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" Diinya literatiiriinde 1872 yilindan bu giine dek yaklasik 60 olgu bildirilen
Fraser sendromu multipl konjenital anomalileri iceren ve nadir goriilen bir send-
romdur (1). Bu sendromdaki belirgin anomaliler gbzlerde, ellerde ve genital organ-
larda. gbriilmektedir. Olgular genital organ anomalisi nedeni ile baslangigta endok-"
rin veya gonad bozukluguna bagh pseudohermafroditizm tanust alabilir. Bu neden-
le, klinigimize pseudohermafroditism on tanist ile yatirilan ve adi gecen sendromu
karakterize eden bulgularm bir Kesimini gosteren bir vak’a takdim edilecek ve ki-
saca sendromun ozelliklerine deginilecektir.

Olgu : L.S. 8 aylik Prot. No. 1450/74

" Hasta klinigimize 16.4.1974 tarihinde ses kisiklig1, ailenin bebegin cinsiyeti
yoniinden siiphede kalmasi ve idrar yaptig: yerden diskilamas: ‘sikAyetleri ile geti-
rildi. Bebegin cinsi bakimindan genital organlarmn fikir vermemesi ve hastada mul-
tipl konjenital anomalilerin saptanmast ile vak’a konjenital anomalilerle birlikte
olabilecek pseudohermafroditism 6n tanist ile yatirildi. Ailenin 2°ci ¢ocugu olan

‘bebegin, prenatal ve natal evreye ait anamnezi normal olarak degerlendirildi. Psi- - -

komotor gelisimi yasma uygun olan bebegin fizik Olgiileri % 3’iin altinda idi.

Soy gecmisi : Anne 24, baba 30 yasinda ve aralarinda es akrabaligt yoktu.
Her ikisi de saglikh goriiniiyorlardi. Ancak babanmn sag korneasinda bebekte de
' giiri.ilén skleraya benzer iicgen biciminde opa'sité dikkati gekti. Derinlestirilen aile
anamnezinde, bebegin amca gocugundada hastamizda- saptanan sindaktilinin . bu-
.Iundum anlasidi.
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Fizik muayene : Somatik gélisimi boy ve agirhik olarak ‘% 3’tn altinda idi
Aktif ve hareketli olan bebek dis uyarilara ve sosyal stimuluslara iyi yanit veriyor-
.du. Aglarken ve bagirmaya galisirken sesinin ¢ok kisik ¢iktigt dikkati gekiyordu.
Bas muayenesinde, kaslarin sol ‘tarafta ¢ift olusu, burun kanatlarmin acikligt ve
asimetrisi (Resim 1,2), dis kulak kepgesinin hipoplazik olusu ve diisiikliigii (Resim
'3),> korneada skleraya benzer iiggen higiminde opésite, ytiksek damak baslica pa-

Resim - 1

tolojik bulgulardi. Toraks muayenesi tiimiiyle normaldi. Karinda gbbe.k‘fmgl ve
gobegin normal yerinden daha asafida lokalizasyonu goriiliiyordu. Urogenital sis-
temde klitoris biyiikliigii, labialarin rudimenter olusu (Resim 4), miksiyon ve dis-
kilamanin vajen topografisine uyan tek bir delikten olmasi dikkati geklyordu. Be-
bekte anal atrezi vardi, ayrica iist ekstremitelerde kutandz sindaktili goruluyordu
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Resim - 2

(Resim 5). Bu bulgularla ilk izlenim olarak, bebek multipl anomalilerle birlikte olan
bir ‘pseudehermarfoditism vak’asi olarak- ele alindr.

