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OZET

Morquio Sendromu (Mukopolisakkaridoz tip 4) (MS) siddetli iskelet deformiteleriyle seyreden, oto-
zomal resesif kalitilan bir hastaliktir. Bu yazida oniki yasinda MS ile izlenen ve sirecte psikotik bul-
gulu majoér depresif bozukluk tanisi alan bir kiz olgu sunulmustur. Olgunun tanisi, Okul Cagi Cocuk-
lari icin Duygulanim Bozukluklari ve Sizofreni Goriisme Cizelgesi - Simdi ve Yasam Boyu Sekli ile
Amerikan Psikiyatri Birligi Mental Bozukluklarin Tanisal ve Sayimsal El Kitabi, Dérdiincti Baskisi kul-
lanilarak konmustur. Hasta, sertralin ve risperidon ile sagaltilmistir. Bu olgunun, kronik fiziksel
hastaliklarda psikiyatri ve pediatri arasindaki konsultasyon liyezon ¢alismasinin gereklilik ve dnemi-
nin vurgulanmasi agisindan ve MS'nin psikiyatrik yonleriyle ilgili calismalarin azli§i nedeniyle 6nem-
li oldugu dustnulmektedir.

Anahtar sozcukler: Depresif bozukluk, Morquio sendromu, psikotik bulgu, stregenfiziksel hastalik
SUMMARY: MORQUIO SYNDROME AND MAJOR DEPRESSIVE DISORDER WITH PSYCHOTIC FEA-
TURES. A CASE REPORT

Morquio Syndrome (Mucopolysaccharidosis type 4) (MS) is an autosomal recessive genetic disorder
with severe skeletal deformities. Here we presented a twelve years old girl with MS who was diag-
nosed as "major depressive disorder, with psychoticfeatures". Kiddie Schedulefor Affective Disorders
and Schizophreniafor School Age Children-Present and lifetime version and Diagnostic Criteria of
Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, 4th edition were used by diagnosis procedure.
The case was treated using sertraline and risperidone. This case was thought to be importantfor dis-
cussing because of emphasizing the necessity and importance of consultation liaison work between
pediatry and psychiatry departments for chronic physical diseases and also because of the limited

number of studies about the relationship between psychiatric conditions and MS.
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giris

Kronik tibbi bir hastaliyi olan ¢ocuklar, fiziksel
saghgi iyi olanlara gére duygusal ve davranissal
sorunlar acisindan daha fazla risk altinda bulun-
maktadir. Uyum bozukluklari, anksiyete bozuk-
luklari, depresif bozukluklar kronik hastalik
surecinde cocuk ve genclerde siklikla gozlen-
mektedir (Immelt 2006).

Kronik seyirli bir hastalik olan Morquio
Sendromu (Mukopolisakkaridoz tip 4) (MS) ke-
ratin sulfatin yikiminda gerekli olan N-Ase-
tilgalaktozamin-6-sulfat-sulfataz enziminin ek-
sikligi nedeniyle lizozomlarda mukopolisak-
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karidlerin birikimi ile karakterize ve otozomal
resesif kalitilan bir hastaliktir. Bu eksiklik
nedeniyle, birincil olarak iskelet sisteminde
(kikirdak ve kemiklerde) anormal miktarlarda
keratin depolanmakta ve siddetli iskelet defor-
miteleri meydana gelmektedir. Sinir sistemi ve
kardiyovaskuler sistem de ayni birikim nede-
niyle etkilenebilmektedir (Watts ve Gibbs 1986).

MS'nin insidansi bir milyonda (¢ olarak
bildirilmektedir (Goldberg 1996). Mukopolisak-
karidoz tip 4 hastaliyi olan bebekler normal
gorinimde dogmakta, hastahigin gozle gorultr
Ozellikleri bebeklikte ve cocuklukta gelismekte-
dir. Genellikle zeka geriligi bulunmamakta,
bireyler normal ya da normale yakin zeka kapa-
sitesine sahip olmaktadirlar (Cervantes ve
Lifschitz 1990).

