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Girifl 

Uzun boy yak›nmas› ile kliniklere baflvuran hastalarda
büyüme hormonu salg›layan hipofiz adenomu, Marfan
sendromu, Homosistinüri sendromu, Klinefelter sendro-
mu, Shprintzen sendromu, Frajil X sendromu yan›nda ze-
ka gerili¤inin tipik marfan görünümüne efllik etti¤i erkek
hastalarda Lujan-Fryns sendromu da ay›r›c› tan›da düflü-
nülmelidir. Uzun, dar yüz, maksiller hipoplazi, küçük man-
dibula, belirgin al›n, uzun ekstremiteler ve parmaklar ile
birlikte zeka gerili¤i, davran›fl sorunlar› ve psikiyatrik bo-
zukluklar varsa bu sendrom akla gelmelidir. Belirgin bir te-
davisi bulunmayan bu sendromun özelliklerini tafl›yan lite-
ratürde yay›nlanm›fl 32 olgu bulunmaktad›r (1). Davran›fl ve

psikiyatrik sorunlar›n tan›s›n›n erken yap›lmas› ve çocukla-
ra özel e¤itimin erken bafllat›lmas› önemlidir. Son y›llarda
bu olgularda yap›lm›fl moleküler çal›flmalarda MED12 ge-
ninde yanl›fl anlam mutasyonu ve UPF3 geninde de yeni
mutasyon saptanm›flt›r (2,3).

Burada, uzun boy yak›nmas› ile baflvuran ve Lujan-
Fryns sendromu tan›s› alan 14 yafl 2 ayl›k bir erkek hasta
sunulmufltur.

Olgu sunumu

Ondört yafl iki ayl›k erkek hasta Çocuk Endokrin Polik-
lini¤ine boy uzunlu¤u yak›nmas› ile baflvurdu. Hastan›n
boy uzunlu¤unun bebekli¤inden beri oldu¤u, zeka gerili¤i-
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ÖÖzzeett  
Lujan-Fryns sendromu (marfanoid habitus sendromlu X-geçiflli zeka gerili¤i) özellikle erkek cinsiyeti etkileyen sendromlu zeka gerili¤inin X-
geçiflli formudur. S›kl›¤› bilinmemektedir. Hafif-orta zeka gerili¤i, belirgin yüz dismorfizmi, marfanoid görünüm, uzun silindir flekilli ekstremi-
teler ve davran›fl sorunlar› sendromun özellikleridir. Tan› klinik bulgularla konur. Burada poliklini¤imize uzun boy yak›nmas› ile baflvuran (boy
SSS: 3,45) ve fizik muayenesinde; geri zekal› görünüm, göz temas› zay›fl›¤›, uzun yüz, küçük çene, molar hipoplazi, yüksek ve dar damak
yap›s›, hipernazal konuflma, pektus karinatum, pes planus, uzun ekstremiteler ve parmaklar gibi bulgular›n saptanmas› ile Lujan-Fryns sen-
dromu tan›s› konan 14 yafl 2 ayl›k erkek hasta sunulmufltur. (Türk Ped Arfl 2010; 45: 291-4)
Anahtar sözcükler: Lujan-Fryns sendromu, marfanoid görünüm, X-geçiflli zeka gerili¤i

