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TAURODONTIZM VE 18p SENDROMU

Mehmet DALKIZ*, Kirsat ESER*****  Mustafa SARSILMAZ**,
Davut GUL***,  Cumhur KILING****

OZET

Bu caligmada; taurodontik az1 dis, yaygin dis clrigii, malokliiz-
yon, bluytk dil, kan IgA ve gelisim hormon seviyesinde diustkliik,
basik burun, seyrek sag¢, genis kulak sayvani ve dismorfik yiiz go-
riinimiiyle karakterize 18p-sendromlu dokuz yasindaki erkek has-
tanin klinik radyografik ve laboratuvar degerlendirmeleri anlatil-
mistir.

Anahtar Kelimeler : 18p-Sendromu.

SUMMARY

TAURODONTISM AND 18p-SYNDROME

In this paper; a male patient who was nine years of age fith a
18p-syndrome has been reported. The characteristic findings of this
18p-syndrome's patient vvere taurodont molars common tooth caries,
maloeclusion, decrease of the IgA and growth hormone levels in the
blood, broad-based nose, loose hair, bilateral large auricles, and
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facial dysmorphism. Clinic, radiographic and laboratory evaluations
of the patient have been explained.

Key Words : Taurodontism, 18p-Syndrome.

GIRIS

18 kromozom delesyonuna bagl klinik tablo ilk defa 1963 yilin-
da Grouchy ve arkadaslar1 (5) tarafindan rapor edilmistir.

Bu olgularda; disik dogum agirligi, kisa boy, tikriik ve kanda
IgA eksikligi, mental retardasyon, bliyime hormon etsikligi yaygin
dis curikleri, basik burun koki, balik agzi, iki goz arasi mesafe-
de artma, kisa boyun, dismorfik yiiz, hipogonatizm, anne olma ya-
sinin 30-35 olmasi1 siklikla gorilen bulgulardir. MSS, kardiyak,
gastrointestinal ve renal anomaliler ise nadir goriiliir. 18 kromozom
anomalilerindeki bu kadar ortak belirtiye ragmen hastaligin ta-
nimlanabilmesi kolay degildir. Tan1 stogenetik analizlerle dogrulan-
malidir. Bu tir kromozom diizensizligi kalitsal olabildigi gibi siklik-
la spontan olarak meydana geldigi bildirilmistir. 18p-sendromunun
diger kromozomal diizensizliklerdeki gibi agir klinik tabloya sebep
olmadig:r ve hayatin ilk yillarinda 6liime sebep olabildigi gibi uzun
bir 6miirde beklenilebilecegi bildirilmistir (1-4, 6-10).

OLGU RAPORU

S.S. isimli dokuz yasinda erkek olan olgumuz, ev hanimi anne-
nin 31 yasinda, astsubay babanin 36 yasinda iken diinyaya gelmis
¢ocuklaridir. Annenin 10 gebeliginden ilk ikisi saghkli erkek co-
cugu, ugiincisii olgumuzun dogumu ile ve diger yedi gebeligi 1.5-2
aylik disiiklerle sonu¢lanmistir. Baba 43 yasinda pankreas timo-
rinden 6lmustir.

Annenin olgumuza olan gebeligi komplikasyonsuz seyretmis ve
40 haftada saghik ocaginda normal (vaginal yoldan verteks gelisi ile)
dogum gerceklesmis. Bebegin dogum agirligi 3600 gr. olup, alt1 aylik
iken destekle ve sekiz aylik iken desteksiz oturmaya, 12 aylik iken
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emeklemeye ve 18 aylik iken yiiriimeye baslamis. Ilk siit disleri 10
aylikken siirmeye basglamis.

KLINIK VE LABORATUVAR CALISMASI

Fiziksel degerlendirmede; 95 cm. boy, 14 kg. viicut agirligi ve
50.5 cm. bas ¢evresi, dismorfik yliz géoriiniimii, 6ne dogru cikik alin,
biiylik ve genis kulak, seyrek ve dalgali sag¢, g6z altlarinda sislik,
balik agzi, iri dil, pitozis, basik burun (Sekil-1), sag testis inguinal
kanalda olup retraktil, ayaklar disa donik ve pesplanuslu, hafif
derecede isitme kaybinin yaninda ileri derecede mental retardas-
yon dikkati ¢ekmektedir.

