi~tir. (Resim 
12) 

Eko-kardiyografisinde bir patoloji gorOimedi. 
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Mukopolisakkaridozlar (Ut; vaka takdimi): BALKAR F. ve ark. 

Reslm 10. Hastamrzrn (3. vaka) vertebra 
yan grafisinte tepesi T12 de olan kifoz, T12 
ve L 1 'de arkaya kayma, dorsolomber verteb
ralarda yassrla§ma ve santral gagala§ma iz
lenmektedir. 

Laburatuvar Bulgularr ; ldrarda kerato sOifat 
fakOitemiz laburatuvarlarrnda c;:alr§rlamadr
grndan tayin edilememi§tir. Vaka bu klinik ve 
radiyolojik ozellikleri ile bir Morquio 
sendrom'u (MPS IV) oldugu kanaatrna 
varrldr. 

TARTI$MA 

Hurler sendromu (MPS IH) mukopolisakkari
dozlar ic;:inde en srk gorOien sendromdur, 
Yakla§rk olarak 10.000 dogumda bir gorOIOr 
(2,3). Spesifik lizozimal enzim defekti 
nedeniyle c;:e§itli organlarda , heparan sulfat 

Erciyes Ttp Dergisi/ 1311991 

Resim 11. Hastanrn (3. vaka) dorsolomber 
ve pelvis on-arka grafisinde femur ba§r epifi
zinde multipl kemikle§me merkezi var, boyun 
geni§ ve krsa asetabulumunda §ekli bozul
mu§, ic;: pelvis dar ve §arap kadehi gorOnOmO 
dikkati c;:ekmektedir. 

ve dermatan sOifat birikimi soz konusudur (1-
4, 12). Klinik bulgular ortaya c;:rktrktan sonra 
dikkati c;:eken ozellikler arasrnda; Kafatasr 
suturlarrnrn erken kapanmasr sonucu kafa 
on-arka c;:aprnda artma vardrr(kayrk kafa). 
YOz kaba gorOnOmiO olup gozler arasr 
mesafe geni§tir, burun k6k0 basrk, gOrOitOIO 
agrz solunumu, kronik rinit, dil bOyOk, di§ler 
kotO geli§mi§ ve aralrklrdrr. Boyun krsa, 
gogOs deformedir c;:ogu zaman kunduracr 
gogso (Pectus excavatus) bu lunur. 
Hepatosplenomegali nedeniyle karrn 
bombedir. Morquio sendromundan tarkh 
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n (3. vaka) her iki elinin on-arka grafisinde radius ve ulna distal uc;:lannm de
ve metakarplann kahn ve ktsa olduklan, baze elbilegi kemiklerinde kemikle§

gecikmi§ oldugu gorOimektedir 

ikleri, ilerleyen zeka geriligi 
ya~rndan sonra ba~layan ve 
ilerleyen kornea bulamkilgl 
2,13). 

oldugunu dO§OndOgOmOz 
(~ekil 1 ,2) 2 ayilk gibi hayatm 

inde gogsOnde c;:okOntO 
-Pectus excavatus) ve 

rluk (Dorso -lomber kifoz) 
nadir gorOien bir durumula 

oldugumuzu gosterir, c;:OnkO 
dogumda normal gorOnen 

birkac;: ay sonra ancak 
ya$rndan sonra klinik bulgular 

(1-4, 12). 

gOz muayenesinde korneada 
patolojiye rast1anmad1 , ancak 

nm c;:ok kO<;Ok o lmas1 bu 
~1kmas1 i<;in erken say1labilir 
1se sagda korneada daha 

her iki kornea bulantkilg 
ntasyon vard1. Morquio 

Oldugunu dO§OndOgOmOz 

hastam1zda (3.vaka) oze llikle elbileklerinde 
gordOgOmOz eklem gev§eklginin ve 
inistabilitenin tersine 1. ve 2. vakam1zda 
dirsek, diz ve kalc;:ada eklekm sertl ikleri 
bulundugunu gordOk. 3. vakam1z1n zekast 
normal sm1rlar ic;:inde id i, ancak 1 . ve 2. 
vakalanmtzda ya§lanntn kOc;:Ok olmast 
nedeniyle bu yonde bir kantya varmam1z 
imkans1zd1. 

