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SUMMARY: Demir K, Atasever S, Kir M, Unal N. (Department of Pediatrics,
Dokuz Eyliil University Faculty of Medicine, izmir, Turkey). Fetal alcohol
syndrome in a child presenting with cardiac murmur. Cocuk Saglig1 ve
Hastaliklar1 Dergisi 2007; 50: 259-261.

This case, is detected to have suboartic stenosis during assessment of cardiac
murmur and was also diagnosed as fetal alcohol syndrome based on the
history and typical manifestations. We present this case in order to report
the previously not mentioned association of fetal alcohol syndrome and to
subaortic stenosis and draw attention to fetal alcohol spectrum disorders
because of the observation that alcohol consumption is increasing among
women in our country as well.
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OZET: Kardiyak iifiiriim nedeniyle yapilan degerlendirme sirasinda subaortik
stenoz saptanan, oykii ve tipik goriiniimii nedeniyle de fetal alkol sendromu tanisi
alan vaka, literatiirde subaortik stenoz ile fetal alkol spektrumu bozukluklar:
birlikteligi bildirilmedigi ve iilkemizde de kadinlar arasinda alkol kullaniminin
arttiginin gozlenmesi nedeniyle dikkat ¢ekmek amaciyla sunuldu.

Anahtar kelimeler: fetal alkol spektrumu bozukluklari, fetal alkol sendromu, subaortik
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Gebelik déneminde, ozellikle ilk {i¢ ayinda,
glinde en az iki kadeh alkol tiiketiminin Fetal
Alkol Spektrumu Bozukluklar: (FASB) ad1 verilen
yapisal, davranigsal ve ndrolojik sorunlara yol
act1g1 iyi bilinmektedir!2. Bu spektrumun en agir
sekli olan, fenotipin eksiksiz bulundugu (kisa
palpebral fissiir, incelmis tist dudak ve diiz filtrum
gibi karakteristik mindr yiiz anomalileri, prenatal
ve/veya postnatal biiytime geriligi, mental gelisim
bozuklugu) klinik duruma Fetal Alkol Sendromu
(FAS) adi verilir. Amerika Birlesik Devletleri'nde
dogan her 100 ¢ocuktan birinin gebelik sirasinda
kullanilan alkolden patolojik olarak etkilendigi
bildirilmektedir2. ULAKBIM Tiirk Tip Veri
Tabani ve Medline tarandiginda, gebelikte
alkol kullanimi ve FASB’nin iilkemizdeki siklig
ve bebeklerin etkilenimi konusunda yeterli
bilgiye ulasilamamustir.

Diskret subaortik stenoz (DSS), dogustan
olmayip, sol ventrikiil vestibiiliinde var
olan anatomik bozukluklara ikincil gelisen
bir kardiyak patolojidir. Subvalviiler aortik

bolgeyi kismen veya biitliniiyle ¢evreleyen
membranéz veya fibromembrandz bir halka
seklinde goriilen DSS, tedavi edilmediginde
sol ventrikiil hipertrofisi ve agir aort kapak
yetmezligine neden olur3. FAS ile daha ¢ok
VSD, ASD ve konotrunkal anomalilerin
birlikteliginden s6zedilmektedir!4. DSS ile FASB
birlikteligine literatiirde rastlanmamuistir. Burada,
subaortik stenoz nedeniyle yapilan kardiyolojik
degerlendirme sirasinda FAS tanist alan bir
hastanin o6zellikleri belirtilip tartisilmistur.

Vaka Takdimi

Bes yasindaki kiz hastanin iiftirim nedeniyle
yapilan degerlendirmeler sonucu DSS tanisi aldig1
Ogrenildi. Zihinsel agidan yasitlarindan geri olma
disinda ailece bagka bir sikayet belirtilmeyen
hastanin, dogdugunda yapilan muayenesinde
kalbinde ifiiriim duyuldugu, kalbinde delik
oldugu soylenip ilag kullanmaksizin izleme
alindig, bir defa akciger enfeksiyonu tanisiyla
tedavi gordiigli, morarma, ¢abuk yorulma gibi
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sorunlar1 olmadig 6grenildi. Gebelik 6ncesinde
ve ilk trimesteri boyunca (gebeligini fark
edinceye kadar) annenin her gece yogun alkol ve
1 paket/glin sigara tiikettigi, hastanin gebeligin
30. haftasinda normal yolla ile 1300 gr olarak
dogdugu, asilarinin yastyla uyumlu yapildigt,
desteksiz oturmanin bir yasinda, konusmanin iki
yasinda, ylirimenin 2.5 yasinda oldugu, gelisim
geriligi nedeniyle ¢ekilen kranial MRG’nin
normal oldugu, aralarinda akrabalik bulunmayan
annenin 28, babasinin 34 yasinda saglikli
olduklari, annenin ilk gebeliginden diinyaya
geldigi, ailesinde dogustan kalp hastalig1 olan
kimse bulunmadig: belirtildi.

