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ÖZET 
Hurler sendromu (Mukopolisakkaridoz tip I) çeşitli 
dokularda asit mukopolisakkaritlerin birikimiyle 
karakterize, genetik bir hastalıktır. Bu makalede; 
Hurler sendromlu 7 yaşındaki bir kız hastanın, ağız, 
diş ve radyolojik bulgular üzerinde durularak olgu 
sunumu yapıldı.  
 
Anahtar kelimeler: Hurler sendromu, 
Mukopolisakkaridoz tip I, oral bulgu, diş hekimliği 
 
 

ABSTRACT 
Hurler syndrome (Mucopolysaccharidosis type I) is 
one of the genetic disorders involving disturbances 
in mucopolysaccharide metabolism resulting in 
increased storage of acid mucopolysaccharide in 
various tissues. An 7-year-old girl with Hurler 
syndrome is described in this article, with special 
emphasis on the oral, dental and radiographic 
findings. 
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Giriş 

Mukopolisakkaridozlar (MPS), nadir olarak görülen lizozomal enzim üretimindeki genetik 

bozuklukların neden olduğu, kalıtsal metabolik hastalıklardandır (1). MPS’ler etkilenen enzime göre 

yedi tip (I, II, III, IV, VI, VII ve IX) olarak sınıflandırılır. Mukopolisakkaridoz I lizozomal hidrolaz 

alfa-L-iduronidaz enziminin eksikliğinin veya yokluğunun neden olduğu otozomal resesif bir 

hastalıktır (2). Bu enzim heparin sülfat, dermatan sülfat gibi glikozaminoglikanların 

degradasyonundan sorumludur ve enzimin eksikliği bu maddelerin farklı dokularda birikimine neden 

olur (3). Mukopolisakkaritlerin birikimi ilerleyen mental retardasyona ve ilk yıldan itibaren artan 

nörolojik gelişim eksikliğine neden olmaktadır (4). MPS-I’in şiddetli formu Hurler Sendromu (MPS-I-

H) olarak da bilinir ve merkezi sinir sistemi üzerine etkilerinin erken başlangıcıyla karakterizedir (5). 

MPS-I’in daha hafif seyreden diğer formları Hurler-Scheie, Scheie sendromları olup merkezi sinir 

sistemi üzerine farkedilebilir etkileri yoktur (2).  

Hurler sendorumunun dünya genelindeki insidansı 1:100000’dir (6). Hastalığın tedavisinde kemik iliği 

transplantasyonu uygulanır (2,3). Ölüm genellikle yaşamın ikinci dekatından önce, koroner arterler ve 

kalp kapaklarında mukopolisakkarit birikimi sonucu meydana gelen değişiklikler veya alt solunum 

yolu enfeksiyonu sonucunda olur (7,8). Olguların hidrosefaliye bağlı büyük ve geniş kafa yapıları 

vardır. Sendromun cücelik, mental retardasyon, iskelet anomalileri, fıtık, hipertansiyon, kardiyak 

hastalıklar, hepatosple- nomegali, korneal opasiteler, farenks ve larenks yumuşak dokularında 

mukopolisakkarit birikimine bağlı değişiklikler, kısa kalın boyun, kifoz, azalmış eklem hareketliliği ve 

fleksiyon kontraktürleri gibi ayırıcı özellikleri bulunmaktadır (9-11). MPS-I-H’ın dental ve oral 

bulguları; hiperplastik dişetleri, kalın yaygın dudaklar,  makroglossi, mikrognati, kubbe şeklinde 
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damak, kısa ramus ve anormal kondiller, aralıklı hipoplastik çivi şeklinde dişler ve geçikmiş 

erüpsiyon, lokalize dentigeröz kist benzeri radyolüsensler, dişlerde taurodontizm şeklinde 

sıralanmaktadır (7, 11-13). Bu makalenin amacı Hurler sendromunda dental, klinik ve radyografik 

bulguların sunulmasıdır. 

