
Öz
Katekolaminerjik polimorfik ventriküler taşikardi yapısal kalp has-
talığı olmaksızın, genetik nedenlere bağlı olarak gelişen bir ritim 
bozukluğudur.  Efor ve duygusal stres gibi sempatik uyarıyı arttıran 
nedenlerle tetiklenen ventriküler taşikardi, ventriküler fibrilasyon, 
ani kalp durması ve ölüm gelişebilir. İki yaşındaki olgu Acil Servis’e 
ani kalp durması tablosunda getirildi. Öyküsünden ağabeyi ile oy-
nadıktan sonra bayılmaları olduğu, bu nedenle başka bir merkezin 
çocuk nöroloji ve çocuk kardiyoloji polikliniklerinden izlendiği öğ-
renildi. Kalp ve akciğer canlandırması uygulanarak entübe edildi 
ve Yoğun Bakım Birimi’ne yatırıldı. Kan basıncı düşük seyrettiği 
için dobutamin ve noradrenalin başlandı. Tedavinin başlanması ile 
ventriküler taşikardi ve ventriküler fibrilasyon ve ani kalp durması 
oldu. Dobutamin ve noradrenalin kesildi, amiodaron başlandı. Ol-
gumuzun genetik çalışmasında katekolaminerjik polimorfik ventri-
küler taşikardi ile uyumlu olarak RyR2 geni ekzon 64’te heterozigot 
c.9110G>A(p.Gly3037Asp) yanlış anlamlı mutasyonu saptandı. Bu 
mutasyon dizinde ilk kez bildirilmektedir. Bu olgu efor ile bayılan 
hastalarda, nadir görülen katekoliminerjik polimorfik ventriküler 
taşikardiye dikkat çekmek ve ilk kez tanımlanan gen mutasyonunu 
bildirmek amacı ile sunulmuştur.
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Abstract
Catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia is a rhythm 
disorder that develops due to genetic reasons in the absence of 
structural cardiac abnormalities. Ventricular tachycardia, ventricu-
lar fibrillation, cardiac arrest, and death may occur. Two-year-old 
patient presented to the Emergency Department with sudden car-
diac arrest. He had syncope attacks after playing with his brother 
and he was followed up by the pediatric neurology and cardiology 
clinics. Cardiopulmonary resuscitation was performed, and he was 
then transferred to the Intensive Care Unit because of hypotension; 
dobutamine and norepinephrine treatment was started. After treat-
ment, ventricular tachycardia, ventricular fibrillation, and cardiac 
arrest developed. Dobutamine and noradrenaline was stopped im-
mediately and amiodarone was started. A genetic test revealed het-
erozygote missense mutation (c.9110G>A(p.Gly3037Asp)) in exon 64 
of the RYR2 gene, which is compatible with catecholaminergic poly-
morphic ventricular tachycardia. This mutation has been reported 
in the literature for the first time. This case is presented with the 
purpose of highlighting catecholaminergic polymorphic ventricular 
tachycardia.
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Giriş

Katekolaminerjik polimorfik ventriküler taşikardi yapı-
sal kalp hastalığı olmaksızın, genetik nedenlere bağlı 
olarak gelişen bir ritim bozukluğudur. Küçük yaşlardan 
itibaren sempatik uyarıyı arttıran nedenlerle tetiklenen 

ventriküler taşikardi, ventriküler fibrilasyon, ani kalp 
durması ve ölüm gelişebilir (1, 2). Bu hastalık en ölüm-
cül iyon kanal bozukluğu olarak tanımlanmaktadır (3). 
Genellikle çocuklarda ve genç erişkinlerde görülür (1). 
Katekolaminerjik polimorfik ventriküler taşikardili has-
talarda ventriküler taşikardi atakları sonucu sersemlik, 



baş dönmesi ve bayılma gibi belirtiler görülebilir (1, 2). 
Ancak yakınmaların nedeni başka hastalıklara bağlan-
dığından bu olgular genellikle geç tanı almaktadırlar. 

Çoğunlukla kalpteki ryanodin reseptörünü kodlayan 
RyR2 geni üzerinden otozomal baskın olarak kalıtılır. 
Daha az sıklıkla kalsequestrin genini kodlayan CASQ2 
mutasyonu ile ya da sporadik olarak da oluşabilir (1-4). 
Bu genler hücre içi kalsiyum salınımı ve kasılma ile il-
gili işlev göstermektedirler. Bu olgu efor ile bayılan has-
talarda, nadir görülen katekoliminerjik polimorfik vent-
riküler taşikardiye dikkat çekmek ve ilk kez tanımlanan 
gen mutasyonunu bildirmek amacı ile sunulmuştur.