Hur!er sendromlu hastalann yansmda 
kardiyovaskOier patoloji rastlandtgt belirtilir 
ancak bunlann c;:ogunda dinlemekle belirgin 
bir patoloji bulunmayabilir (1-5, 12) . Hurler 
sendromu dO§OndOgOmOz 1 . vakamtzda 
dinlemekle kalb seslerende bir patoloji 
bulunmamasma ragmen Eko-Kardiyogra
fisinde PDA rapor edilmi§tir, buda 
gosteriyorki bu hastalarda sadece klinik 
muayene kardiyovaskOier patolojiyi bertaraf 
etmez, 2. vakamtzda Eko-kardiyografik tetkik 
yapt1ramad1k. Hurler sendromu olarak 
dO§OndOgOmOz 1. ve 2. vakalanmtzda kara
ciger ve dalakta bOyOme (Hapatospleno-
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Mukopolisakkaridozlar (U9 vaka takdimi): BALKAR F. ve ark. 

megali) klinik olarak tesbit edilmi§, sadece 1. 
vakam1zda ultrasonla bu desteklenmi§ 2. 
vakada ise sadece klinik muayene ile 
yetinilmi§tir. Hepatospleno-megali MPS I, 
MPS II , MPSIII de her zaman bulunurken 
MPS IV de genellikle bulunmaz MPS I S de 
ise bulunmaz, MPS VI de ise sadece 
hepatomegali vard1r (1-4). 

Hurler sendromunun tipik rontgen bulgulan 
arasmda; Kala on-arka c;;apmda artma, Sella 
Tursica'da uzama s1gla§ma ve onde girinti 
yaparak ceple§mesi (Ayakkab1 gorOntOsO- J 
$ekli) (Resim 3,7), paranazal sinuslann kotO 
geli§mi§ olmas1, vertebra yan grafisinde 
tepesi s1klikla L 2 de daha az Slkllkla da 

L1 veya T12 de olan kifoz ve buradaki 

vertebranm hipoplazik ve arkaya kayml§ 
otmas1 (Kifozu daha da belirginle§tirir) ancak 
Morquio sendromunda bulunandan farkl1 
olarak hipoplazik vertebranm on aft k1sm1 
one dogru bir <;1kmt1 yapmas1 (Aft 
gagala§ma) ve bu gagala§manm bir ka<; 
vertebray1 ilgilendirmesi (Resim 4,8). 
Kaburgalar arkada dar onde ise geni§ olmas1 
(Kurek §ekli), klavikulalann dl§ uc;;lann1n 
hipoplazik veya aplastik olmas1 ve i<; 
uc;;lannm kalln ve k1sa olmas1, Ost ekstremite 
kemiklerinde daha belirgin olmak Ozere uzun 
kemiklerin diafizlerinin geni§lemesi ve 
minimal asetabular degi§ikliklerin bulunmas1 
say•labilir (1-4, 10, 12,14). Klasik olarak Hurler 
sendromunda hipoplazik ve arkaya kayma 
gosteren vertebranm Slkl1kla L2 ikinci 
s•rada ise L 1 veya T12 oldugu belirtilir, 
bizim Hurler sendromu dO§OndOgOmOz iki 
vakam1zda da (1. ve 2. vaka) hipoplazik ve 
arkaya kayma gosteren vertebranm L 1 
vetebra oldugunu gordOk (Resim 4,8) 
(2,3, 14). 