SSuummmmaarryy
The Lujan-Fryns syndrome (X-linked mental retardation with marfanoid habitus syndrome) is an X-linked form of syndromal mental 
retardation affecting predominantly males. The prevalence is not known. The syndrome is associated with mild to moderate mental 
retardation, distinct facial dysmorphism, marfanoid stature, long slender extremities, and behavioural problems. The diagnosis is 
based on the presence of the clinical manifestations. Here, we presented a 14 years and 2 months boy old boy who applied our outpati-
ent clinic with the complaint of high stature (height SDS:3.45) and diagnosed as Lujan-Fryns syndrome with the detection of physical fin-
dings such as mental retarded appearence, poor eye contact, long face, small chin, molar hypoplasia, high and narrow palate, 
hypernasal speech, pectus carinatum, pes planus and long extremities and fingers. (Turk Arch Ped 2010; 45: 291-4)
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nin olmas› nedeni ile dört y›ld›r özel e¤itim gördü¤ü, sekiz
yafl›nda nöbet geçirmesi nedeni ile valproik asit baflland›-
¤› ö¤renildi. Özgeçmiflinden normal vajinal yol ile miad›n-
da do¤du¤u, do¤um a¤›rl›¤›n›n 5000 gram, do¤um boyu-
nun 52 cm oldu¤u, 18 ayl›kken yürüdü¤ü, dört yafl›nda ko-
nuflmaya bafllad›¤› ö¤renildi. Soygeçmiflinden anne baba
aras›nda akrabal›k olmad›¤›, day›s›n›n ise 190 cm oldu¤u ve
ailede baflka uzun boylu olmad›¤› belirtildi (fiekil 1’de aile
a¤ac› gösterilmifltir). Annesinin boyu 164 cm (SSS:0,67),
babas›n›n boyu 171 cm (SSS:-0,40) olarak ölçüldü. Hasta-
n›n fizik muayenesinde boy 192 cm (SSS:3,45), vücut a¤›r-
l›¤› 62 kg (75-90 persantil; SSS:1,15), kulaç boyu 186,5
cm, üst/alt oran› 97/95=1,02, hedef boyu 174 cm (0,08
SSS), tahmini eriflkin boyu Bayley Pinneau yöntemi ile
206,7 cm (5,27 SSS) idi. Bafl çevresi 57,5 cm (+98 persan-
tilde) olarak ölçüldü. Zeka gerili¤i ve utangaç görünümü
olup göz temas› zay›ft›. Uzun yüzü, küçük çenesi, molar hi-
poplazisi, yüksek ve dar damak yap›s›, hipernazal konufl-
mas›, pektus karinatumu ve pes planusu mevcuttu (Resim
1,2). Ekstremiteleri uzun, el ve ayak parmaklar› uzun ve in-
ce (araknodaktili) idi (Resim 3). El boyu 20 cm (>97 persan-
til) ölçüldü. Göz muayenesinde lens dislokasyonu saptan-
mad›. Tanner evrelemesinde, pubik k›llanmas› evre 3 ve
koltuk alt› k›llanmas› mevcuttu. Penis boyu 10,5x3,5 cm,
Prader orflidometrisi ile ölçümde testis volümleri sa¤ 20 ml,
sol 20 ml idi. Laboratuvar incelemede; TSH: 3,02 μlu/mL
(0,34-5,6), serbest T4: 0,74 ng/L (0,7-1,47), prolaktin:
12,28 nm/mL (2,58-18,12), total testosteron: 6,08 ng/mL
(1,66-8,11), IGF-1: 104 ng/mL (143-996), IGF-BP3: 3,43
μg/mL (2,7-10), FSH: 1,7 mIU/mL (1,37-13,58), LH: 1,06
mIU/mL (1,8-8,16) saptand›. Büyüme hormonu bask›lama
testi, serum homosistein düzeyi, idrar-kan aminoasit kro-

motografisi, tandem mass tetkiki normal bulundu. Ekokar-
diyografisinde mitral kapak prolapsusu saptan›rken, kar›n
ultrasonografisinde ve kraniyal manyetik rezonans görün-
tülemesinde patolojik bulgu saptanmad›. Yap›lan zeka tes-
tinde olgu 50-55 IQ de¤eri ile hafif düzeyde zihinsel geri
olarak tan›mland›. Genetik konsültasyonu ayn› ön tan› ile
yap›lan hastan›n karyotip incelemesi 46 XY olarak belirlen-
di. Greenwood Genetik Merkezi’nde yap›lan mediator su-
bunit 12 - MED12 gen analizi sonucu mutasyon saptan-
mad›.