Olgu

İki yaşında erkek olgu, acil servisimize ambulans ile ani 
kalp durması tablosunda getirildi. Ambulans olgu bayıl-
dıktan sonra yaklaşık 15 dak. içinde eve ulaşmış ve has-
tayı yaklaşık 30 dak. içinde Acil Servis’e getirmişti. Evde 
ağabeyi ile oynarken bayıldığı ve sonrasında kalbinin 
durduğu öğrenildi. Getirildiğinde nabzı alınamıyordu 
ve solunum çabası yoktu. Olguya kalp ve akciğer can-
landırması uygulanarak entübe edildi. Kalp ve akciğer 
canlandırması sonrası nabzı zayıf olarak alınabilen ve 
periferik dolaşımı bozuk olan olgu Çocuk Yoğun Bakım 
Birimi’ne yatırıldı. Öyküsünde olgunun efor ile ortaya 
çıkan ve tekrarlayan bayılma atakları nedeni ile başka 
bir merkezin çocuk nöroloji polikliniğinden izlendiği ve 
nöromotor gelişiminin yaşı ile uyumlu olduğu öğrenil-
di. Bayılmaları nedeni ile epilepsi düşünülerek fenobar-
bital başlanmıştı. Ancak buna rağmen bayılmalarının 
devam etmesi üzerine çocuk kardiyoloji polikliniğinde 
muayene, elektrokardiyografi (EKG) ve ekokardiyografi 
yapılarak normal olarak değerlendirildiği öğrenildi. An-
nesi tarafından bayılma ataklarının genellikle ağabeyi 
ile oynadıktan hemen sonra geliştiği ifade edildi. Kalp 
tepe atımı 120/dak, kan basıncı 80/40 mmHg, nabız-
ları zayıf, periferik dolaşımı kötü idi. Serum fizyolojik 
20 cc/kg dozunda iki kez yüklendi ve pozitif inotropik 
ilaçlardan dobutamin ve noradrenalin başlandı. Dobu-
tamin ve noradrenalin başlandıktan sonra ventriküler 
taşikardi ve hemen sonrasında ventriküler fibrilasyon 
gelişerek tekrar ani kalp durması oldu (Resim 1a, b). Do-
butamin ve noradrenalin tedavisi kesildi. Amiodaron 
tedavisi 5 mg/kg/gün yükleme dozunda 30 dak. içinde 
verildi. Olgunun aritmileri amiodaron ile kontrol altı-
na alındı. Amiodarona 24 saat 10 mg/kg/gün infüzyon 
şeklinde devam edildi. İnfüzyon dozu kademeli olarak 
azaltılarak kesildi ve 5 mg/kg/gün ağızdan tablet olarak 
idame tedavisine başlandı. Yapısal kalp sorunu açısın-

dan yapılan ekokardiyografide bir bozukluk saptanma-
dı. Amiodaronun yan etkileri açısından hasta yakından 
izlendi. İki kez ani kalp durması gelişen ve canlandırma 
uygulanan olguda hipoksiye bağlı ciddi nörolojik hasar 
ve motor mental gerilik oluştu. Olgu yatışının 31. gü-
nünde, normal sinüs ritminde amiodaron kullanmak 
üzere taburcu edildi.