Oral degerlendirmede; sag iist santral disin heniliz sirmemis
oldugu ve lizerinde eriipsiyon kistinin mevcut oldugu, 52, 53, 54, 63,
64, 65, 73, 74, 75, 83, 84, 85 nolu siit dislerinin mevcut oldugu ve

Sekil 1 : Olgunun bas ve Yyiiz
goriiniimii.
a) Cephe.
b) Sag profil.
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bu dislerde ileri derecede kuron harabiyeti ile karakterize yaygin
ciirikler mevcuttu. Agiz hijyenininde koti oldugu (Sekil-2) tespit
edildi.

Sekil 2 : Olgunun intraoral yapilari,
a) OkKliizal iligki ve dislerin durumu,
b) Dil disler ve agiz ici yapilarinin goriiniimii.

LABORATUVARVERILERININDEGERLENDIRILMESI

Cekilmis olan panaromik radyografide; tiim slrekli dis jerm-
lerinin mevcut oldugu, siit ve siirekli azilarda taurodontizmin mev-
cut oldugu (Sekil-3) izlendi.

Kemik yasi tetkiki icin yapilan caligmalarda; el bilek radyog-
ramlarina gore (Sekil-4) iki yas sekiz aylik, omuz radyogramlarina
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Sekil 3 : Olgunun panoromik rontgenogrami.

Sekil 4 : El bilek rontgenogrami.
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gore (Sekil-5) iki yas dort ayhik, diz radyogramlarina gore bes yas,
kalga radyogramlarina gore dort yas ve kafa radyogramlarina gore
ise dokuz yasinda oldugu tespit edildi.

Sekil 5: Omuz rontgenogramlari,

a) Sag omuz rontgenogrami,
b) Sol omuz rontgenogrami.
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Yapilan batin ultrasonografisinde sag testisin 17.9 mm boyutun-
da inguinal kanalda retraktil oldugu ve diger organlarinin normal
oldugu tespit edildi.

Yapilan tam kan analizlerinde; hemoglobin : 10 g/dl, hematok-
rit : % 34, lokosit : 12 200 ml, periferik yaymada : % 78 polimorf
niveli 16kosit, °o 18 lenfosit, % 4 stab ve trombositler kiime ola-
rak bulundu.

Olgunun serum; FSH : 1.20 mIU/ml (normal degerinde 15 mlU),
LH: 120 mlU/ml (nd 20 20 mlU/ml), ACTH : 0.90 pg/ml (nd 120
pg/ml), IgA : Olciilemeyecek kadar diisiik degerde (nd 40-270 % mg),
IgM : 82.3 % mg (nd 50-260 % mg), IgG : 294 % mg (nd 700-1650
0 mg), GH : C.08 ng/ml (nd 7 ngml) olarak tespit edildi. GH stiimii-
lasyonunu saglayabilmek i¢in iki ayr1 test uygulandiginda; Propa-
nolol 0.75 ng/kg + Dapa 125 mg ile yapilan testte 90 dakikada 2.40
ng/ml, Premarin 5 mg + Kkristalize insiilin 0.1 U/kg ile yapilan testte
90 dakikada 1.70 ng/ml kan diizeyi tespit edildi.

Stogenetik caligmalarda; periferik kan Iokosit kiltiirinde mo-
dal kromozom sayisinin 46 ve cinsiyet kurulusunun XY oldugu, Y
kromozomun boyunun normalden uzun oldugu ve 18 kromozomun
kisa kolunun sentromere kadar kisa kol delesyonu oldugu tespit
edildi. Tripsin Giemsa bandlamasina gére metafaz plaginda 46, XY,
18p-karyo tipi belirlenmistir (Sekil-6).
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Sekil 6 : Olgunun metafaz karyotip goriiniimii.
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TARTISMA VE SONUC

Kromozom diizensizlikleri goriilen olgularda immiin yetersiz
liklere siklikla rastlandigi bildirilmistir. 18p ve 18g-sendromlarinda
genellikle goriilen immiinopati IgA eksikligidir. Bu olgularda 5 % mg
veya daha diigiik IgA diizeylerine rastlanmaktadir (2, 3, 5, 6, 10).
Faust ve arkadaslari (2) bildirdikleri 27 adet 18p-'li olgunun 16'sm-
da IgA serum konsantrasyonlarini ¢ok diisiik veya Olciilemeyecek
miktarlarda bulmuslardir. Ayni1 arastiricilar baska bir caligmalarin-
da, olgularinin % 50'sinin serumlarinda, % Il'nin tiikriiklerinde
IgA diizeylerini disik bulmuslardir. Kabul edilen gorislere gore
6,14 ve 18 kromozomlar IgA sentezinden sorumlu genleri tasiyan
kromozomlardir. Ayrica IgA eksikligi Turner sendromunun bir var-
yanti olan Xq izokromozomu ve Kklinifelter sendromu ile birlikte
de goriilebilir (3-6). Ancak saf IgA eksikligi her zaman bir kromo-
zom diizensizligini gostermeyebilir, tan1 stogenetik ¢alismalarla dog-
rulanmalidir.