Fizik muayenesinde; agirligr 10.8 kg (l¢ilincii
persentil 11.6 kg), boyu 90 cm (ligiincii persentil
92 cm) ve bas gevresi 44.5 cm (ligiincii persentil
46 cm) idi. Kan basic 100/60 mmHg olarak
olciildi, arteriyofemoral nabizlari bilateral palpe
ediliyordu. Genel durumu iyi ve aktif olan hasta
ile iliski kurulamiyordu, davranislari yas: ile
uyumlu degildi. Sistemik muayenesinde asagidaki
patolojik bulgular saptandi: Burun deliklerinin
yukar1 baktig1 kisa burun, burun koki basiklig,
malar hipoplazi, bilateral psddoepikantus, iist
dudak inceligi, diiz filtrum (Sekil 1), oral hijyen
bozuklugu, yiliksek damak, proksimalden ¢ikan
bas parmaklar ve tril ile beraber en iyi sag ikinci
interkostal ve sol dordiincii interkostal aralikta
duyulan IV/VI sistolik {ifiirtim vardi.

Sekil 1. Fetal alkol sendromlu hastamizda filtrum
bolgesinin diizliigli ve tist dudagin
inceligi dikkati cekiyor.
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Kan sayimi ve biyokimyasal degerlendirmede
demir eksikligi anemisi ile uyumlu bulgular
(hemoglobin 9.4 gr/dl, MCV 56.2 fL,
RDW: 18.6) disinda patoloji saptanmadi.
Akciger grafisinde kardiyotorasik oran %44
olarak o6l¢iildi. EKG’de hafif sol ventrikiil
hipertrofisi bulgular1 vardi. Ekokardiyografi’de
subaortik diskret membran ve peak gradienti
54 mmHg olan aort darli§1 saptandi. Epifiz
noktalanmasini degerlendirebilecegimiz bir
radyolojik inceleme yapilamadi. Denver gelisim
testinde kisisel sosyal, ince motor, dil ve kaba
motor alanlarinda belirgin gecikme bulundu.

Onemli subaortik darlik nedeniyle yapilan
membran rezeksiyon operasyonunu takiben
kontrol ekokardiyografik incelemesinde
subaortik “ridge” izlenmeyip zirve basing farki
13 mmHg (normal sinirlarda) olarak ol¢tldii.

Tartisma

Hastamizda, annesinin gebeligi fark ettigi
ilk trimester sonuna kadar isi nedeniyle
her gece yogun alkol kullanimi ile birlikte
bliyime geriligi, 6zgiin mindr yliz anomalileri
ve norokognitif bozukluklarin tiimiiniin bir
arada bulunmasi nedeniyle, FASB’nin en agir
sekli olan FAS disiiniildi (Tablo I). Vakalarin
¢ogunda, hastamizin aksine, anne, ailesi veya
resmi kayitlar gibi kaynaklardan alkol tiiketimi
konusunda bilgi edinilemeyebilir. Bu durumda
sliphelenilen vakalarda, dogumdan hemen
sonraki déonemde anne kaninda ve yenidogan
mekonyumunda yapilacak gesitli laboratuvar
analizleri ile alkol kullanimini lehine bulgular
aciga cikarilabilirt.

Alkol, merkezi sinir sistemi (MSS) dahil bircok
sistemi etkiledigi bilinen 6nemli bir teratojendir.
Alkoliin gebelik doneminde tiiketildiginde
ozellikle gelismekte olan MSS’nin yapisi,
ndronal migrasyonunu ve sinaptogenezine hasar
verir®. Gebeligin ilk trimesteri, 6zellikle de cogu
annenin gebe oldugunu fark etmedigi ilk ay1
boyunca yogun ve diizenli alkol tiiketimi, MSS
ve orta yliz yapilarinin zedelenmesi agisindan
en biyiik riski olusturur!®.