Bu bilgiler ışığında olguda ön planda katekolaminerjik 
polimorfik ventriküler taşikardiden şüphelenildi. Daha 
önce başvurduğu Çocuk Kardiyoloji Bölümü ile iletişime 
geçildi. Olgunun poliklinik başvurusu sırasında çekilen 
EKG’sinin sinüs ritminde olduğu ve düzeltilmiş QT me-
safesinin normal bulunduğu bilgisi alındı. Efor sonra-
sı gelişen bayılma ataklarının, katekolamin salınımına 
ikincil gelişen olası kalp aritmilerinden kaynaklandığı 
ve katekolaminerjik ilaçlar sonrası ventriküler taşikardi, 
ventriküler fibrilasyon, ani kalp durması gelişmesinin, 
yapısal kalp sorunu saptanmamış olmasının, düzeltil-
miş QT mesafesinin normal bulunmasının da bu tanıyı 
destekler nitelikte olduğu düşünüldü. Hastanın genetik 
çalışmasında, katekolaminerjik polimorfik ventriküler 
taşikardi tanısı ile uyumlu olarak RyR2 geni ekzon 64’te 
heterozigot c.9110G>A(p.Gly3037Asp) yanlış anlam-
lı mutasyon saptandı. Anne ise taşıyıcı olarak bulundu. 
Katekolaminerjik polimorfik ventriküler taşikardi tanısı 
konulduğu için amiodaron tedavisi kesilerek, beta blo-
ker olarak propronalol başlandı. Aile ile diğer tedavi se-
çenekleri konuşuldu, sol kardiyak sempatik denervasyon 
ve yerleştirilebilen kardiyak defibrilatör tedavisi bir se-
çenek olarak sunuldu. Fakat olguda ciddi nörolojik hasar 
ve motor mental gerilik gelişmiş olması nedeni ile aile 
bu tedavileri kabul etmedi. Olgu halen katekolaminer-
jik polimorfik ventriküler taşikardi tanısı ile propranonol 
kullanmakta ve Çocuk Kardiyoloji Polikliniği’nden 20 
aydır kalp açısından sorunsuz bir şekilde izlenmektedir. 
Hastanın ebeveynlerinden sözlü onam alınmıştır.

Tartışma

Katekoleminerjik polimorfik ventriküler taşikardi, ya-
pısal kalp hastalığı olmaksızın, genetik nedenlere bağlı 
olarak gelişen, efor ve duygusal stresle tetiklenen ka-
tekolamin salınımına bağlı ventriküler taşikardi olarak 
tanımlanır (1, 2). Olguların ilk başvuru şekli ani kalp 
durması olabilir. Dizinde hastaların yaklaşık %30’unun 
ani kalp durması tablosunda başvurduğu ve yarısından 
fazlasında da yaşamın ilk otuz yılında ani kalp durma-
sı geliştiği bildirilmiştir (1, 2). Doktora başvuruların bir 
diğer sebebi ise bayılma ataklarıdır. Olgular tekrarla-
yan bayılma ve bilinç kaybı atakları nedeni ile yanlış 
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tanı alarak epilepsi ya da vazovagal senkop tanıları ile 
izlenebilmektedir. Priori ve ark. (5) çalışmalarında 26 
olgunun 16’sının ilk olarak bayılma yakınması ile baş-
vurduğunu; bu olgularda bayılmanın, vazovagal senkop 
ve nörolojik nedenlere bağlandığından tanının ancak 
2±0,8 yıl sonra koyulabildiğini bildirmişlerdir. Özellikle 
küçük çocuklarda tanı koymak son derece güçtür. Efor 
ve stresin olmadığı durumlarda, bizim olgumuzdaki 
gibi EKG ve 24 saatlik ritim kaydı tamamen normal 
olabilir. Ekokardiyografide yapısal kalp bozukluğu sap-
tanmaz. Egzersiz testi ya da isoproterenol infüzyonu ile 
ventriküler taşikardinin uyarılması ile tanı konulabilir 
(1). Bizim olgumuzda olduğu gibi küçük çocuklarda eg-
zersiz testi yapılamaması, tanı koymayı güçleştirir.

Katekoleminerjik polimorfik ventriküler taşikardili hasta-
ların yaklaşık %60’ında RyR2 geninde mutasyon vardır (1).  
Priori ve ark. (6), ilk kez 2001 yılında katekolaminerjik 
ventriküler taşikardili hastalarda kardiyak ryanodin re-
septör genindeki mutasyonları tanımlamışlardır. Son 
10 yıl içinde RyR2 geninde, katekolaminerjik polimorfik 
ventriküler taşikardi ile ilişkili olan 100’den fazla mu-
tasyon saptanmıştır (1, 2, 4, 5). Bizim hastamızda sap-
tanan ekzon 64’te heterozigot c.9110G>A(p.Gly3037Asp) 
yanlış anlamlı mutasyonu dizinde ilk kez bildirilmekte-
dir. Kalsequestrin 2 (CASQ2) genindeki mutasyonlar da 
katekolaminerjik polimorfik ventriküler taşikardilerin 
%1-2’sinden sorumludur (1). Bunların dışında kalmo-
dulin 1 (CALM1), triadin (TRDN) ve SCN5A genlerin-