Biiyiime hormonu (GH) bilindigi gibi 17'ci kromozom ile ilig-
kilidir. Bizim olgumuzda IgA eksikligi ile birlikte GH eksikliginin
saptanmis olmast 18'ci kromozomun ilizerinde GH'u etkileyen gen
mi var sorusunu aklimiza getirmektedir. Leisti ve arkadaslar1 (7)
18'ci kromozomun kisa kolunun delesyonu olan bir olguda, IgA ile
birlikte GH eksikliginin oldugunu bildirmislerdir. 18p-sendromu
olgularinin laboratuvar olarak tanisinda, GH ile birlikte IgA ek-
sikliginin olmas1 tani Kkriteri olarak kabul edilebilecegini ifade et-
miglerdir.

18p-sennidromu olan olgularda yaygin dis curiugi, kotid agiz hij-
yeni ve tek Ust santral dis anomalilerinin oldugu bildirilmistir (3-9).
Bizim olgumuzda yaygin cilriiklere ilaveten siit ve siirekli azi dis-
lerde taurodontizm tespit edilmistir. Bu tiir olgularin spesifik oral
bulgular: tarif edilmemis olmakla birlikte agiz muayenelerininde
titizlikle yapilmasi gerektigini ve olgumuzdaki koOtii agiz hijyeni ve
yaygin ciiriiklerin mental retardasyona bagli oldugunu diisinmek-
teyiz.

Bildirilen olgular, c¢ogunlukla erkek, ortalama 2800 gr dogum
agirhigina, buytik dil, basik burun, seyrek sa¢, dismorfik yiiz, genis

kulak sayvanina sahip, 30-35 yasinda annelerin c¢ocuklar1 oldugu
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bildirilmistir (4, 5, 9, 10). Olgumuzun dogum agirliginin 3600 gr ol-
mas1 disinda diger bulgularin literatiir verileri ile uyumlu oldugu
gorildu.

KAYNAKLAR

1. COHEN, M.M., PUTNAM, T.I. : An 18p Illq Translocation in a Patient
With Presuptive «Monosomy G», Am. J. Dis. Child., 124 : 908-910, 1972.

2. FAUST, J., HEBEDANK, M. NIEVUWENHUIJSEN, C. : The 18p-Synd-
rome Eur. J. Pediatr., 123 : 59-66, 1976.

3. FAUST, J, VOGEL, W., LONING, B. : A Case With 46 XX Del. (11)
(021), Clin. Genet., 6 : 90-1974.

4. GRGUCHY, J. de., TURLEAU, C.: Atlas Des Maladies Chromoso-
miques. Expansion Scientificique, Paris, 1982.

,5. GROUCHY, J. de., LAMY, M., THIEFFRY, S., ARTHUIS, M., SALMON,
C. : Dysmorphie Complexe Avec Oligophrenie. Deletion Des Bros Courts
Dun Chromosome 17-18, Cr. R. Acad. Sci., 256 : 1028-2029, 1963.

6. LAKHANPAL., S., O'DUFFY, J.D., HOMBURGER, H.A.,, MOORE, S.E. :
Evidence for Linkage of IgA Deficiency With The Major Histocompa-
tibility Complex, Mayo. Clin. Proc, 63 : 461-465, 1988.

7. LEISTI, J., LEISTI, S., PERHEENTUPA, J,, SAVILANTI, E., AULA, P. :
Absence of IgA and Grovvth Hormone Deficiency Associated With Short
Arm Deletion of Chromosome 18 Arch. Dis. Child., 38 : 320-322, 1973.

8. PEARLY. W. : Heart Desease Associated With Deletion of The Short
Arm of Chromosome 18 Pediatr. Cordiol., 38 : 320-322, 1973.

9. SCHINZEL. A.: Ed. Catalogue of Unbalanced Chromosome Aberrati-
an in Man, de Guyter, Nevvyork, Berlin, 1934.

10. ZUMEL, R.M., DARNAUDE, M.T., DELICADO, A., DIAZ de BUSTAMON-
TE AL., de TCRRES, M.L., LOPEZPAJARES, 1. : The 18p-Syndrome.
Report of Five Cases, An. Genet.. 32 : 160-163, 1989.

Yazisma Adresi:
Mehmet DALKIZ, Askeri Hastane Dis Servisi. Hatay - 1ZMIR.

215



