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ADAMS-OLIVER SENDROMU
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OZET

Adams-Oliver sendromu, kutis aplazisi, distal ekstremite
anomalileri (falankslarin kisaligi ya da yoklugu) ve
vaskiiler anomalilerden (dilate venler, kutis marmorata,
hemanjiomlar) olusan nadir konjenital bir hastaliktir.
Kardiak ve oftalmik anomaliler, fasyal asimetri,
kriptorsizm ve okkiilt spina bifida nadir gériilen bulgu-
lardir. Bu sendromun tanisinda ve eslik eden anomaliler
ile komplikasyonlarin ortaya konmasi agisindan goriin-
tileme yéntemleri 6nemli role sahiptir.

Bu olgu bildirisinde Adams-Oliver sendromlu 3,5 yasinda
erkek hastanin gorintiileme bulgulari sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Adams-Oliver Sendromu, Kutis
Aplazisi, Porensefali

SUMMARY
Adams-Oliver Syndrome: A Report Of Case.

Adams-Oliver syndrome is a rare congenital disorder con-
sisting of cutis aplasia, distal limb anomalies (absent or
short phalanges) and vascular anomalies (dilated veins,
cutis marmorata, hemangiomas). Rare findings are cardiac
and ophthalmic anomalies, facial asymmetry, cryp-
torchism and spina bifida occulta. The demonstration of
associated anomalies and complications with imaging
modalities is very important in the diagnosis of this clini-
cal syndrome.

In this report we present imaging findings of a 3 and a half
year-old-boy who diagnosed an Adams-Oliver syndrome.

Key Words: Adams-Oliver Syndrome, Aplasia Cutis,
Porencephaly

Adams-Oliver sendromu kutis aplazisi, distal
ekstremite anomalileri ve kardiyak malformasyon-
lar ile karakterize nadir herediter bir hastaliktir (1).
Gortntileme yontemleri bu hastalarda sendroma
eslik eden anomalilerin ve komplikasyonlarin or-
taya konmasi agisindan énemlidir (2).

Bu olgu bildirisinde Adams-Oliver sendromlu
hastada skalp defekti, altta yatan beyin parankimi
patolojileri ve gelisen komplikasyonlar direkt gra-
fi, bilgisayarli tomografi (BT) ve manyetik rezo-
nans gortntileme (MRG) yontemleri ile birlikte
sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

Erkek olgu, birinci dereceden akraba (dayi-ha-
la cocuklan) ciftin ilk cocugu olarak sezaryan ke-
si ile miyadinda, 2400 gr olarak dogmustur. Do-
gumda, paryetal bolgede 6n ve arka fontanellerin
arasina yerlesmis, 10x10 cm boyutunda deri de-
fekti ve altinda ayni boyutta kemik defekti ile in-
takt dura gozlenmistir. Fizik muayenede deri de-
fekti ve mikrosefali yaninda sag ayakta pes ekino-
varus deformitesi ile kutis marmorata izlenmistir.
On fontanel 5x10 cm, arka fontanel 3x4 cm genis-
likte olup, kafa cevresi 32 cm olculmustir. Aile
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oykisiinde, dedenin ayak parmaklarinda kisalik
ve annenin kiz kardeglerinden birinin 2. cocugun-
da kafada sagsiz bir alan tanimlanmakta olup bu
bebegin sebebi bilinmeyen kardiyak bir problem-
den dolayi kaybedildigi 6grenilmistir.
Olgumuzda, kardiyak anomali agisindan yapi-
lan ekokardiografide ana pulmoner arterde hafif
genisleme saptanmistir. Direkt grafisinde paryetal-
de kalvaryal kemik defekti izlenmis (Sekil 1a, b)
ve olgu yirmi ginlik oldugunda verteksteki de-
fektten kanama nedeniyle yapilan BT incelemede;
verteks diizeyinde, paryetalde kalvaryal kemik de-
fekti (Sekil 2) ve komsulugundaki beyin paranki-
minde, cevresel 6dem alaninin eslik ettigi hemo-
raji ile interhemisferik fisstir ve sulkuslarda kan de-
gerleri izlenmistir. Ayrica bu dizeyde paryetalde,
defekte komsu, keskin konturlu, hafif lobiile po-
rensefalik kistik alan dikkati cekmistir (Sekil 3a, b).

