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Ozet

Amacg: Yirmiikinci gebelik haftasinda tani konulan bir diffiz endokardiyal fibroelastoz vakasini sunuyoruz. Bu sendrom Uzerinden fetal
kardiyomiyopatilerin siniflandirmasi ve klinik yaklasim da tartisilacaktir.

Olgu: Saglikli 22 yasindaki primigravid bir kadin 22. gebelik haftasindaki ultrason muayenesine kadar sorunsuz bir gebelik gecirmek-
teydi. Fetal ekokardiyografik degerlendirmede, diffiiz hiperekojen endokardiyal cizgilenme ile birlikte olan dilate ve hipotonik sol ven-
triktl gordlda. Sol ventriktl endokardiyumu kollajen ve elastin tabaklarinin birikimi ile kalinlasmisti. Aile postmortem incelemeyi red-
dettigi icin taninin patolojik konfirmasyonu yapilamadi.

Sonug: Endokardiyal fibroelastozis antenatal donemde sporadik olarak tani konulan nadir bir hastaliktir. Sonografik kriterler kott kon-
traktiliteli sol ventrikll ve hiperekojen parlak kalinlasmis endokardiyal ylzeyi icerir. Tani kondugunda, hastaligin prognozu kotd
oldugundan dolayi, fetts viabilite kazanmadan etkilenmis gebeligin termine edilmesi akillica olacaktir.

Anahtar Sozciikler: Endokardiyal fibroelastozis;kardiyak; gebelik terminasyonu.

Isolated fetal endocardial fibroelastosis diagnosed and terminated at 22 weeks of
gestation: a case report

Objective: We present a case of diffuse endocardial fibroelastosis diagnosed at 22 weeks of gestation. The classification and clinical
approach to fetal cardiomyopathies based on this syndrome will also be discussed.

Case: A healthy 22 year old primigravid woman had an uneventful pregnancy until the ultrasonographic examination at 22 weeks
of gestation. Fetal echocardiographic evaluation revealed a dilated and hypotonic left ventricle with diffuse hyperechogenic endome-
trial lining. Left ventricular endocardium was thickened with accumulation of layers of collagen and elastin. Pathological confirma-
tion of the diagnosis could not be made because parents refused autopsy examination.

Conclusion: Endocardial fibroelastosis is a rare disease and sporadically diagnosed during antenatal period. Sonographic criteria
include a dilated left ventricle with poor contractility and hyperechogenic bright thickening of endocardial surface. When diagnosed,
it should be wise to terminate the affected pregnancy since the prognosis is poor if it's detected before fetus is viable.

Keywords: Endocardial fibroelastosis; cardiac; pregnancy termination.
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Giris

Endokardiyal fibroelastozis (EFE), temel ola-
rak sol ventriktlu etkileyen elastin ve kollajen fi-
berlerinin endokardiyum icinde diftz prolife-
rasyonu ile karakterize nadir bir kardiyak bozuk-
luktur.! Bu esas olarak azalmis kompliyans ve
attm hacmine neden olur. Aort stenozu, koark-
tasyonu veya sol koroner arter veya pulmoner
trunkustan orijin alan yapisal bir kardiyak ano-
malinin varligina gore primer ve sekonder form-
lar olarak siniflandirilir? Anomalilerin yoklugun-
da primer hastalik denir. Bircok yazar EFE’yi
myokardiyumdaki strese sekonder endokardi-
yumda olan reaktif bir olay olarak diistintr.

Yirmiikinci gebelik haftasinda tani konulan
bir diffiiz endokardiyal fibroelastoz vakasini su-
nuyoruz. Bu sendrom tzerinden fetal kardiyo-
miyopatilerin siniflandirmasi ve klinik yaklasim
da tartisilacaktir.

Olgu

Yirmiiki yasindaki saglikli bir ilk gebeligi
olan kadin 22. haftadaki ultrasonografik muaye-
neye kadar olaysiz bir gebelik gecirmisti. Once-
ki obstetrik ve jinekolojik hikayesinde bir 6zel-
lik yoktu. Fetal ekokardiyografik degerlendirme-
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Resim 1. Fetal torakstaki diffiz endokardiyal hipereko-
jen kalinlasmayi gdsteren transvers ultrasonog-
rafik goranum.

de diffiiz hiperekojen endokardiyal cizgilenme
ile birlikte dilate ve hipotonik bir sol ventrikil
goruldi (Resim 1 ve 2). Fetal kalbin ultrasonog-
rafik incelemesinde aortik ve mitral kapak capla-
rinin normal sinirlarda oldugu olgumuzun
Doppler incelemesinde, azalmis aortik kapak
pik sistolik velosite ve azalmis mitral kan akimi
oldugu gorildu. Ultrasonografide baska bir kar-
diak veya sistemik anomali tespit edilmedi. Par-
vovirls, koksakiviriis enfeksiyonlar1 ve genetik
veya metabolik bozukluklar ekarte edildi. EFE
tanist olast olarak dustnulda. Ebeveynlere feti-
siun durumu hakkinda bilgi verildi ve gebeligi
sonlandirmayz istediler. Yirmiiki hafta ile uyum-
lu, baska bir dismorfik bulgusu olmayan erkek
bir fetiisiin otopsi muayenesine gonderilmek is-
tendi fakat aile bu islemi reddetti. Fetliste post-
partum muayenede baska bir anomali buluna-
madt.