Tart›flma

‹lk defa 1984 y›l›nda Lujan ve ark.’lar› (4) Marfana ben-
zeyen görünümü, uzun ince yüzlü, küçük çeneli, yüksek
damakl› ve hipernazal konuflmas› ile, dört zeka gerili¤i olan
olgunun bulundu¤u bir aileyi tan›mlad›. Bu tan›mlamadan
sonra Fryns ve Buttiens orta derecede zeka gerili¤i olan ve
Lujan’›n tan›mlad›¤› hastalara benzeyen iki erkek kardefli
olgu sunumu olarak literatürde yay›nlad›lar (5). Lalatta
1991 y›l›nda dört olguda psikotik davran›fllar›n hastal›¤›n
bir bulgusu olabilece¤ini yorumlad› (6). Bunlar›n ortak özel-
li¤i genetik kliniklerine Marfan ön tan›s› ile gönderilen ve
Marfan olmad›¤› anlafl›lan olgular olmas›yd›. Y›llar içinde
yay›nlanan 32 olgunun sonucunda Lujan-Fryns sendromu
(Marfan’a benzeyen X’e ba¤l› zeka gerili¤i) Marfan sendro-
mu gibi uzun boyla kliniklere baflvuran hastalar›n ay›r›c› ta-
n›s›nda yer almas› gereken bir klinik tan› olarak literatürde
yer almaya bafllad›. Stathopulu, Lujan-Fryns sendromu dü-
flündü¤ü 16 yafl›ndaki erkek hastada kromozom 5p’de ter-
minal delesyon saptasa da hastal›¤›n hangi kromozomda
yer ald›¤› 2003 y›l›nda halen tam olarak bilinmemekteydi (7).

fiekil 1. Aile a¤ac›
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Lujan-Fryns sendromu, uzun boy, kifoskolyoz, uzun silin-
dirik ekstremiteler, araknodaktili, eklem hiperekstansibili-
tesi, uzun yüz, küçük çene ve hipotoni gibi Marfana ben-
zeyen görünümü ile birlikte zeka gerili¤inin görüldü¤ü, ai-
levi ve X’e ba¤l› olarak geçifl gösteren bir klinik tablodur
(1). Literatürde aort kökü genifllemesi saptanan bir Lujan-

Fryns sendromu tan›mlanmas› ile birlikte kalp anomalileri-
nin de efllik edebilece¤i bildirilmifltir (8). Marfan sendromu
ile ay›r›c› tan›s› FBN1 mutasyonlar›n›n görülmemesi ve oto-
zomal bask›n olmay›p, X’e ba¤l› kal›t›lmas›, lens subluk-
sasyonun olmamas›, zeka gerili¤inin ve davran›fl sorunlar›-
n›n görülmesi ile yap›labilir. Di¤er uzun boya sebep olan
Klinefelter sendromu, 47 XYY karyotipinde olup klinik gö-
rünüm hastal›k için tipiktir. Homosistinüri ise plazma ve id-
rar aminoasitlerin biyokimyasal incelemesi ile yap›labilir (9).
Bu zamana kadar bu sendromla ilgili iki ayr› moleküler ça-
l›flma yay›nlanm›flt›r (2,3). Bunlardan birinde Schwartz ve
ark.’lar› (2) bu olgularda, RNA polimeraz II transkripsiyon
subünitesi 12’de (mediator subunit 12 - MED12 geni) yan-
l›fl anlam mutasyonu saptam›flt›r. Ayn› merkezde, hasta-
m›zda bak›lan bu mutasyon saptanamam›flt›r. Fakat bu
sonuç ile hastal›¤›n d›fllanamayaca¤› ve ayn› gen üzerinde
farkl› bölgelerin de incelenmesi gerekti¤i bilinmektedir
(1,2). Bir di¤eri de Tarpey ve ark.’lar› (3) taraf›ndan toplam
iki ailede, UPF3 geninde saptanan mutasyondur. Bu mu-
tasyon analizi olgumuzda yap›lamam›flt›r. 

Sonuç olarak bu olguda literatür ve klinik bulgular›n efl-
li¤inde Lujan-Fryns sendromu tan›s› düflünülmüfltür.

Resim 1. Uzun boyu, ekstremiteleri ile artm›fl üst/alt oran›, 
pektus karinatumu görülmekte. 

Resim 2. Uzun yüzü, küçük çenesi ve molar hipoplazisi 
görülmekte

Resim 3. El parmaklar› uzun ve ince görünümde (araknodak-
tilisi mevcut)
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