Morquio sendromunun bir dizi karakteristik
fiziksel 6zelligi bulunmaktadir (Behrman ve ark.
1996, Goldberg 1996). Bu sendroma sahip ¢ocuk-
larda, sendromun siddetiyle orantili olarak
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cesitli dizeylerde iskelet ve dis bozukluklari
gorulebilmektedir (Nelson ve ark. 1988,
Rudolph 1996). Yuz sekil bozukluklari diger
mukopolisakkaridozlara oranla daha az
gorulmektedir (Watts ve Gibbs 1986). Bununla
birlikte, korneal bulutlanma, karaciger ve dalak
bUyumesi, abdominal protriizyon gorulebilmek-
te; kalp kapak defektleri, aort yetmezligine de
rastlanilabilmektedir (Behrman ve ark. 1996,
Goldberg 1996).

Morquio sendromu olan ¢ocuklarin psikiyatrik
belirtileri ve tanilar Gzerine yapilmis cok az
calisma bulunmakla birlikte, Bax ve Coville
(1995) MS olan kucguk yastaki cocuklarin konti-
nans sorunlari oldugunu ve 5-9 yas arasi olgu-
larda uyku sorunlarinin siklikla izlendigini
bildirmislerdir. Ayni ¢alismada, yaslari on ile
onbes arasinda bulunan 10 ¢ocuktan besi anne
babalari tarafindan "korku dolu” olarak tarif
edilmistir. Diger mukopolisakkaridozlara oranla
Morquio sendromunda, davranis sorunlari ¢ok
daha dusuk oranlarda bildirilmektedir (Bax ve
Coville 1995).

Bu yazida, psikotik bulgulu olmasi nedeniyle
carpici oldugu dasunidlen 12 yasinda Morquio
sendromu olan kiz olgunun izlem, tani suireci ve
sagaltimi sunulmus, kronik bir hastaliktaki
depresyon tablosu tartisiimaya calisiimistir.

Hastanin bilimsel yayin olarak yazilacagina ve
kimlik bilgilerinin sakli tutulacagina dair ailesi
ve kendisinden yazili onam formu alinmistir.

OLGU SUNUMU

Cocuk Saghgr ve Hastaliklari Klinigi Endokrin
Hastaliklar ve Metabolizma Birimi tarafindan
Morquio sendromu tanisiyla izlenen oniki yasin-
daki kiz hasta, suskunluk ve aglama yakin-
malarinin deg@erlendirilmesi istemiyle Cocuk ve
Ergen Psikiyatrisi poliklinigine yonlendirilmistir.

Oykii

Hastanin konsultasyon liyezon birimince deger-
lendirmesinde, ilk yakinmalarinin suskunluk ve
ardindan hickirarak aglamalar ile basladigi
anlasiimis, hastanin bu durumu, "¢ok sikiliyo-
rum, icimden aglamak geliyor" diyerek ifade
ettigi 6grenilmistir.

Bu belirtilerin ardindan, insanlardan kag¢ma,
sanki birini arar gibi cevreye bakinma, birinin
geldigine dair korkular, kapilari Kilitletme,
perdeleri kapattirma, evdekilere karsi dismanca
tutumlar, ailesinin korktugu kimselerle isbirligi
yaptiklarini disiinme, anne ve babasini onlarla
birlik olmakla suclama, televizyon izlemekten
kacinma, televizyonu kapattirma, agilmasina
izin vermeme seklinde yakinmalarin eklendigi
belirtilmektedir. Bu yakinmalarin baslamasi ile
birlikte hastanin higbir sey yemedigi ifade
edilmektedir.

