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Ozet

Genetik olarak heterojen gecis paterni gdsteren bir bag do-
kusu  bozuklugu olan Ehlers-Danlos Sendromu, ciltte
hiperelastisite, damarlarin ve cildin kolayca zedelenmesi ve buna
bagli kanamalar, eklemlerin hipermobilitesi ile karakterizedir.

12 yasinda kiz cocugu sol bacaginda ani gelisen agri, sis-
lik, morarma ve yiiriyememe sikayeti ile bagvurdu. Sol uyluk
1/3 anteromedyal kisminda yaygin ekimoz ve hematom ile
uyumlu agrilt kitlesi vardi. Anamnez ve klinik bulgular ile
hastaya Ehlers-Danlos tanis1 konuldu.
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Summary

Ehlers-Danlos syndrome is a connective tissue disorder
which is genetically heterogeneous and diagnosed with clinical
symptoms like acute ecchymotic hemorrhagies, easy bruising
and bound healing with atrophic scars, fragility of skin and
vessels. Here, we reported a case of Ehlers-Danlos syndrome
who was revealed to our clinic with severe limb pain,
ecchimosis and hematome.
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Genetik olarak heterojen gecis paterni goste-
ren, on degisik klinik sekli tanimlanmig bir bag
dokusu bozuklugu olan Ehlers-Danlos Sendromu
(EDS), ciltte hiperelastisite, damarlarin ve cildin
kolayca zedelenmesi, eklemlerin hipermobilitesi
ile karakterizedir, ancak nadiren damarlarin kolay
zedelenebilir olmasi nedeniyle 6zellikle Tip VII’de
yasamu tehdit eden kanamalar da goriilebilir (1,2).
Asil bozukluk kollajenin kantitatif yetersizligi ile
ilgilidir.

Burada, klinigimize akut ekimoz ve hematom
ile bagvuran bir Ehlers-Danlos olgusu sunulmustur.

Olgu
12 yasinda kiz ¢ocugu sol bacaginda ani geli-
sen agri, sislik, morarma ve yiiriyememe sikayeti
ile bagvurdu. Oykiisiinden bebekligi doneminde iki
tarafli dogmalik kalga ¢ikigi nedeniyle opere oldu-
gu, ozellikle bacaklarinda ¢ok kolay yaralanmala-
rin olustugu bunlarin ge¢ ve iz birakarak iyilestigi,
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biiylimesinin de yasitlarindan geri oldugu 6grenil-
di. Ebeveynleri arasinda ikinci derece akrabalik
olan hastanin iki erkek kardesi siit ¢cocuklugu do-
neminde bilinmeyen bir nedenle kaybedilmisti.

Hastanin fizik muayenesinde; boyu 142cm
(<%?3p) ve agirlik 26kg (<%3p), arteryel kan ba-
sinc1 90/50 mmHg, genel durumu orta, suuru agik,
halsiz ve soluk goriiniimdeydi. Sol uyluk 1/3 iist
anteromedyal kisminda 20x10 cm boyutlarinda
tizeri ekimotik, sert, agrili bir kitle vard1 (Sekil 1).
Her iki alt ekstremitede atrofik goriiniim ve g¢ok
sayida, degisik biiylikliiklerde, hiperpigmente,
skarlagmis lezyonlar1 vardi (Sekil 2). Her iki tarafta
damar traseleri normal saptandi. Hastanin cildi
hiperelastik (Sekil 3), eklem yerleri hipermobil-
hiperekstansibldi (Sekil 4).

Laboratuvar ¢alismasinda; 16kosit: 12800/mm’,
Hb:8,3g/dl, Hct:%24, trombosit: 204000/mm’. Pe-
riferik kan yaymasinda, %48 PMNL, %42 lenfosit
vardi, trombositler yeterli sayida ve kiime yapmis
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Sekil 1. Sol femur iist kismu anteromedyalinde ekimotik bolge.

olarak goriildii. ESR:10mm/s bulundu. Kanama
zamani:1dk (Ivy metodu ile), pihtilasma zamani:4
dk (Lee-White metodu ile), PT:13sn, aPTT:20sn,
fibrinojen: 3,04 g/l saptandu.