Seks kromatini miisbet olarak'bulundﬁ ‘ve kromozom analizinde 46 XX nor-
* mal disi yapis1 saptandi. Siniis {irogenitalis olup olmadigini anlamak amaciyla ce-
. kilen retrograd pyelografide normal mesane bulundu. Filimlerde bir patoloji giste-
rilemedi. Uretra agikligindan dlskllama bulgusunu agiklamak igin cekilen kolon
filminden sigmoidde blraz_gemslemc disinda bulgu elde edilemedi. Bu arada
{iriner sistem anomalisi olastligin1 arastirmak amact ile intravendz pyelografi gekildi,
normal bulundu. Laparatomide; uterus, over ve tiiplerde normal i¢ genital yapi
. gbriildii. Mesane, uterus, vagen iliskileri, perisistit nedeni ile tam degerlendirile-
‘medi. Anal atrezi ile birlikte aynl delikten dlskxlama ve m1ks1yonun olmasi, film-
lerle gosterilememesine karsin, distal uretra vajen ve sigmoid arasinda iliski oldu-~

ga kanisint verdi.
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Resim - 3

Ses kistkliginin nedenini belirlemek igin yapilan laringoskopide; kordo vokalis-
lerin 1/2 6n kesiminde membrandz bir perde goriildii. Hastanmn yapilabilen duy-
ma ve gdrme testleri normal olarak degerlendirildi. ’ ' .

Bebekte saptanan patolojik bulgular asagida bir araya toplanmustir ( Cizelge: I) -
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Resim - 5

TARTISMA

Kriptoftalmi alindan gelen bir deri kivrimi ile goziin kapatilmasi ve komplet, in-
komiplet yada parsiyel gbz kapag1 ve kas defekti ile birlikte palpebral fissiiriin ol-
mamast durumudur. Anomali 31khkla bilateraldir. Krlptoftalml ile birlikte olabilen
~ pekgok anomali b11d1r11mlst1r (5:6).

* 11k kez 1872 1972 y111nda Zeherder ve Manz, gbbek fitig1, kriptoftalmi, pu-
bik kemikte simfizis pargast yoklugu, genital anomali ve sindaktili gdsteren bir
vaK’a yaymlamislardir (1,4,7). '

Gubta ve Saxena 1962’ yilinda, literatiirde bildirilen anorpalileri degerlen-
direrek, kriptoftalmiye cok cesitli konjenital defektlerin Srnegin iist gz kapagt
_yoklugu, korneada tendon yapisinda skleraya benzer opasite bulunusu, mikroftal-
mi, kaslarm cok sayida olusu, larinks, vajina, aniis, mesane atrezisi, meningoen-
sefalosel, yarik damak, tavsan dudak, renal aplazi, gdbek fitig1, kulak, burun ve
genital organ anomalileri ve sindaktilinin eslik edebilecegini bildirmislerdir (1,3 4).
_Ayni yilda Fraser bu multipl anomali kombinasyonlarinin bir sendromu olustu-
rabilecegini ileri siirmiis (3) ve 1965 yilinda Francois kriptoftalmi ile birlikte olan
malformatif sendrom adini verdi§i bu kombinasyonlart 4 ana Ozellik ile tanim-

- lamustur, Sendromu karakterize eden 4 ana bulgu : 1.- Kriptoftalmi, 2 - Meningo-

sel, tavsan dudak, yarik damak, burun-kulak anomalilerini igeren dissefali, 3 - Sin-
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daktili ve 4 - Genitoiiriner sistem ‘anomalileridir. Genitoiiriner sistem anomalilerin
igine renal aplasi, mesane atrezisi, erkeklerde kiiciik penis, hipospadias, kriptor-
sitism, kizlarda Klitoris bilyiikliigi, vaginal atrezi, mkomplet labial gehsme bozuk-
lugn glrmektedlr 2).