Bu belirtilerle ilgili 6ykisu ayrintilandirildigin-
da, hastanin yakinmalarinin basvurudan yak-
lasik 10 giin 6nce baslamis oldugu anlasiimistir.
Oncelikle suskunlugu olan hastanin ardindan
aglamalari ve diger belirtilen korku ve stiphe-
lenmelerin eklendigi aktarilmistir. Bu yakin-
malarin 6ncesinde herhangi bir stresér etken
tanimlanmamakta ve ilk defa bu sekilde yakin-
malarin oldugu belirtilmektedir.

Ozgecmis ve Soygecmis Oykiisii

Hasta, sezaryen ile zamaninda dogmustur.
Annesinin, hastaya gebeligi stirecinde dusuk
tehdidi (abortus imminens) oldugu belirtilmek-
tedir. Dogum agirhigi 3000 gr. olan olgunun
dogum sirasinda ve sonrasinda herhangi bir
sorun yasanmamistir. Motor gelisimde; 6. ayda
desteksiz oturdugu, 12. ayda yarudagi ve 12. ay
civarinda tek kelimeler kullandigr belirtilmekte,
bir gecikme tariflenmemektedir. Ginduz idrar
kontinansi ile gaita kontinansinin iki yas civarin-
da oldugu, ancak halen gece idrar kagirmasinin
sirdigl aktarilmaktadir. Olgu sik enfeksiyon
gecirmesi nedeniyle tekrarlayan defalar hasta-
neye basvurmus ve iki yasinda Morquio sendro-
mu tanisi almistir. Ozgecmisinde daha 6nceden
herhangi bir psikiyatrik degerlendirme basvu-
rusu olmamistir.

Soygecmisine bakildiginda, anne ve baba birinci
derece akraba evliligi yaptiklari belirlenmistir.
Anne 38 yasinda lise mezunu ev hanimi, baba 38
yasinda lise mezunu memurdur. Annenin bes
gebeliginin ikisi dogum, ¢l distk ile sonuglan-
mistir. Olgunun 8 yasinda saglikli bir erkek
kardesi vardir. Ailede psikiyatrik hastalik
Oykusi bulunmadigi belirtilmektedir.
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Fizik Baki ve Yapilan Tetkikler

Hastanin agirligi 13 kilogram (<3p), boyu 98
santimetredir (<3p). Govde ve boyun kisa, bacak
kemikleri goreceli uzun, kollari kisadir. Dirsek
eklemleri ve el bilekleri genistir. Dizler ice
donuktur ve ordekvari yuruyts gozlenmekte-
dir. Orta yz bélgesinde sekil bozuklugu, burun
kokd basikligi, alt cenede 6ne cikiklik ve agiz
yapisinda genislik bulunmaktadir. Hastada,
korneal bulutlanma (korneal dokuda muko-
polisakkaridoz birikimi nedeniyle), karaciger ve
dalak buyumesi mevcuttur. Karin 6ne dogru
cikintihdir.

Hemogram ve rutin biyokimya (aclik kan sekeri,
ure, BUN, serum protein duzeyleri, tiroid
fonksiyon testleri, karaciger fonksiyon testleri)
tetkikleri olagan saptanmistir. Norolojik deger-
lendirmesi, beyin manyetik rezonans gorin-
tilemesi ve EEG'si normal sinirlardadir.

Biling, bellek ve yonelimi normal olan hastanin
ruhsal deg@erlendirme bulgulari "depresif
duygudurum, irritabilite, degersizlik duygulari,
ilgi, istek kaybi, anksiyete, 6lum dusunceleri,
ailesine karsi hostilite, konsantrasyon gucluk-
leri, baslangi¢ ve orta insomnia, gece isemesi,
referans sanrilari, persekiisyon sanrilari” olarak
kaydedilmistir. Hastanin bu belirtiler disinda
baska bir psikopatolojik bulgusu yoktur.