Sol uyluga USG yapildi ve hematom goriildii
abdomen ve pelvis normal degerlendirildi. Doppler
caligmasi normal bulundu. Hastanin g6z muayenesi
normaldi. Ekokardiyografik c¢aligmasinda ise
ventrikiil boyutlar1 ve sistolik fonksiyonlar1 normal
saptandi ancak mitral kapakta prolapsus bulundu,
Doppler ile yapilan ¢alismada mitral kapakta mi-
nimal yetersizlik belirlendi.

Klinik izlem sirasinda hematom yerinden ka-
namasi olan hastaya iki kez taze kan transfiizyonu
yapildi, hematomu bosaltildi ve siki bandaj yapila-
rak kanamasi kontrol altina alindi. Daha sonraki
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Sekil 2. Alt ekstremitede hiperpigmente skar dokulari.

stirelerde yara yerinin iz birakarak skarlastigi go-
riildi.

Tartisma
Ehlers-Danlos Sendromu, heterojen genetik
gecis gosteren on degisik klinik forma sahip bir
konnektif doku bozuklugudur (3). Karakteristik
olarak ciltte hiperelastisite ve eklemlerde
hipermobilite vardir. Cilt kolayca yaralanabilir,
yara iyilesmesi gecikir.

EDS’nun her tipinin etiyolojisi belli olmamak-
la birlikte esas defekt kollajenin kantitesiyle ilgili-
dir (4). Hastalarin 6nemli bir kismu Tip I-IIT gru-
buna girmektedir. Bu olgularda patogenez bilin-
memekle beraber caligmalar kollajen V’in rolii
oldugunu diisiindiirmektedir (5). Tip IV’iin
kollajen III genlerinde, Tip VI'min lysyl
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Sekil 3,4. Eklemlerin hipermobilitesi ve cildin artmig elastisitesi.

hydroksylase genlerinde, Tip VII’nin ise kollajen I
genlerindeki bir mutasyon sonucunda olustugu
anlagilmistir (5,6). Tip V, VII, X ¢ok nadirdir ve
semptomlar Tip II’ye benzer.

Kollajendeki bu bozukluklar nedeniyle hasta-
larin vaskiiler frajiliteleri artmis oldugundan cerra-
hi girisimler sirasinda, mindr travma ile veya ken-
diliginden masif kanamalar olugmakta atrofik
skarlagmayla beraber kotii yara iyilesmesi ile so-
nuglanmaktadir. Ayrica, trombosit fonksiyon bo-
zuklugunun oldugu kimi olgularda bildirilmistir.
Ekimoz ve hematomu olan olguda, kanama zama-
ninin normal olmasi ve periferik kan yaymasinda
trombositlerin yeterli kiimeler halinde goriilmesin-
den dolay1 trombosit fonksiyon bozuklugundan
¢ok damarlarin kolay zedelenebilir olmasi nedeniy-
le kanamanin oldugu diigiiniildii.

Bu olguya, 6ykii, klinik ve laboratuvar bulgu-
larindan dolayr Ehlers-Danlos Sendromu tanist
konuldu. Dogustan kal¢a ¢ikigi, mitral valv
prolapsusu (MVP), cildin hiperelastisitesi, eklem-
lerin hipermobil olmasi, cilt ve damarlarin kolayca
yaralanip iz birakarak iyilesmesi ve biiyiimesinin
geri olmasi nedeniyle Ehlers-Danlos Sendromu Tip
VII (Arthrochalasis Multiplex Congenita) ile u-
yumlu oldugu diisiiniildii. Cildin tiimiiyle yaygin
gevsek  goriinimde  olmamasi,  eklemlerin
hipermobilitesi, tipik yiliz goriiniimiiniin olmamasi
nedeniyle ve atrofik skar dokusu ile iyilesen kolay
yaralanmalarin bu olguda belirgin olmas1 nedeniy-
le olguda cutis laxa diigiiniilmedi (3).
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Sonu¢ olarak; Ehlers-Danlos sendromu,
multidisipliner ¢aligmay1 gerektiren, molekiiler
yapist tam olarak agikliga kavusturulmamis olan
dolayisiyla tedavi segenegi heniiz olmayan ancak
klinik olarak tanimabilen ayrica akut masif kanama-
larda, genis ekimozlarda, agiklanamayan barsak
ve/veya damar yirtilmalarinda (7) ayirict tanida
mutlaka diistiniilmesi gereken bir bozukluktur.
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