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Freeman - Sheldon Sendromu
(Islik calan yiz (Whistling-Face) sendromu)

Mehmet Demirhan(@, Yusuf Oztiirkmen(!), Cengiz Sen(!), Hiilya Kayserili¥), Yunus V. Sézen®

Freeman Sheldon sendromu bir craniocarpotarsal distrofidir. Bir diger ad: 1shk galan ylz sendromu olan
bu herediter bozukluk baglica su 6zellikleri igerir. 1- Anormal yliz ( mikrostomi, kigtk burun, uzun filtrum ve
enoftalmi).2- El parmakliarinda ulnar deviasyon ve fleksiyon kontraktiirleri, 3- Rezistan talipes ekinovarus, 4-
Kisa vicud yapisi. Bugine kadar yaklasik ylz vaka literatiirde bildirilmistir. Tedavide gézdniine alinacaklar
ozellikle ortopedik bozukluklardir. Biz de Istanbul Tip Fakiiltesi Ortopedi ve Travmatoloji Anabilimdalin'da ya-
tan bir hasta nedeni ile bu sendromu literatiirde gbzden gegirdik. El ve ayaklardaki deformitelerin konservatif
tedaviye rezistan oldugunu ve yasla birlikte spontan gerilemenin olmadigini gérdiik. Bu sendromun az raslan-
masina ragmen erken tani ve erken cerrahi girisimler ile iyi sonuglar alindigr konusunda ortopedik cerrahlarin

dikkatlerini cekmek icin bu vakayi ve literatlr arastirmasini sunduk.

Anahtar kelimeler: Freeman-Sheldon sendromu, 1slik ¢alan yiiz, kranyokarpotarsal distrofi

Freeman-Sheldon (Whistling face) syndrome

Freeman -Sheldon syndrome is a craniocarpotarsal dystrophy. This hereditary disorder which is also cal-
led the whistling-face syndrome include these major characteristics. 1-An abnormal facies(microstomia,small
nose. Long philtrum and enophtalmos) 2-Ulnar deviation and flexion contractures of the fingers3-Resistant ta-
lipes equinovarus 4-Small stature. About 100 cases have been reported in the literature upto date.The major
considerations in therapy are orthopaedic, We reviewed this syndrome throughout the literature because of a
patient who have been hospitalized in the department of orthopedics and traumatology at the medical Faculty
of Istanbul University.We noticed that hand and foot deformities are resistant to conservative treatment and
they do not improve spontaneously with growth. Althongh this syndrome is rare we presented this case report
and literature review to alert the orthopedic surgeons to the fact that better results are achieved by early diag-

nosis and early surgery.
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Freeman-Sheldon sendromu herediter bozukluk
olan bir cranio-carpo-tarsal distrofidir. |lk olarak 1938
yihinda Freeman ve Sheldon iki gocuk tarif etmistir.
1963 senesinde Burian bu sendromu tekrar tanimla-
mis ve islik galan ylz sendromu terminolojisini kul-
lanmistir (4). 1975 senesinde Antley ve arkadaslar
sendromu tekrar gbzden gecirmis ve litaretiirdeki va-
ka sayisim arttirmisglardir (4). Bugline kadar toplam
yuz vaka literatlrde tarif edilmistir (14 ).

Bu sendromun baslica 6zellikleri:

1. Anormal yiiz (mikrostomi, kiigik burun, uzun
filtrum ve enoftalmi ).

2. Parmaklarda ulnar deviasyon ve parmaklarin
fleksiyon kontraktrleri

3. Rezistan talipesekinovarus ve 4- Kisa vicut
yapisidir (11).

Klinigimizde yatan ve tedavi géren bir vaka nede-
ni ile bu sendromu litaretir 1s1g1 altinda inceledik ve
tartistik.

Vaka takdimi

istanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi Orto-
pedi ve Travmatoloji Anabilim Dali'nda tedavi altina

alinan hasta, normal full-term gestasyon hikayesi
olan gebelik ve dogum travayi boyunca dikkate alina
bilecek ozellik gbstermeyen 5 aylik bir bebektir. Anne
gebelik boyunca medikasyon veya radyasyon tedavi-
si gérmemis olup, bebedin dogum agirhig: 3 kg. do-
gum boyu 45 cm'dir.Dogum aninda saptanan bilateral
carpik ayak deformitesi nedeni ile bir ortopedist tara-
findan her iki ayagina 3 ay middet ile algili tedavi uy-
gulanmistir. Bize miracatinda yaptigimiz klinik mua-
yenesinde yilzinde mikrognati, mikrostomi, frontal
bossing, diz bir burun, bilateral alt gozkapaginda
entropiyon, boyun ekstansiyon kisithhig: (Resim 1a,
b) ve basparmak avug iginde deformitesi, el parmak-
larinin fleksiyon kontraktirleri (Resim 2), bilateral rijid
carpik ayak ve ayaklarin dorsofleksiyonunda azalma
tespit ettik. Yine omuz abduksiyonunda 90° ile sinirl
kisitlanma, el bileklerinde ekstansiyon kisithhgi ile
olan fleksiyon kontraktirleri bulundu. El bileginde
fleksor tendonlarda kisalma bulundu. Cekilen radyog-
rafilerde el ve ayaklarda yukarida tarif edilen deformi-
telere uygun radyolojik bulgular saptandi. Servikal
grafilerde cesitli derecelerde posterior kapanma de-
fektleri ayrica torakal 5-6 seviyesinde intraforaminal
mesafelerin minimal daraldigi spinal stenoz saptandi.
(Resim 3) Sag ayak grafisinde kalkaneusta asiri eki-
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Resim 2: Bagparmak avug iginde deformitesi el parmaklannda
ulnar deviasyon ve fleksiyon kontraktdrleri

