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Ug kardesteki ayni1 nazal tip deformitesi

The same nasal tip deformity in three siblings

Dr. Emine Aydin,' Dr. Filiz Aydogan,' Dr. Eren Tastan,' Dr. Erhan Arslan,! Dr. Yusuf Tunca?

!Ankara Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Kulak Burun Bogaz Hastaliklar: Klinigi, Ankara, Tiirkiye
*Giilhane Askeri Tip Akademisi Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Dogustan burun anomalileri, tim diger sistem anomalileri gibi embriyogenez ve organogenez sirasindaki hatalardan
olugsmaktadir. Nazal tip anomalileri genellikle diger sistem patolojileri ve sendromlarla birlikte gérilir. Bu makalede
U¢ kardeste ayni nazal tip gériinimine yol agan burun anomalisi sunuldu.

Anahtar Sézciikler: Dogustan; nazal tip deformitesi; sendrom.

Similar to all other system anomalies, congenital nasal anomalies are caused by the defects during embriyogenesis
and organogenesis. Nasal tip anomalies are usually accompanied by other systemic pathologies and syndromes. In this
article, we report a nose anomaly with the same nasal tip appearance in three siblings.
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Dogustan anomaliler, embriyogenezdeki bir
hataya bagli olarak olusan bozukluk ya da embri-
yonun bilytimesini etkileyen durumlarda olusan
sekil ve fonksiyon bozukluklariyla ortaya ¢ikar.
Embriyolojik yasamda, burun ve paranazal sintis-
lerin gelisimi noral krest hiicrelerinin fétal tigtincii
haftada mezenkim igerisine gb¢ii sonrasi baglar.
Burun kanatlari nazal medial ve lateral ¢ikintilarin
birlesmesiyle olusur. Bu kritik gog stirecinin gesitli
nedenlerle etkilenmesi, burun ve paranazal siniis-
lerde pek ¢ok dogustan anomalinin olusmasina yol
agmaktadir.!

Dogustan burun anomalileri Losee ve ark.”
tarafindan dort gruba ayrilarak siiflandirilmistir;

Tip 1: Hipoplazi ve atrofi,
Tip 2: Hiperplazi ve duplikasyonlar,

Tip 3: Yariklar,
Tip 4: Neoplaziler ve vaskiiler anomaliler.

Erken yiiz embriyogenezi sirasindaki bir
bozukluk, koanal atrezi, medial veya lateral nazal
kleft, nazal aplazi gibi ¢ok sayida potansiyel ano-
maliye neden olabilir."

Bu makalede ti¢ kardeste ayni nazal tip goriinii-
miine yol agan burun anomalisi sunuldu. Literatiir
taramasinda bu 6zelliklere sahip olgulara rastlan-
mad1
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Ug kardesteki ayni nazal tip deformitesi

nazal tip deformitesi izlendi (Sekil 1). Muayene
esnasinda yaninda olan sekiz yasindaki kiz kar-
desinde de ayni deformitenin oldugu tesadiifen
gortldi (Sekil 2). Aileyle gorisiildiigiinde 15
yasindaki biiyiik erkek kardeste de ayni patoloji-
nin oldugu 6grenildi (Sekil 3). Nazal tip deformi-
tesi olan ti¢ kardes ileri inceleme i¢in muayeneye
cagrildi. Ug kardesin burun muayenesinde; alt
lateral kikirdaklarin medial ve middle bacaklari-
nin kisa ve az gelismis, middle bacaklar arasinda-
ki aginin genis ve nazal tipin basik oldugu izlendi
(Sekil 4). Nazal septum ve konkalar dogaldi
Buytuik erkek kardeste ilave olarak yarik dudak
deformitesi vardi ve bu nedenle ameliyat gecir-
misti. Bunun disinda diger kulak burun bogaz ve
sistem muayeneleri ve taramalar1 dogaldi, men-
tal retardasyon yoktu. Oykiide bu kardeglerin
tigtincii dereceden akrabalari dahil olmak tizere
hi¢ kimsede burun anomalisi veya herhangi bir
genetik anomali yoktu. Hastalar Genetik Bilim
Dali ile konsiilte edildi. Kan 6rneklerinden yapi-
lan kromozom analizleri normal olarak degerlen-

dirildi.
TARTISMA

Dogustan burun anomalileri, diger sistem ano-
malileri gibi embriyogenez ve organogenez sirasin-
daki hatalar sonucu olugmaktadir.

hastanin ~ onden

Sekil 1. Ug  yagindaki
Qoriiniimii.
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Literatlirde nazal tip anomalileri farkli send-
romlar i¢inde tanimlanmigtir. Patrick ve ark.!
trikorinofalangeal tip 1 sendromlu uzamus filtrum,
ince iist dudak, cenede horizontal ¢entiklenme, alo-
pesi, el anomalileri ve burun distalinde biilbozite
bulgular1 olan bir olgu sunmuslardir. Domingo ve
ark." hiperimmiinoglobulin E sendromunda, ekze-
ma, rekiiren cilt ve pnomotoselli akciger enfeksi-
yonlari ile immiin yetmezlik tablosu, iskelet ile dis
anomalilerinin yaninda ¢ikintili alin ve etli nazal
tip gibi karakteristik yiiz goriintistinden bahset-
mislerdir. Robinson ve Hilger® Okiilogenital send-
romu olup burun kikirdaklarinda gelisim kusuru
sonucu basik nazal tip olan, kii¢lik kemik dorsum,
gelismemis aural kikirdak, infantil larenks ve
trakeas1 olan rinoplasti planladiklar1 bir olguyu
bildirmiglerdir. Innes ve ark.”! CODAS (cerebral,
okiiler, dental, aurikiiler ve iskelet anomalileri)
sendromu olan olgularinda oluk seklinde burun
deformitesinden sdz etmiglerdir. Ucakhan ve ark.”)
okiilokiitantz albinizmli bir olguda basik ve oluk-
lu bir burun bildirmiglerdir.

Baz1 dogustan burun anomalileri genetik bir
mutasyon sonucu geligebilir. Ulkemizde yapi-
lan bir caligmada ALX-4 (Aristaless- like homeo-
box-4) genindeki mutasyon sonucunda total alo-
pesi, genis kafa defekti, koronal kraniosinostozis,

Sekil 2. Sekiz yagsindaki hastamin 6nden
gortiniimii.
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Sekil 3. On bes yasindaki hastanin Onden
gortiniimii. Yarik dudak ameliyatina
ait skatris dikkati cekmektedir.

hipertelorizm, ciddi sekilde basik nazal cati, bifid
nazal tip, hipogonadizm, kallozal kemik agenezisi
ve mental retardasyon ile karakterize olan otozo-
mal resesif frontofasiyaldizostozis sendromlu iki
Tiirk aile sunulmustur.®

Bizim olgularimizda kromozom analizleri nor-
mal olarak degerlendirildi. Ancak birden fazla
kardegte ayn1 yapinin olmasi bu 6zelligin genetik
olarak belirlendigini diisindiirmektedir.

Cikar cakismasi beyani

Yazarlar bu yazinin hazirlanmasi ve yayin-
lanmasi asamasinda herhangi bir ¢ikar ¢akismasi
olmadigini beyan etmislerdir.

Finansman

Yazarlar bu yazinin aragtirma ve yazarlik stire-
cinde herhangi bir finansal destek almadiklarini
beyan etmislerdir.
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