Olgu  

Anne refakati eşliğinde 7 yaşında kız hasta diş ağrısı nedeniyle kliniğimize başvurdu. Alınan 

anemnezde hastanın Hurler sendromu (MPS-I-H) olduğu ve anne-babasının akraba olmadıkları, MPS-

I-H teşhisinin hastaya 2,5 aylıkken konulduğu öğrenildi. Olgunun preoperatif fizik muayenesinde 

apatik deforme yüz görünümü, makrosefali, makroglossi, hareketleri kısıtlı kısa boyun, yumuşak 

dokularda hipertrofiye bağlı gargolizym olduğu saptandı (Resim-1).  Ağız içi muayenesinde gecikmiş 

daimi dişlenme, 55,65,75 no’lu süt molar dişlerde oklüzal çürük gözlendi (Resim-2). Radyolojik 

değerlendirmede diş gelişiminin kronolojik yaşa göre geride olduğu, 71 no’lu süt dişinin persiste 

olduğu, 74 no’lu dişin kökleri, 84 no’lu dişte derin çürük, ağız içerisine sürmesi beklenen 16,26,36,46 

no’lu dişlerin gömülü kaldığı, özellikle 36,46 no’lu dişlerin çevresinde radyolüsent alanlar ve 

taurodontizm varlığı, gelişimi devam eden 17,27,37,47 no’lu dişlerin distale migre konumlandığı 

görüldü (Resim-3).  

Genel anestezi altında 55,65 ve 75 no’lu dişlerin restore edilmesi ve 71, 74 ve 84 no’lu dişlerin çekimi 

olacak şekilde tedavi planlaması yapıldı; fakat hasta genel anestezi açısından yüksek risk grubuna 

dahil olduğundan işlem yapılamadı. 

Resim 1: Hastanın fiziksel görünüşü 

 

 

Resim 2: Ağız içi görüntüsü 

 

Resim 3: Panoramik görüntüsü 
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Tartışma 

Mukopolisakkaridoz nadir görülen kalıtsal bir hastalık olup, çeşitli organlarda karakterize klinik 

görünümü vardır. Sunduğumuz vakada kalın yaygın dudaklar,  makroglosi, kısa ramus ve anormal 

kondiller, geçikmiş erüpsiyon, lokalize dentigeröz kist benzeri radyolüsensler literatüre paralel şekilde 

görülmüştür. Bununla birlikte hiperplastik dişetleri, mikrognati, kubbe şeklinde damak, aralıklı 

hipoplastik çivi şeklinde dişler gibi oral ve dental bulgulara vakada rastlanılmamıştır. 

MPS-I-H hastalarında; kemikte ilerleyici bir destrüksiyon yapan dentijeröz kist benzeri lezyonlar daha 

çok görülür ve sıklıkla mandibulada bilateral olarak tespit edilir (13). Radyografilerde 3 mm 

radyolusent görüntü molar dişlerin kronları etrafındaki folikül boyutu için kabul edilebilir sınırdır (3). 

Bu sendroma sahip hastaların radyolojik muayenesi yapılırken bu sınır dikkate alınmalı, olası bir kistik 

oluşumun gözden kaçırılmaması için hastanın rutin kontrolleri yapılmalır. 

MacLeod ve arkadaşları (14) Hurler sendromlu hastalarda hipoplastik kondilin ağız açıklığını 

kısıtladığını bildirmişlerdir. Ağız açıklığının kısıtlı olması dental girişimleri zorlaştırmaktadır. Ayrıca 

makroglossi, mikrognati, kısa kalın boyun, hipertrofiye olmuş adenotonsiller ve temporamandibular 

eklem kısıtlılığı zor veya başarısız endotrakeal entübasyon insidansını yükseltmiştir (15). 

Kooperasyon sağlanamayan hastalarda genel anestezi düşünülürken bu durum gözden 

kaçırılmamalıdır. 
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