nizim vardi ve ayakta kayik ayak (rocker-bottom) de-
formitesine gidis gézlendi. Solda talocalcaneal indeks
normal bulundu. Kranium, temporomandibuler eklem-
ler ve pelvis radyografileri normal bulundu. Spinal ka-
nalin MRI incelemesinde herhangi bir intraspinal
anamoliye rastlaniimadi.

Ndrolojik muayenede her iki alt ekstremite distal
kaslarinda ve ylz kaslarinda (orbicularis oris, masse-
ter, buccinatér ve risorius) simetrik ve diffiz olarak at-
rofi vardi. Alt ekstremitelerde cift tarafli olarak babins-
ki belirtisi mispet idi. Ancak bu bulgunun patolojik
olup olmadigl gocugun yasi itibari ile degerlendirile-
medi. Hastanin sol ayagina klinigimizde asiloplasti+
posterior kapstlotomi yapilmistir. Ameliyat esnasinda
agzindaki deformiteden dolayi hasta entiibe edileme-
di ve maske ile uyutuldu. Ameliyat sonrasi alti hafta
sirktler algida tutulan hastaya ters kalip bot verildi.
Hastanin takibi devam etmektedir.

Tartisma

Buglne kadar litaretirde bildirilen Freeman -
Sheldon sendromununun 6zellikleri Tablo 1'de 6zet-

Resim 1 b: Anormal yiiz gorinimi: mikrostomi, kiigik burun,
uzun filtrum ve enoftalmi, mikronati

Resim 3: Torakol 5-6 seviyesinde intraforaminal mesafelerin
minimal daraldig spinal stenoz

- Mikrostomi

- Gukur gbzler

- Dizlesmis sural ve kiglk burun

- Uzun Filtrum

- Talipes equino varus ( tek veya cift tarafli)
- Normal zeka dizeyi

- Skolyoz

- Pozitif aile anamnezi

Tablo 1: Klinik zellikler

lenmektedir (9). Bu hastalarda yuzun gorunusi car-
picidir. Maskeye benzer ifade olarak sert bir ifade
mevcuttur. Hemen hemen hepsinde 1slik ¢alan yiz
gorinimi belirgindir. Mikrostomi, agiz agiimasinin
kisitlanmasi ile birlikte bitln vakalarda vardir ve be-
bek beslenmesini zorlastirir. Karakteristik olarak bu-
run kigtk, filtrum uzun ve burun kanatlarinin deformi-
tesi vardir. Belirgin enoftalmi olup, mikrognatiye egi-
lim vardir (9,14) Bizim vakamizda da literatir ile
uyumlu olarak bitin bu yGz bulgulari vardi. Agizin
kl¢lk ve dar olmas! ve Islik ¢calma pozisyonu karak-
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teristikti. Agiz girisi iki mesafe ile saptanir. Dudaklar
kapaliyken agizin iki késesi arasindaki interkomissi-
rel mesafe, digeri ise agiz tamamen acik iken kesici
disler arasindaki intermaksiller mesafedir. Normal ki-
silerde bu iki mesafe yaklagik olarak esit ve de erig-
kinlerde 50 mm'den fazla, 2-3 yastaki ¢ocuklarda ise
30mm den fazla oldugu literatiirde belirtilmistir (5).

Bu iki mesafe de bu sendromlu gocuklarda azalir
ki bizim vakamizda da azalmistir. Agiz girisinin da-
ralmasinin sebebi olarak da yiiz kaslarinin (orbicula-
ris orris, masseter, buccinatér ve risorius) kontraksi-
yonu, temporomandibiler eklem kapsdlinin kontrak-
tard gosterilmistir (5).

Muskuloskeletal deformiteler karakteristiktir. Kas
atrofileri olur. Bitiin hastalarda belirli derecelerde ul-
nar deviasyon ve parmaklarin fleksiyon kontraktirleri
olur. Gok az vaka da dirsek ve omuzlarda kontraktir
olabilir. Bazi vakalarda boyun sertligi olabilir ( 2, 13).