Tartisma

Kardiyomiyopatiler (KM) prenatal donemde-
ki kardiyovaskuler tanilarin %8-11’ini olusturur.?
Kardiyovaskuler hastaligi olan yenidoganlarin
%3une KM tanist konur’ Tek gen hastaliklari
(Noonan sendromu, metabolik bozukluklar, fa-
milyal KM, konjenital myotonik distrofi, X’e bag-
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Resim 2. Fetal torakstaki difftiz endokardiyal hipereko-
jen kalinlasmayi gosteren lateral ultrasonogra-
fik goranum.



Perinatoloji Dergisi » Cilt: 18, Sayi: 3/Aralik 2010

111

It myotubuler miyopati), mitokondriyel bozuk-
luklar, kromozom anormallikleri ve o talasemi
reklrrens riski tastyan primer KM’lerin intrinsik
ve familyal sebepleridir. Primer KM’lerin ekstrin-
sik sebepleri fetal myokard disfonksiyonu, ma-
ternal hematolojik indeksler ve serolojik calis-
malar, gerktiginde amniyosentez ve anemi aras-
tirmast icin invazif fetal 6rnekleme, trombosito-
peni, spesifik enfeksiy6z ajanlar icin yliksek spe-
sifiteli IgM titreleri, viral kultirler ve polimeraz
zincir reaksiyonunun arastirilmasint gerektirir.®”

Sekonder KM kardiyak sebepler, yiiksek ci-
kislt durumlar, degismis ventrikiler dolum ve
degismis ventrikiler ardytk bozukluklarini ice-
rir. Diyastolik disfonksiyon en biyiik mortalite
riski ile iliskilidir. Sol ve sag ventrikiler enddi-
yastolik caplar ve duvar kalinliklart M-mod 6l-
climleri veya 2-boyutlu gorintiler ile 6lctlebi-
lir3® Normal fetiislerde semilunar ve atriyoven-
trikiiler kapaklar gebelik bouunca pik E hizina
gore daha buytk pik A hizina sahiptirler. Asagi-
daki parametrelerden en az iki tanesi saptandi-
ginda diyastolik disfonksiyon dustntlir: Mitral
veya trikiispit kapak akimlarindaki anormal E/A
orant (gestasyonel yas ortalamasinin <2 SD altin-
da), artmis izovolumik relaksasyon zamani
(IVRT) stiresi (gestasyonel yasa gore ortalama-
nin >2 SD Ustll), vena kava inferior veya hepatik
vende artmis a dalgasi ters donmesi (>20 cm/s)
veya trifazikten ziyade bir bifazik patern olmasi
ve umbilikal venoz pulsasyonlarin olmasi. Genel
fetal anatomik ultrasonografi taramasi ile bera-
ber fetal ekokardiyografi ve patogenezi tespit et-
mek ve potansiyel olarak tedavi edilebilir du-
rumlar1 ekarte etmek icin maternal laboratuar
arastirmalart fetal KM arastirmasi sirasinda de-
gerlendirilmelidir.®

Tei indeksi; kombine sistolik ve diyastolik
fonksiyonun IVRT ile izovolumik kontraksiyon
zamaninin (IVCT) toplaminin ejeksiyon zamani-
na bolinmesi ile 6lciilen noninvazif Doppler in-
deksidir. Tei indeksi myokard fonksiyonunun,
ozellikle de ventrikiler disfonksiyonun erken
tanisini saglar.!