Sekil 1 a,b: Lateral (a) ve
anterior-posterior

(b) kranyal radyografilerde;
paryetal bolgede verteks
diizeyinde kalvaryal kemik
defekti izlenmektedir.

Sekil 2: Uc boyutlu (3B) kranyal BT incelemede defekt
sinirlari ve kalvaryal kemik yapi net olarak ortaya
konmustur.

Acik fontanelden ve defekt diizeyinden yapilan
kranyal US incelemede serebral sulkus ve fissiir-
lerde, hiperekojen kan degerleri ve anoekoik, diiz-

Sekil 3 a,b: Aksiyal (a) ve sagital (b) planda BT incelemede; defekt komsulugunda beyin parankiminde sol geri
paryetalde keskin konturlu hipodens kistik alan izlenmektedir.



SECIL SEZGIN, EVREN USTUNER SUAT FITOZ, EBRU DUSUNCELI, ILHAN ERDEN 199

Sekil 4: Koronal planda T2-agirhkli MR kesitinde BOS
ile izointens sinyal 6zelliginde porensefalik kist
gozlenmektedir.

guin sinirli porensefalik alan izlenmistir. Hemoraji
komplikasyonunun gelismesi nedeni ile kalvaryal
defekt, beyin cerrahisi ve plastik cerrahinin ortak
yaklasimi ile cerrahi olarak deri flebi cevrilerek
kapatiimistir. Kirkinci gtinde konvilziyon gelisimi
olmasi Uzerine antiepileptik medikasyon baslan-
mistir. Olgu 3.5 yasina geldiginde c¢ekilen kontrol
MRG’sinde; sol paryetalde, verteks diizeyde yerle-
simli porensefalik alan izlenmistir (sekil 4). Ayrica
MR incelemede stiperior sagital sintis normal ola-
rak degerlendirildi. Olgunun takibinde EEG’sinde
sol hemisferde aktif epileptik odak izlenmis, BAER
testi normal olarak rapor edilmistir.

Tartisma

Adams-Oliver sendromu ilk kez 1945'de ta-
nimlanmis olan herediter gecis gosteren nadir
konjenital bir bozukluktur (3). Olgularin ¢cogu spo-
radiktir ancak kalitimin azalmis penetransh degis-
ken gecisli otozomal dominant oldugu distnul-
mektedir. Birkac ailede otozomal resesif gecis de
tanimlanmustir (4). Klasik olarak kutis aplazisi ile
birlikte distal ekstremite anomalileri ve diger ano-
malilerin birlikteligi veya pozitif aile oykistntn
bulunmasi taniyr koydurmaktadir (5). Distal ekst-
remitelerde tirnak anomalileri ve kisa parmaklar-
dan distal ekstremite yokluguna dek uzanan ano-
maliler izlenebilir. Kutis marmorata, hiperpigmen-
te deri, tortiilyoze ve dilate skalp venleri ile he-
manjiomlar lezyonlara eslik edebilir. Hastalarin
%713.4’tnde konjenital kardiyak malformasyonlar
bulunabilir. Fallot tetralojisi, septal defektler en sik

gorilen anomalilerdir (4). Mikrooftalmi, mikrog-
nati, yiiz asimetrisi, okkult spina bifida, aksesuar
papilla, kriptorsizm de izlenebilir.

Adams-Oliver sendromunun ayirici tanisinda
otozomal resesif gecis gosteren kutis marmorata
telanjiektatika konjenita veya diger adi ile van Lo-
huizen’s sendromu g6z onlinde bulundurulmali-
dir. Her iki sendrom birbirleri ile benzer 6zellikler
gostermekte olup, altta yatan patolojilerin benzer
oldugu dustnilmektedir. iskelet anomalileri
Adams-Oliver sendromuna nazaran daha hafiftir,
vasktler anomaliler daha 6n plandadir. Strabis-
mus Adams-Oliver sendromunda tipik olarak izle-
nebilirken bu sendromda tanimlanmamistir. Kutis
aplazisi trizomi 13 ve sendrom 4p-, 46 XY gona-
dal disgenezisi ve benzeri sendromlar ile birlikte-
lik gosterebilir (6).