Fetal alkol sendromu tanisi konarken, mental
retardasyon, mindr yiiz anomalileri ve kardiak
defektler agisindan ortak bulgulara sahip
diger sendromlarin dislanmasi gerekmektedir.
Hastamizda bulbous tip burun, hipokalseminin
bulunmayisiyla velokardiyofasiyal sendrom;
periorbital dolgunluk, dudak belirginligi, uzun



Cilt 50  Say 4

Fetal Alkol Sendromu 261

Tablo I. Fetal Alkol Spektrumu Bozukluklari?

1. Fetal alkol sendromu (FAS) (tim kosullar saglanacak)

A) Gebelikte alkol kullaniminin dogrulanmasi

B) Karakteristik mindr yliz anomalilerinin varlig1 (asagidakilerden en az ikisi bulunmalidir)

1. Kisa palpebral fissiir (<10. persentil)

2. Ince st dudak (dudak/filtrum rehberinde skor 4 veya 5)
3. Diiz filtrum (dudak/filtrum rehberinde skor 4 veya 5)

C) Prenatal ve/veya postnatal biiyiime geriligi
1. Boy veya agirlik <10. persentil

D) Mental gelisim bozuklugu veya anormal morfogenez (Asagidakilerden en az biri bulunmalidir)

1. Beyinde yapisal anormallikler
2. Bas cevresi <10. persentil

. Alkol iligkili dogustan bozukluklar
. Alkol iliskili norogelisimsel bozukluklar

AUl W

. Gebelikte alkol kullaniminin dogrulanamadigr FAS
. Gebelikte alkol kullaniminin dogrulandigi kismi FAS
. Gebelikte alkol kullaniminin dogrulanamadig1 kismi FAS

filtrum, hiperkalsemi, supravalviiler aort veya
pulmoner stenoz olmayisi ile Williams sendromu
ve g6z kapaklarinin hipertrofisi, kaglarin fiizyonu,
ekstremite defektleri saptanmayisiyla Cornelia
de Lange sendromu diglanmistir!.

Fetal alkol sendromunda cesitli organlarda
dogustan defektler goriilebilmektedir. Kardiyak
olarak en sik ventrikiiler septal defekt olmak
lizere, atriyal septal defekt, konotrukal anoma-
liler ve Fallot tetralojisi goriilmektedir®-4.
Perikonsepsiyonel dénemde tiiketilen alkoliin
miktar1 arttik¢a konotrunkal anomali goriilme
riskinin arttig1 gériilmiistiir®. Hastamizda kardiak
patoloji olarak 6nemli stenoza yol agan subaortik
diskret membran (subaortik ridge) saptanmisti.
Subaortik diskret membran, sol ventrikiil
vestibiiliinde var olan anatomik bozukluklara
ikincil, dogumdan sonra gelisen bir kardiyak
patolojidir. Geriye doniik diislintildigiinde,
sosyoekonomik diizeyi diisiik olan hasta ailesinin
belirttigine gére dogumda iifiirim duyulmus ve
kalbinde delik oldugu sdylenmisti. Ancak bu ilk
degerlendirmeye ait yazili veri bulunmamaktaydi.
Dolayisiyla, dogustan olmayan subaortik diskret
membranin hastamizda hangi primer kardiak
patolojiye ikincil gelistigi belirsizdir. Ne var ki,
ilerde subaortik ridge’e yol acacak ve bu arada
gerileyebilecek olan bir kardiyak patoloji olarak
dogumdaki iifiirimiin nedeninin, FAS’da en sik
goriilen kardiyak anomali olan ventrikiiler septal
defekt oldugu diistiniilmiistiir’.

Sonug olarak, bu vaka nedeniyle, tilkemizde de
(1) mental retardasyon ve biiylime geriligi olan
vakalarda ayirici tanida FASB akla gelmeli; (2)
obstetrisyen ve pediatristlerce ayrintili dykii ve
incelemelerle gebelik Oncesi ve sirasinda alkol
alimi arastirilmalidir.
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