Resim 1. a, b.	 Olgunun Yoğun Bakım Birimi’ndeki izleminde kaydedilen normal sinüs ritmi (a). Olgunun Yoğun Bakım Birimi’nde-
ki izleminde kaydedilen ventriküler taşikardisi (b)

a

b
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deki mutasyonlar da bildirilmiştir (1). Katekolaminerjik 
polimorfik ventriküler taşikardi otozomal baskın ya da 
otozomal çekinik olarak kalıtılabilir. Sporadik de olabilir. 
Ani kalp durması ya da egzersizle tetiklenen çift yönlü 
ventriküler taşikardi olan hastalar, otozomal baskın ka-
lıtım şekli gösteriyor ise RyR2 geninde dizi analizi öne-
rilir. Eğer kalıtım şekli otozomal çekinik ise CASQ2 geni 
incelenmelidir (1). Henüz insanlarda uygulanan bir ge-
netik tedavi yoktur; ancak yakın geçmişte CASQ2 geni 
taşıyan viral vektörler verilerek yapılan başarılı hayvan 
çalışmaları yayınlanmıştır (1).

Katekolaminerjik polimorfik ventriküler taşikardi yöneti-
minin temelini, orta ve yüksek yoğunluklu efor kısıtlaması 
ve yüksek doz beta bloker (propronalol, nadolol) ilaç uy-
gulaması oluşturur. Tedavide son zamanlarda propronalol 
yerine nadolol önerilmektedir (7). Beta bloker ilaçlar altın-
da gelişen aritmilerde flekainid etkili bir tercihtir. Flekai-
nid çeşitli mekanizmalar üzerinden etkili bir antiaritmik 
ajandır. Direkt RyR2 blokajı da bu mekanizmalardan bi-
ridir. Katekolaminerjik polimorfik ventriküler taşikardi 
tedavisinde amiodaron kullanımı ile ilgili yeterli bilgi 
yoktur. İlk kez Sioros ve ark. (8) katekolaminerjik ventri-
küler taşikardi tanılı bir hastada 28 ay boyunca amiodaron 
tedavisi ile aritmi gelişmediğini bildirmişlerdir. Bizim ol-
gumuzda da genetik sonuç öğrenilene kadar amiodaron 
tedavisi kullanılmıştır. Bu süreç içinde olgumuzda arit-
mi saptanmamıştır. Ancak genetik sonuç öğrenildikten 
sonra beta bloker tedavisine geçilmiştir. Beta bloker ilaç 
kullanılmasına rağmen aritmisi kontrol altına alınamamış 
hastalarda, sol kardiyak sempatik denervasyon uzun süreli 
ritim kontrolü sağlayabilir. De Ferrari ve ark. (9) altmış üç 
hasta üzerinde yaptıkları çalışmanın sonucunda; uygun 
ilaç tedavisine rağmen bayılma atakları olan hastalarda 
ikinci basamak tedavisi olarak yerleştirilebilen kardiyak 
defibrilatörden önce sempatik denervasyonun denenme-
sini önermişlerdir. İki bin on üç yılında yayınlanan kalıtsal 
aritmi sendromlarının tanı ve tedavisi konusundaki öne-
rilerde ise, ilaç tedavisine rağmen devam eden aritmiler-
de ve   kalp, akciğer canlandırması uygulanmış bir olay 
yaşayan hastalarda yerleştirilebilen kardiyak defibrilatör 
kullanılması vurgulanmıştır (10). Fakat yerleştirilebilen 
kardiyak defibrilatörün de olumsuz yanları vardır. Verilen 
uygunsuz şoklar ile gelişen adrenerjik deşarja bağlı ciddi 
aritmi ve ölüm en önemli sorundur.

Sonuç olarak; efor ile tekrarlayan bayılma atakları olan 
olgularda ritim bozuklukları akla gelmelidir. Öyküde 
bayılma ataklarının eforla başlayıp başlamadığı mut-
laka sorgulanmalıdır. Yanlış tanı alarak epilepsi ya da 
vazovagal senkop tanısı ile izlenen hastalar, adrenerjik 

uyaranlar sonucu, bizim olgumuzda olduğu gibi ani 
kalp durması ile karşımıza gelebilirler. Bu nedenle efor 
ile tekrarlayan bayılma ataklarında katekolaminerjik 
polimorfik ventriküler taşikardi nadir görülse de ayırıcı 
tanıda düşünülmelidir.

Hasta Onamı: Sözlü hasta onamı bu çalışmaya katılan hasta-
nın ailesinden alınmıştır. 
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