Ayaklardaki deformiteler degisiktir. Cogunlukla bi-
lateral ¢arpik ayak olur ve bunlarda rijid olup algili te-
daviye cevap vermez (5, 9). Bizim hastamizda da
konservatif tedaviye ragmen ayni rijid deformite mev-
cuttur. Skolyoz hastalarimin gogunda gozikir (9).
Fakat bizim vakamizda tespit edilmemistir. Bizim va-
kamizda goriilen posterior servikal kapanma defekt-
leri ve torakal seviyede spinal stenoz dikkat cekicidir.
Bu bulgu bugiine kadar bildirilen diger vakalarda go-
ze carpmamistir. Literatlirdeki bazi vakalarda dogum-
dan sonraki ilk aylarda skolyoz deformitesi olmamasi-
na ragmen U¢ yas civarinda skolyoz saptandigi belir-
tilmistir (5, 10). Bizde bu yénden hastamizi takip
edecegiz.

Eldeki deformiteler butiin vakalarda olmasina
ragmen tedavisi igin ciddi bir yaklasima literatiirde
raslamadik. Bunun nedeni de tedavi ediimeden spon-
tan dizelme olacagi inancindandir. Ancak son litera-
tirlerde agir deformitelerde spontan duzelmenin ol-
mayacag! ve ileri yaslarda yapilacak cerrahi girigimle-
rin sonuglarinin yiz glldirmeyecegdi belirtilmistir(5).
Eldeki deformiteler icin cerrahi girisimin 3 yas oncesi
yapiimasi gerekmektedir. Martini ve arkadaslan el
deformitelerinde, Ozellikle opozisyon yapilabilmesi
amaciyla bas parmak MP ekleme yonelik gesitli yu-
musak doku ameliyatlarindan basarili sonuglar aldik-
larini bildirmiglerdir(6). Hastalarin zeka seviyeleri nor-
mal olup kas atrofilerine bagli kontraktirlerden dolayi
motor gecikme olabilir (1,10).

Pek cok vaka izole olmasina ragmen hastalikla il-
gili gen dominant transmisyon ile aktariimaktadir.
Sporadik vakalar icin spontan mutasyon kabul edi-
lir(2,3,8). Kromozan analizleri yapilan bitin vakalar
normal bulunmustur. Bizim vakamizin kromozom
analizi 46 XY normal karyotip ile sonuglandi. Bu
sendromda otozomal resesif veya otozomal dominant
gecis s6z konusudur (4, 11, 12).

Laboratuvar olarak da literatirde kan tablosunda
herhangi énemli bir anormallik belirtiimemistir. Bizim
vakamizda da bir 6zellik saptamadik. Buccinatér ka-
sin biopsisinde diffiz kas atrofisi olabilir. Yapilan
elektromiyogramlarda buccinatér kasin aktivitesinde
azalma veya ekstrinsik el ve ayak kaslarinda azalmig

aktivite gosterilmistir (2). Buccinator kasin atrofisi ge-
nelde yizin tipik gérinisinden sorumludur. Buna
bagli olarak hastalarda anestezi guclikleri, entibas-
yon zorluklari bildirilmistir (6). Bizim vakamizda da bu
glcliklerle karsilastigimizi disiinecek olursak, orto-
pedik cerrahi girisimlerden once oral komissurotomi
yapilmasinin uygun olacag! gériistindeyiz.GCocuklar-
da postoperatif respiratuar komplikasyonlar olabilir.
Literatirde post-op ampiyem ve pnémoni gelisen va-
kalar bildirilmigtir. Bizim vakamizda béyle komplikas-
yonlar gelismedi.

Sonuclar

Bizim vakamizda retrospektif olarak inceledigi-
mizde literatir ile uyumlu sonuglar bulduk. Bu send-
romdaki deformitelerin spesifik tedavisi yoktur. Bu
sendromdaki esas patoloji miyopatik ve eklemlerdeki
kapsiler degisikliklerden kaynaklanir. Bu sendrom
icin literatrde herhangi bir teratojen bildiriimemistir (4
). Bu ¢ocuklarin agizlari igin plastik cerrahi ameliyat-
lari interkomissural mesafeyi arttirmak icin yapilabilir.
Bu tedavi cocuk bir yasina geldiginde uygulanmaldir.
Ayaklar icin birden fazla cerrahi girisim gerekecegi
icin gocugun agiz yapisi da ertibasyona imkan ver-
mediginden post-op respiratuar komplikasyonlar ge-
lismemesi icin oral komissurotominin bu cerrahi giri-
simlerden énce yapiimasi disiincesindeyiz. Cocukla-
rin garpik ayaklari al¢ili ve hatta cerrahi tedaviye re-
zistan olabilir. Ayaklarina birden fazla ameliyat yapil-
mas! gerekebilir (9). Bundan dolayi bizde yapacagi-
miz cerrahi girisimin minér olmasini ve ilerideki giri-
simleri zorlagtirmamasini dustndik. Agir el deformi-
teleri 6zellikle de bagparmak avug i¢inde deformitesi
ve elbileginin fleksiyon kontraktirleri spontan olarak
dizelmez ve adaptif kemik degisiklikleri olmadan 3
yasindan énce cerrahi girisimlerin yapilmasi gerekir
(5, 6).

Literatir 15191 altinda vakamizdan elde ettigimiz
tecribeler goz 6nlne alindiginda ozellikle tani ve te-
davi agisindan Freeman-Sheldon sendromunun nadir
gorilen ancak gézden kagiriimamasi gereken bir
hastalik oldugu disiincesindeyiz.
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