Tani ve Sagaltim

Olgu ile DSM-IV, Eksen | tanisi igin, Okul Cagi
Cocuklari i¢in Duygulanim Bozukluklari ve
Sizofreni Gorusme Cizelgesi -Simdi ve Yasam
Boyu Sekli (Amerikan Psikiyatri Birligi 1994,
Kaufman ve ark. 1997, Gokler ve ark. 2004) kul-
lanilarak gorusme yapilmis; depresif duygudu-
rum, irritabilite, degersizlik duygulari, ilgi istek
kaybi, 6lum dusunceleri, hostilite, anksiyete,
konsantrasyon guclukleri, baslangic ve orta
insomnia, gece isemesi, referans sanrilari,
persekisyon sanrilart belirlenmistir. Hastanin
belirti orGntlst ve ortaya cikis sirasi da goz
ontinde bulundurularak, "major depresif bozuk-
luk, psikotik bulgulu, duygudurumla uyumlu”
ve "endrezis nokturna" tanilari konmustur.
Hastalik siddeti, Global Klinik izlenim Olcegi -
Siddet kullanilarak bes (belirgin sekilde hasta)
olarak belirlenmistir.

Morquio Sendromu ve Depresyon

Hastanin psikofarmakolojik sadaltimina sert-
ralin 25 mg/gun ve risperidon 0.25 mg/gin
biciminde baslanmis, bir hafta icinde sertralin
dozu 50mg/gun olarak duzenlenmistir.
Hastanin ailesine hastalik ile ilgili bilgi verilmis-
tir. ikinci hafta icinde, bu sagaltim ile 6lim
dislinceleri, asiri aglama ve referans sanrilari
azalmistir. Klinik olarak psikotik bulgularda
duzelme go6zlenmesi Uzerine kullanilan ilag
dozlarinda degisiklik yapilmamustir. iki aylik sik
aralikh (haftada bir poliklinik gérusmeleri, ayni
hafta icinde telefon ile takip) izlem sonunda
belirtilerin tamamina yakini dtzelmistir. Global
Klinik izlenim Olcegi - iyilesme derecesi bir
(ileri derecede duzeldi) olarak belirlenmistir.

Hasta halen ¢ocuk psikiyatrisi klinigi, konstiltas-
yon liyezon birimi tarafindan iki ayda bir olmak
Uzere izlenmektedir, kullandigi ilaglar izlemde
azaltilarak kesilmistir.

TARTISMA

Cocukluk ¢agr depresyonunun yayginhigr %0.4-
2.5 olarak bildirilmektedir, ergenlik déneminde
bu oran %4-8.3'dur (Anderson ve ark. 1987,
Fleming ve Offord 1990). Depresyon Uzerine
yapilan calismalar depresyon insidansinin yas
ile arttigini belirtmektedir. Depresyon insidansi
okul dncesi ¢ocuklarda %0.9; okul ¢ocuklarinda
%1.9 ve ergenlerde % 4.7 olarak bildirilmektedir
(Carlson ve Kashani 1988). Prevalans ve insi-
danstaki yasla ortaya ¢ikan degisiklikler,
kalitimsal yatkinlik, pubertedeki hormonal
degisiklikler ve sosyokdlttirel etmenlerle agik-
lanmaktadir. Siregen fiziksel bir hastaligi olan
cocuk ve genclerde daha fazla duygudurum ve
diger psikiyatrik bozukluklarin olabilecegi de
bilinmektedir (Kovacs ve ark. 1984, Tamar ve
ark. 1997, Szigethy ve ark. 2004, Lewis-Jones
2006, Immelt 2006).

Yazinda Morquio sendromundaki psikiyatrik
tablolarla ilgili yapilmis calisma sayisi oldukgca
sinirhdir. Bu hastaliga sahip cocuklarda, konti-
nans sorunlari, uyku bozukluklari ve korkular
Uzerinde durulmus ancak psikiyatrik hastalik
estanilar1 ile ¢alisma yapilmamistir (Bax ve
Coville 1995). Japonya'dan bildirilen bir olgu
sunumunda, mukopolisakkaridoz sendromu
olan bir erigkin hastanin uyku sorunlari ve
O0zkiyim diasincelerinin sagaltimindan bahse-
dilmektedir (Watanabe ve ark. 2007).
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Morquio sendromu olan geng erigkinlerin yuzde
ellisinin ortopedik gugcliklerini ortadan kaldir-
mak ve yasam Kkalitelerini arttirmak icin hayat-
lari boyunca en az bir kez opere olduklari
bildirilmektedir (Montano ve ark. 2007).