. CIZELGE : o
HASTAMIZDAKI PATOLOJIK BULGULAR

Kulak anomalisi (’kulak_ kepcesi hipoplastik)
Burun kanatlam asimetrik
Burun koku basik

Hipertelorism , , ,
Korneada skleréyé benzer opasite (ayn: bulgﬁ babada da var)
Yiiksek damak - kiigiik cene v
Ses kisikhig: (Larinks de kord vokallerin 1/2 6n kesiminde fnem_branéz Web)
- Sol elde sindaktili (amca ¢ocugunda da var) ' ' '
- Gobek fitig1 ve gﬁbeﬁin normal yerinden daha asagida yerlesimi.
v Anal atrezi |

~Aynr delkiten dlskllama ve miksion (olasxhkla 51gm01d-vagen ve mesane arasimnda
iliski). :

Biiyiik klitoris - rudimente'labialar

Sugar 1968 yilinda sendromu belirleyen 4 grup anomaliden sindaktili ve krip-
toftalminin yada sendromda tanimlanan bir gz -anomalisinin, 6teki iki grup anoma-
liden daha gok bu sendromun elemant olarak bildirildigine dikkati ¢ekerek, kriptof-
talmi - sindaktili olarak adlandirmistir (8). Gozde birgok anomali Srnefin komp-.
let, inkomplet, parsiyel yada atipik kriptoftalmi, goz kapag defektleri, kaslarin bir-
den ¢ok sayida olusu, mikroftalmi, gbziin n kamerast defektleri, lens ve iris yok-
lugu korneada parsiyel membrandz, tendona yada skleraya benzer opasite bildiril-
migtir. Zehender ve Manz bu deformitelerin gelismesinde, mesodermden goz ka-
pag1 olusumunda bir defekt iizerinde durmuslar, dteki bazi arastiricilarda amniotik
bandlar yada intrauterin mﬂamatuvar stireclerin neden olablleceglm ileri stirmiig-
lerdir.
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Klinigimizde incelenen Yﬁksgl’in vak’asinda .komplet kriptoftalmi ile birlikte
sindaktili, agir bobrek, barsak ve genital organ anomalileri saptanmisti (9).

Literatiirde yer alan ailevi  raporlara gore; hastalik otozomal resessiv gecis
gosterebilmekte ve kromozomal bir defekt saptanmamaktadir.

Sunulan olgu; korneada sklerdya benzer opasite, sindaktili, kulak kepge& hi-
poplasizi, larinks anomalisi, anal atrezi, gdbek fitig1, pseudohermafroditismi anim-
satan labial gelisme, klitoris bityiikliigii gibi yukarida tanimlanan sendromun
kriptoftalmi disinda belirgin bulgularlna sahip oldugu igin parsiyel. Fraser Sendro- -
‘mu olarak degerlendirilmistir. Literatiire uygun olarak kromozomal yap: normal
bulunmus ancak literatiirde otozomal resessive geg:tlgi b11d1r11d1g1 halde, hastamiz-
da korneada skleraya benzer 0pasxte ve sindaktili otozomal dominant bir ge91§ gos-
termistir.

Golberg’in 1912’de Magruder’in 1921 de, Dominant geg1s gbsteren 2 vak’a-
lan vardlr .

(")ZET, |
Kr1ptofta1m1 disinda Fraser Sendromunun mu1t1p1 konjenital anomahlermden‘
Snemli bir bolimiinii tastyan bir olgu sunulmustur Vak’ay1 karakterize eden bul-
‘gular sindaktili, kaslarin birden ¢ok sayida olusu, korneada skleraya benzer opa-

site, kulak kepgesinin hipoplazik olusu, yiiksek damak, larinksde perde, gbbek fi-
t1g1, klitoris bilyiikliigii, rudimente labialar ve anus atrezisidir.

SUMMARY

" PARTIAL FRASER'S SENDROME-PARTIALCRYPTOPHTALMOS
" SYNDACTYLY SYNDROWE ‘

A case which reveals an important part of the multiple cohgenital'anomalies
of the Fraser’s syndrome besides cryptophthalmos has been presented. The find-
ings characterictic of the case are : syndactyly, numercos eye brows, _opaéity on

"the cornea resembling sclera, hipoplastic upper pinnea, high arched palate, laryn-
geal web, umblical hernia, enlarged clitoris, rudimented labias and anal atresia.
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