1. ve 2. vakalanm1zm idrarlannda kondritin 
sOifat miktarlan normal sm1rlann Ozerinde 
bulunmas• , tipik klinik ve radiyolojik 
bulgulann tesbit edilmesi bu iki vakam1z1n 

Erciyes T1p Dergisi/ 1311991 

birer Hurler sendromu olduklarm1 
gostermektedir. Hurler serndro111unda 
spesifik bir tedavisi olmad1gmdan genellikle 
mevcut deformitelere yonelik palyatif 
dOzeltici osteotomiler, komplikasyonlardan 
korunma tedbirleri ve tedavileri ,kontra'<tOr ve 
eklem sertlikleri i<;in fizyoterapi onerilir 
(3,4,12). Hastalar genellikle 1 0 ya$mdan 
once kalb hastaliklan veya solunum yolu 
infeksiyonlanndan oiOrler (1,3 ,4,12). 

Morquio sendromunun (MPS IV) gorOime 
ins1dans1 yakla$1k 40000 canli dogumda 1 
olarak belirtilmetedir (1,2). Nadir gorOien bu 
sendromun iki tipi tarif edilmi$ (A ve B tipi), 
her iki tipte farkll spesifik lizozimal enzim 
yetersizligi var ve her ikisindede keratan 
sOifat'm <;e$itli dokularda birikmesi sonucu 
muhtelif organ tutulumu ve bunlara ait klinik 
bulgular ortaya <;lkmakta, bulgular her iki 
tipte aynidir ancak B tipinde daha az $iddet
tedir (1,3-5,7,12). Zeka'nm normal oldugu 
Morquio sendromunda semptomlar genellikle 
bir ya$mdan sonra ortaya <;1kmakta bunlar; 
Ge<; olarak ortaya 91kan korneal bulutlanma 
nadiren koriOge sebeptir. K1sa boyun, geni§ 
ag1z, k1sa burun, burun kokO bastk, gozler 
aras1 mesafe geni$. di$1er aral1kll ve 
deformedir. GOvrcin gogsO (Pectus 
carinatus) , Ost ekstremitelerde daha belirgin 
olmak Ozere bag gev$ekligi, kalc;;a ve 
dizlerde fleksiyon kontraktOrO, genu valgum, 
govde k1sallgma bagll cOcelik, dorso-lomber 
kifoz,pes plano-valgus'dur (1-5, 7, 8, 10, 12, 
13). Morquio sendromu olarak 
dO§O ndOgO mOz 3. vakam1zda yukanda 
klasik olarak literatOrde belirtilen bulgulann 
hemen hemen hepsi vard1 , hastanm kollan 
govdenin k1sallgmdan dolay1 rolatif olarak 
uzun gorOnmekteydi ancak hastanm boy~ 
normalden k1sa idi, kal<;a ve dizlerdekl 
fleksiyon kontraktOrOnden dolayt ay~kta 
dururken tam dogrulamama veya literaturde 
belirtildigi gibi Jokey duru§u vard1 (Resi_m 9) 
(1 ,2,4, 12,13 ) . Genellikle ost ekstremttede 
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iginden sozedilmesinin 
n dirseklerinde 300 ye 

kontraktOrO vardt, bununla 
kitaplarda belirtildigi gibi 

(lnistabilite) belirgindi, 
valgum ve pes pl~no valgus 

yoromekteydt (1-4, 7,12 

muayenesinde herhangi bir 
anmadt. Genellikle bu 

bulutlanmast gee; gorOIOr, 
glokom'u nda gorOiebilecegi 

(1·4,7,10,12). 

ldiVIOIOitK olarak ; Vertebra yan 
dorsal ve Ost lomber 

gOrOiebilen ve tipik olarak 
on yOzOnOn ortasmdan 
bir <Jtkt nt1 (Santral dil
' bu ozellik bebeklik 

ir ya$1a belirginle§ir bu 
bra cismi yasstla§tr 
veya vertebra plana), Ost ve 

izle§ir, disk araltklan 
sonralan daral tr, kifoz 

, L1 veya L2 vertebranm 

yer degi$tirmesiyle daha 
vertebra plana ve santral 
o'yu Hurler ve diger 

aytrmada yardtmct olurlar( 1-
6 ya$tnda olan hastamtztn (3. 