Saregen bir fiziksel hastalikta depresyon tanisi
koymak oldukca gugctiar, cinkd hastahigin ken-
disi, uyku bozuklugu, istah kaybi, enerji azhgi
ve yorgunluk gibi bir takim vejetatif belirtilere
neden olabilir. Sugluluk duygulari, umutsuzluk,
O0zkiyim duastnceleri varliginda depresyon
tanisini  koymak daha kolay olmaktadir.
Hastamizda, 6nceden gece isemesi disinda, her-
hangi bir psikiyatrik belirti bulunmamaktadir.
Hastanin klinik degerlendirmesinde o6ncelikle
depresif duygudurum, ilgi istek kaybi, ice
kapanma, degersizlik duygulari, anksiyete ve
konsantrasyon gucliklerinin olmasi ve bunlara
o6lum dusuncelerinin eklenmesi depresif bozuk-
luk tanisini dastindrmustr. Hastanin uyku ve
istah sorunlari, kronik hastaligina bagl olabile-
cek belirtiler olmakla birlikte, varlklari daha
Oonceden tarif edilmemektedir, diger depresif
yakinmalarla birlikte baslamistir. Bu nedenle
uyku ve istah ile ilgili sorunlar da depresif tablo-
nun bir parcasi olarak dusuntlmusttr. Hastada
kabarmis, taskin duygudurum, grandiyozite
gibi bir manik epizod belirtisinin olmamasi,
onceki 6ykisu arastirildiginda da boyle bir bul-
guya rastlanmamasi bipolar bozukluk tanisini
dislamamiza neden olmustur. Hastada ilerleyen
donemlerde belirlenen referans ve persekisyon
sanrilari sizofrenik bozukluk ile de ayirici tani
yapilmasini gerektirmektedir. Hastanin depresif
belirtilerinin baslamasindan sonra psikotik bul-
gularin belirmesi, bu bulgularin duygudurumla
uyumlulugu ve antidepresan ile birlikte oldukca
distk doz bir antipsikotik sagaltimdan yarar-
lanmasi, hastanin sagaltimdan sonra eski islev-
sellik duzeyine dénmesi nedeniyle sizofrenik
bozukluk tanisi dislanmistir. Nérolojik deger-
lendirmenin, EEG ve beyin MR'min normal
olmasi organik kokenli bir durumu (ensefalit,
epilepsi gibi) dislamistir.

Bu hasta 6rneginde, hastanin psikiyatrik tani-
sinin koyulmasi ve sagaltiminin yani sira bir
konstultasyon liyezon calismasinin da 6nemi
ortaya c¢ikmaktadir. Pediatrik Endokrin Has-
taliklar ve Metabolizma Biriminde izlenen hasta,
psikiyatrik belirtileri ortaya ¢iktiginda Cocuk ve

Ergen Psikiyatrisine yonlendirilmis, burada
sagaltimi diizenlenmis ve hastanin bundan son-
raki izlemine her iki birimde de devam etmesi
planlanmustir.

Bu hastanin, epilepsi, diyabet, organ yetmezlik-
leri gibi daha sik gordigimuz stregen fiziksel
hastaliklar disinda nadir goértilen mukopoli-
sakkaridoz grubu sendromlardan olmasi, geli-
sen tablonun oldukca dikkat cekici olmasi ve
yazinda bu hastalik grubundaki c¢alismalarin
sinirhhdi nedeniyle tartisiimaya de@er oldugu
dustnulmektedir.
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