Endokardiyal fibroelastozis, tim konjenital
kalp hastaliklarinin %1-4an olusturan nadir bir
bozukluktur.>? Hastalarin yaklasik % 80'1 hayatin
ilk yilinda konjestif kalp yetmezligi ile prezente
olurlar.”® Klinik olarak EFE tanist konan hastala-
rin yaklasik tcte biri hayatin ilk 2 yilinda konje-
nital kalp yetmezliginden olirler. Klinik olarak
diizelme gostermis EFE tanisi olan bir grup has-
tada daha ge¢ olumler meydana gelir.* Klasik
olarak, 19601arda ilk tanimlandigindan beri ya-
pisal bir kardiyak anomalinin varligina gére pri-
mer ve sekonder formlarina siniflandirilmaistir.
Bu gtinlerde, damarlar ve kapaklarin konjenital
malformasyonlart, parvoviriis ve koksakivirtis
gibi myokardiyumu etkileyen viral ajanlar, veya
genetik bozukluklar, mitokondriyal ve metabo-
lik bozukluklar gibi myokardiyumun bircok
stresorlerine nonspesifik bir cevap oldugu 6ne
surtlmustir. Bu dusiinceye gore, kronik hiper-
tansiyonda muskuler arterlerin diffiiz intimal
fibroelastik kalinlasmast EFE ile ayni mekaniz-
may1 paylasir. Kalp bir ¢esit modifiye vaskuler
bir arter olarak diisunuldiugiinde, kronik strese
cevab1 damarlarin intimasina karsilik gelecek se-
kilde endokardiyal kalinlasma olacaktir.'* Nor-
malde sayist az olan endokardiyal dtiz kas hiicre-
leri prolifere olur, fibroblastlara transforme olur-
lar ve myokardiyal stres altinda kollajen ve elas-
tin Uretirler. Bu fibroelastik reaksiyon fetal geli-
sim ve buylime esnasinda meydana gelir, do-
gumdan sonra ve siitcocugu doneminde devam
eder. Bunun daha siklikla bu hayat periyodlarin-
da meydana gelme sebebi, hayatin bu donemin-
de hiicrelerin daha buyik bir biiyiime potansi-
yelidir.® Intestinal hiperekojenisiteler de ; "strese
cevap" teorisini destekleyecek sekilde enfeksi-
yon, hipoksi, vaskiiler hastalik gibi fetal maruzi-
yetlere bir cevap olarak one sirtlmustir.”
EFE'nin fetal gelisimi esnasinda, ekokardiyogra-
fik gorintm ilk olarak, bu vakada da goruldigu
gibi endokardiyal yuzeyin hiperekojenik kalin-
lasmast ile beraber sol ventrikiiler dilatasyon ve
hipokontraktiliteyi gosterir. Gestasyonel yas bu-
yudiukee, sol ventrikul kavitesinin boyutu kiici-
lir, sol ventriktl duvarinda ilerleyici bir hiper-
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trofi ve endokardiyal ylzeydeki hiperekojenisi-
tedeki artis olur." Endokardiyumun kalinligi ile
myokardiyal stresin baslama zamani arasinda di-
rek bir iliski ne stirilmusttr.

Ultrasonografik kriterler kot kontraktiliteli
dilate bir sol ventrikiil ve endokardiyal ytizeyin
hiperekojenik parlak kalinlasmasint kapsar.! Bu-
na gore, sunulan vaka her iki kriteri tasimakta-
dir. Ayirict tantya en 6nemlileri Trizomi 21 ve 13
gibi genellikle diger morfolojik anormalliklere
de sahip olan intrakardiyak ekojen odak sebep-
leri dahil edilmelidir. Literatiirde, en erkeni 14
haftalikken tani konmus olacak sekilde rapor
edilen vakalarin cogu ikinci ve tGclincu trimes-
terde tant konmustur. Taninin zamani, ciddi bir
stres altinda oldugu anlamina gelecek sekilde
maruziyetin stresinin yaninda maruziyetin cid-
diyeti ve maruz kalan dokunun cevabu ile iliskili-
dir, dokunun reaksiyonu erken tanrya imkan ve-
recek sekilde daha belirgin olabilir.

Sonucg

EFE antenatal periyodda sporadik olarak tani
konulan nadir bir hastaliktir. Bir bulgular spek-
trumu olan ilerleyici bir durum oldugundan do-
lay1 seri ultrasonografik degerlendirme gerekli-
dir. Sebepler ile iliskili anlasmazliklar olmasin-
dan dolay1 ve vakalarin cogu bu vakada da oldu-
gu gibi sporadik oldugundan, tarama yapmak
icin bir risk popiilasyonu tanimlanmamaistir.
EFE'nin kendisi bir hastalik olmasindan ziyade
bir hastalik durumuna verilen bir cevap oldugu
her zaman hatirlanmalidir. Progresif bir lezyon
olmasindan dolayi, mikroskopik kalinlasmalar-
dan buytk degisikliklere kadar bir spektrum ha-
linde endokardiyal degisiklikler gosterir. Tara-
ma ultrasonografisi yaparken, bu akilda tutulma-
lidir ve 6nceki tarama normal olsa da kalbe 6zel
dikkat verilmelidir. Tan1 konuldugunda, fetis vi-
yabl olmadan 6nce tani konursa prognoz kot
oldugundan dolay: etkilenmis gebeligi sonlan-
dirmak akillica olacaktir. Eger boyle degilse, geri
kalan antenatal donem bir pediatrik kardiyolog
ve bir perinatologun kontroli altinda olmalidir.
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