yan grafisinde (Resim 1 0) 
~ vertabralarda hipoplazi 

12 de bu daha fazla ve arkaya 

vertebra oldugundan kifozun 
a idi. Ya§tntn kO<(Ok 

vertebralann yasstla§mast 
disk araltklanntn henoz 

a geni§ gibi gorOidOgO, 
Ost ve alt vertebra yOzlerinin 

<(ekmekteydi. Hastamtztn 
i<;in <(ekilen on-arka grafide 

. odontoid c;tktnttntn 
h!poplazik oldugu, ancak stres 

grafilerinde atlanto-aksiyal anistabilite tesbit 
edilemedi; Bunun yanmda hastam1zda hic;bir 
norolojik defisit bulguianna rastlanmadt. 
Odontoid <;lktnttntn hipoplazi veya yoklugu 
buna baglt atlanto-aksiyal anistabilite ve 
spinal kord basts! ihtimali genellikle 
gorOiebidigi belirtilmektedir (1-5, 12). 

Pelvisin zamanla daralmast sonucu pelvis 
on-arka grafisinde izlenen §arap kadehi 
gorOnOmO, femur epifizinde dOzensizlik, 
femur boynunun geni§lemesi ve ktsalmasl, 
coxa valga veya coxa vara durumu, 
asetabulum'daki bozukluklar Morquio 
sendromundaki diger ozelliklerdir (1-4). 
Morquio sendrom dO§OndOgOmOz 
hastam1ztn (3.Vaka) vertebralar ve pelvisi de 
ic;ine alan on-arka grafisinde ( Resim 11) 
yukandaki bulgular yantnda kalc;ada 
subiOksasyon da vardt. Ayni grafide 
genellikle bu sendromda gorOien 
kaburgalann geni§lemesi izlenmektedir (1-3). 
Morquio sendromunda te§his genellikle klinik 
bulgular, normal zeka, kornea bulantkltg, 
tipik radiyolojik bulgular ve idrarda bol 
miktarda keratan sOifat itrahmm tesbit 
edilmesi (Ya§ ilerlemesiyle keratan sOifat 
itrah1 azal1r) ile konulmaktadJr, belirti 
vermeyen kalb anomalilerinin te§hisinde 
Echocardiografi yardtmc1 olabilir, bunlann 
yantnda beyaz hOcrelerde, fibroblastlarda 
veya amniyotik stvt kOitOr hOcrelerinde enzim 
tayini ile tant konulmas1 genellikle sadece 
ara§ttrma laburatuvarlan ic;in gec;erlidir(1-
4,6, 10, 12, 13). Laburatuvarlanmtzda idrarda 
keratan sOifat tayini yaptlamadtgtndan bu 
hastamtzda (3. Vaka) tipik klinik ve 
radiyolojik bulgulara dayanarak Morquio 
sendromu tan1stnt koyduk. Tip yonOnden 
defektli enzim tayini laburatuvarlanmtzda 
yapllmadtgtndan ancak klinik bulgulann hafif 
derecede olmast itibanyla daha <JOk B tipine 

uydugu kanaatma vanldt. 

Morquio sendromunda ya§am sOresi 40 yth 
gec;ebilir. Spesifik bir tedavisi yoktur. Ancak 
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Mukopo!isakkaridozlar (Ur; vaka takdimi): BALKAR F. ve ark. 

komplikasyonlardan korunma ve tedavisi, 
deformiteleri dOzeltici osteotomiler ve 
servikal anistabilitede kord basiSinl onlemek 
igin fOzyon ameliyat1 tavsiye edilmektedir (1-
5,7,11,12). Myelopati, solunum yetersizligi 
ve kalb kapak hastallklan oiOm nedenleri 
arasmda say111r (1 ,3-5,12). Hastam1zda 
bugOne kadar mOdahale gerektirecek bir 
durum gorOimediginden hastanm Oger ayllk 
aral1klarla kontrole gagnlmas1 ve takip 
edilmesi uygun gorOidO. 

