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Cornelia de Lange Sendromu:Ektromelia’h Bir

Olgu Sunumu
Cornelia de Lange Syndrome: A Case Report with Ectromelia
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Ozet

Cornelia de Lange sendromu (CDL) karekteristik atipik yiiz bulgulari, prenatal ve postnatal gelisme geriligi ve zeka
geriligi ile karakterizedir. Diger bir ad1 Brachman de Lange sendromu diye gegmektedir. 1/10000-1/60000 sikliginda
goriiliir. Poliklinigimize atipik yiiz ve konjenital anomalileri olmasi nedeniyle bagvuran 4 aylik kiz hastaya CDL tanisi
konuldu ve bu sendromun nadir goriilmesi nedeniyle sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Cornelia de Lange sendromu, ektromelia, konjenital malformasyonlar

Abstract

Cornelia de Lange syndrome (CDL), also known as Brachman de Lange syndrome, is characterised by distinct facial
features, prenatal and postnatal developmental delay, and mental retardation. It has an incidence between 1/10000 and
1/60000. A four-month-old female patient with dysmorphic face and congenital malformations was diagnosed with
CDL, and here presented because of the rare manifestations.
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Giris

Mental retardasyonile giden Cornelia de Lange sendromu;
karekteristik olarak diisiitk dogum agirligi, mikrosefali,
yaygin veya bolgesel hirsutizm, sinofiris, uzun kirpikler,
diisiik ense sa¢ ¢izgisi, kiiclik burun, antevert nostriller,
uzun filtrum, ince dudaklar, iist ekstremite bulgulari ile
goriilen nadir bir genetik hastaliktir.'?

CDL sendromu ilk defa 1916 yilinda W. Brachman
tarafindan ortaya konmus, 1933 yilinda Cornelia de
Lange tarafindan da sendrom olarak tanimlanmistir.
Gorilme sikligr  1/10000 ile 1/60000 arasindadir.
Tekrarlama riski %2-5’tir. Etyolojisi multifaktoryal
oldugu diisiiniilen hastalik genellikle sporadik goriiliir
ve otozomal dominant ile otozomal resesif gecisleri de
bildirilmigtir.>*

Olgu

Dort aylik kiz hasta, atipik yiliz goriiniimii, ekstremite
anomalisi ve gelisme geriligi nedeniyle poliklinigimize

gonderildi. Daha 6nce takip edildigi hastanede kronik

akciger enfeksiyonu ve malniitrisyon nedeniyle takip
edildigi, hastanin yatarken mekanik ventilatorde
izlendigi, sepsis nedeniyle antibiyotik tedavisi aldigi,
beslenemedigi icin gastrostomi acildigi, serbest oksijen

Ozgegmisinde; 31 haftalik, 1600gr, c/s ile dogdugu
ogrenildi. Soyge¢miginde; Anne (22 yasinda), baba
(24 yasinda) aralarinda akrabalik yoktu. iki saglikh
¢ocuklar1 vardi.

Yapilan muayenesinde; kilo 2900gr (< 3 persentil), boy
53cm (< 3 persentil), bag ¢evresi 33cm (< -2sd) olarak
ol¢iildii. Dismorfik yiiz 6zellikleri arasinda sinofiris, uzun
kirpikler, kill1 alin, diisiik kulaklar, kiigiik burun, antevert
nostriller, mikrognati, uzun filtrum izlendi (Resim 1).
Fizik muayenesinde ayrica bilateral {ist ekstremitede
ektromelia, alt ekstremite lateral kisimlarinda hirsutizm,
sag ayakta 4. ve sol ayakta 3. parmak hipoplazik gozlendi
(Resim 2). Ekokardiyografisinde defekt goriilmedi. Gz
muayenesinde sadece enfeksiyon saptandi.
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Resim 1. Dismorfik yiiz 6zellikleri; sinofiris, uzun
kirpikler, kill1 alin, diisiik kulaklar, kiigiik burun, antevert
nostriller, mikrognati, uzun filtrum

Resim 2: Bilateral iist ekstremitede
ektromelia.

Tos ve arkadaslari

Isitme testinde bilateral emisyon olarak kaydedilemedi.
Batin ultrasonunda sol bobreginde tag ve kristalize
izlendi.

Akrabaligin olmamasi, diger ¢ocuklarin saglikli olmasi,
aile agacinda hastaliga 0zgli bulgu bulunmamasi
sporadik oldugunu disiindiirdii. Hastanin periferik
kanindan yapilan kromozom analizi normal sonuglandi.
Aileye genetik danigma verildi ve evde saglik hizmetleri
takibine alindi. Hasta 10 aylik iken akciger enfeksiyonu
ve solunum arrestinden ex oldu.

Tartisma

CDL sendromu seyrek goriilmesine ragmen yiiz bulgular
ve ekstremite bulgulart ile iyi tanimlanan ve tam
konulabilen bir sendromdur.® Sendromun karakteristik
kraniyofasiyel bulgulari; mikrosefali, jenarilize ya da
bolgesl hirgutizm, sinofiris, uzun kirpikler, yay kaslar,
kiiciik burun-burun koékii basikligi, antevert nostriller,
uzun filtrum, diigiik kulaklar, ince dudaklar. Bu bulgular
hastaligin ¢ogunda goriilmektedir. Bunlara ek olarak
gelisme geriligi, mental retardasyon, epilepsi, iskelet
deformiteleri goriiliir.®’

Bizim olgumuzun fenotopik bulgular;; mikrosefali,
sinofiris, killanma, uzun kirpikler, yay sekli kaslar, kii¢iik
deprese burun, antevert nostriller, uzun filtrum, ince
dudaklar, yiiksek damak izlendi. Literatiir taramasinda
stk olmamasina karsin; mikrognati, diisiikk ense sag
cizgisi, Ust ekstremitede bilateral ektromelia bulgular
goriildii. Batin ultrasonunda tag ve kristaloid ile isitme
yoklugu tespit edildi.

CDL sendromundan sorumlu 3 gen tanimlanmistir. 2004
yilinda 5. kromozom iizerinde yerlesmis, sporadik ve
ailesel vakalarda goriilen NIPBL geni; 2006 yilinda 10.
kromozom iizerinde bulunan SMC1A geni; 2007 yilinda
10. kromozom {izerinde SMC3 genleri tanimlandi.®’
SMCI1A ile NIPBL geni mutasyonlar1 hafif formlardan
sorumludur.'®!" Olgumuza mutasyon analizi yapilamadi,
karyotipi normal bulundu.

CDL sendromu, karakteristik kraniofasiyal bulgulari,
gelisme geriligi, tekrarlayan akciger enfeksiyonu
goriilen olgularda ayirici tanida diisliniilmelidir. Sonraki
gebeliklerde tekrarlama riskinin olmasi ve prenatal tani
imkan1 bulunmasi nedeniyle aileye genetik danigmanlik
verilmesi ¢ok oOnemlidir. Nadir goriilen bu olgunun
literatiire katki saglamasi amaglanmistir.
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