Bizim olgumuzda pozitif aile hikayesinin bu-
lunmasi, skalp defekti, kutis marmorata ve pes eki-
novarus deformitesinin birlikteligi Adams-Oliver
tanisint koydurmustur. Anomalilerin vaskiler ko-
kenli oldugu, normal embriyolojik ya da fetal vas-
kiler gelisiminin engellenmesi veya hasarlanma-
sindan kaynaklandiklari disiintilmektedir (4).

Kutis aplazisi, deri yoklugu ile karakterize bir
durumdur. Adams-Oliver sendromlu olgularda ku-
tis aplazisi, deri tizerinde sagsiz bir alandan, tim
kalvaryal kemiklerin yoklugu ile karakterize akra-
niye kadar degisik derinlik ve genislikte izlenebilir
(4). Skalp defektlerinin %80’ orta hat yada kom-
sulugunda yerlesmistir. Olgularin %70’inde tek
defekt mevcuttur. Kizlarda daha sik izlenmektedir.
Lezyon boyutlart degisken olup, %20 olguda
skalp defekti altindaki kemik izlenmemektedir (2).

Beyin parankim anomalileri de lezyonlara eslik
edebilir, stiperior sagital sintistin yoklugu, orta se-
rebral arterin hipoplazisi, beyin sapinin kismi hi-
poplazisi, fokal periventrikiler ve talamik lezyon-
lar, ventrikiler genisleme, hidrosefali, porensefa-
lik kistler ve arinensefali olgular bildirilmistir (4).
Olgumuzda izlenen paryetal porensefalik kist ala-
ni kanama sekeli olarak dustntlmistir. Ancak
sendromun kokeninde vaskiler hasar oldugu ve
buna bagh perinatal porensefali saptanabilecegi
de bildirilmektedir (1). Olgumuzun stperior sagi-
tal sintise yonelik yapilan MR incelemesinde siniis
icerisinde akima isaret eden sinyal kaybi izlenmis,
trombozis bulgusu saptanmamuistir.



200

ADAMS-OLIVER SENDROMU

Skalp defektleri daha ¢ok verteks diizeyinde
yerlestiklerinden alttaki stiperior sagital sinus etki-
lenmektedir. Eskar dokusunun kurutlanip ayrilma-
st veya cerrahi islemler sirasinda 6liimle sonugla-
nabilecek kanamalar meydana gelebilmektedir (7,
8). Acik defektten BOS sizintisi ile gelisen elektro-
lit denge bozuklugu bebegin genel durumunu ko-
tulestirebilmektedir. Defektin altindaki acik doku
enfeksiyon riskini arttirmaktadir. Fatal menenjit ve
ensefalit gelisebilir (8). Defektin erken stirecte cer-
rahi olarak kapatilmasi tanimlanan komplikasyon-
larin onlenmesi ve daha iyi kozmetik sonuglarin
elde edilmesi acgisindan onerilmektedir. Defekt
cok kuctk oldugunda veya donor doku ile
kapatilamayacak kadar biyik oldugu durumlarda
islak pansuman ve sekonder iyilesmeyle karak-
terize konservatif tedavi de uygulanabilir (9).

Aile hikayesi pozitif olanlara genetik danis-
manlik ve prenatal ultrasonografi incelemeleri ile
takip onerilmelidir (6). Onaltinci haftada yapilan

US incelemesi ekstremite defektlerini ortaya koya-
bilir. Skalp defekleri de antenatal US ile tanim-
lanabilir (10). Genis skalp defektlerinin varhginda
MR inceleme altta yatan parankimal defektleri ve
defekt ile sagital sinus iligkisinin ortaya konmasin-
da yararli olacaktir. Girisimsel radyolojik teknikler
ile ytizeyel drene edici venlerin venografik olarak
sagital sinls iliskisinin ortaya konmasi ve
sklerozan tedavisi, cerrahi tedavinin kontrendike
oldugu durumlarda alternatif olabilir (2). Erken ve
ge¢ komplikasyonlarin ortaya konmasinda gorin-
tileme yontemleri 6nem tasimaktadir. Altta yatan
parankimal hasarlarin ortaya konmasi mental-
motor gelisim strecinde karsilasilabilecek prob-
lemlere 151k tutabilir. Mental-motor gelisimi nor-
mal hastalar bildirilmekle birlikte 6grenme giic-
|tikleri, mental-motor retardasyon ve konviilziyon
ataklari gorilebilmektedir (2,4,10).
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