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VASKULER KOMPONENTLERIN BELIRGIN
OLDUGU NOROKUTAN SENDROMLAR

A) STURGE WEBER SENDROMU

Sturge-Weber sendromu (SWS), fasiyal ka-
piller malformasyon (porto sarabi lekesi) ile
karakterize, kapiller-venéz malformasyonlar-
la iligkili olarak beyni ve gozii etkileyen nadir
goriilen bir konjenital vaskiiler bozukluktur.
Kalitsal bir bozukluk olmadigindan tekrarlama
olasilig: diistiktiir."?

SWSnin nedeninin, normal doku ornekle-
rinin ve tam genom diziliminin incelendigi bir
calismada tanimlandig: gibi GNAQ genindeki
somatik mozaik mutasyonlardan kaynaklan-
dig1 gosterilmistir.’ GNAQ geni kromozomal
olarak 9q21.1 bélgesinde lokalize olup, kan da-
marlarinin gelisiminde 6nemli bir role sahiptir.
Genin aktive edici mutasyonlar1 ayni zamanda,
apoptozun inhibisyonuna ve hiicresel prolife-
rasyonun uyarilmasina yol agmaktadir."” Bir
calismada, SWS'li 26 katilimcidan 23’tinden
(% 88) ve sendromik olmayan (izole) porto
sarab1 lekesi olan 13 katilimcidan 12’sinin (%
92) etkilenen doku orneklerinde mutasyon
bulundu, ancak diger serebrovaskiiler mal-
formasyonlar1 olan 4 katilimcida ve 6 saglikli
kontrolde mutasyon bulunmadi. Bu bulgular,
SWSnin kapiller venéz malformasyonlarinin,
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kapiller kan damar1 olusumunun uygunsuz
kontroliine ya da olgunlasmasina neden olan
fetal ektodermal dokulardaki somatik mutas-
yonlardan kaynaklandigina dair uzun siiredir
devam eden hipotezi dogrulamaktadir.*®

SWS insidanst ~1:50.000 olarak tahmin
edilmektedir, erkekler ve kadinlar arasinda an-
lamli bir fark yoktur. Kalitsal bir patern veya
yatkinlik ve malign transformasyon gosteril-
memistir.*”

Trigeminal sinirin birinci dali boyunca tek
tarafli fasiyal porto sarabi lekesi (Sekil 1), he-
miatrofi, direngli nobetler, kontralateral he-
miparezi, mental yetersizlik, hemianopsi ve
ipsilateral glokomdan olusan SWSnin klasik
klinik bulgular1 oldugunda tani kolaylikla ko-
nur. Ancak, Waelchli ve arkadaslari, PWS da-
giliminin aslinda trigeminal sinirden ziyade
yiziin embriyonik vaskiiler dagilimini takip
edebilecegini gosterdi. Norogoriintiileme tek-
nikleri tan1 koymakta yardimeci olur ve ayrica
parietal ve oksipital loblari tutan giriform kal-
sifikasyonlari, leptomeningeal anjiyomatozu
ve beyindeki astrogliosisi gosterir. SWS tanist,
klasik triadin ti¢ belirtisinden en az ikisi (lepto-
meningeal anjiyom, porto sarabi lekesi ve okii-
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lesel kaverndz anjiomatozis, POEMS sendro-

mu), kilcal hemanjiyomlar (Rubinstein-Tayabi,

Coffin-Siris), telenjiektazi (konjenital telen-

jiektatik kutis marmorata, Cockayne, De San-

ctis-Cacchione) ve anjiyokeratom (Fabry has-

talig1, Fucosidosis) olarak siniflandirilabilir.'*
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