Sonug olarak; Takdim ettigimiz bu Og 
vakanm klinik, radiyolojik ve laburatuvar 
ozellikleri literatOrle uyumlu oldugundan 
vakalarm birer mukopolisakkaridoz olduklan 
tiplemede ise 1. ve 2. vakan1n birer Hurler 
sendromu (MPS I H) olduklan, 3. vakanm ise 
bir Moquio sendromu (MPS IV) oldugu 
kanaatma vanlm1~t1r. 

Kaynaklar 

1. Anderson RH, Macartney FJ, 
Shinebourne EA, Tynan M: Cardiological 
aspect of systemic disease. In Anderson 
RH, Macartney FJ, Shinebourne EA. Tynan 
M (eds) : Paediatric Cardiology. Vol 
2.Churchill Livingstone, Edinburgh London 
Melbourne and New York 1987, pp 1245-
1272 

2. Buist NRM, Kennaway NG, Kelly TE, et . 
at: Metabolic diorders.ln Forfar JO, Arneil 
GC (eds) : Textbook of Paediatrics. Third 
edition, Churchill Livingstone, Edinburgh 
London Melbourne and New York 1984, pp 
1196-1287 

3. Cahane M, Treister G, Abraham FA, 
Melamed S: Glaucoma in siblings with 
Morquio syndrome Br J Ophthalmol 
74:382-383,1990. 

4. Edeiken J, Hodes PJ: 
Mucopolysaccharidoses. In Robbins LL 

Erciyes T1p Dergisi/1311991 

(ed): Roentgen Diagnosis of Disease of 
Bone. 2nd edition, The Wiliams and wilkins 
Company, Baltimore 19 73, pp 280-299 

5. Handelman L, Menahem S, Eisenbruch 
IM: Transcultural Understanding of a 
hereditary disorder. Clin Pediatr 28:470-
473,1989. 

6. John RM, Hunter D, Swanton RH: 
Echocardiographic abnormalities in type tV 
mucopolysaccharidosis. Arch Dis Child 
65:740-749,1990. 

7. Liebaers /, Neufeld EF: lduronate 
sulfatase activity in serum, lymphocytes, 
and fibroblasts-simplified diagnosis of the 
Hunter syndrome. Pediat Res 10:733-736, 
1976. 

8. Preston ET: Congenital malformations of 
the musculoskeletal system. In Wilson FC 
(ed) : The Musculoskeletal System. JB 
Lippincott Company, Philadelphia Toronto 
1975, pp 17-29 

9. Richardson EG : Miscellaneous 
nontraumatic disorders. In Crenshaw AH 
(ed) : Campbell's Operative Onhopaedics. 
7th edition, The CV Mosby Company, St 
louis Washington Toronto 1987, pp 1005-
1088 

10. Silverman FN: The limbs. In 
SilvermanFN and Kuhn JP (eds): 
Essentials of Caffey's Pediatric X-Ray 
Diagnosis. Year Book Medical Publishers 
INC, Chicago London 1990, pp 737- 1006 

11. Swaiman KF: Lysossomal disorders. In 
Klein EA (ed): Pediatric Neurology 
Principles and Practice. The CV Mosby 
Company, St louis Baltimore Toronto 1989, 
pp 1017-1066 

12. Tachdjian MO: The mucopolysacchari
doses. In Tachdjian MO (ed): Pediatric 
Onhopaedics. 2nd edition, WB Saunders 
Company, Philadelphia London Toronto 

530 



.,m;o,nam CTC, Torczynski E, 
et a/: Unusual 

disorder with corneal 
involvement. Am J Ophthalmo/ 

1990. 

531 


