CRYPTOPHTALMOS (FRASER) SENDROMU
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Kriptoftalmi (ablefaron) nin kelime anlam gbz kapaklar:
araliginin (palpebral fissur)} bulunmamasidir. Bu anomali genel-
likle kirpik, kas yoklugu ve Ozellikle gz kiiresinin on segmen-
tinin kusurlu olusu ile birliktedir. Ilk kez 1972'de Zehender ve
Manz tarafindan tammlanmigtir (1).19 62'de Fraser 2 ayr1 ailede-
ki kardeslerde kriptoftalmi ile birlikte gesitli anomalilerin de Ibu—
lundugunu bildirmigtir (2)', Sendromda kriptoftalmi ile birlikte en
¢ok goriulen anomaliler disefali, ekstremite ve genital organ ano-
malileridir. Disefali i¢ine girenler menengosel, yarik dudak ve
damak, kulak, burun ve dig anomalil eridir. Ekstremite anomali-
leri ise kismi deri sindaktilisi bigimindedir. Erkeklerde gortlen
genital anomaliler hipospadias, kriptorgidizm ve penis kiugukli-
gudr. Disilerde ise, klitoris hipertrofisi ile birlikte vaginal atre-
zi, psddohermafrodik géruniime yol agan labial gelisme geriligi
vardir, Diinya literatiiriinde bugiine degin 60 kadar olgu bildi- -
rilmistir, Bu olgularda daha az oranda rastlanan anomililer zekd
geriligi, larenks ve dig kulak yolu atrezisi, bir yada her iki bobre-
gin aplazi yada agenezisi, aniis ve mesane atrezisi umblikal her-
_rii, lakrimal kanallarn ve optik yollarin geligememesi vb. dir (3,
4,5,6).

Sendromu gosteren gocuklarin ana-babalari arasinda akra-
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balik orani % 15 olguda, saptanmig ve kromozom galigmalarinda
herhangi bir bozukluk bulunamamigtir (7). Ayni ailede birden
fazla kardeste de bildirilmis olmas1 sendromun otozomal reses-
- sif kalitimla, gegtigini kanitlar (1,8).

Cok nadir olan bu sendromu gosteren bir olgumuzu Tirkiye -
de daha énce yaymnlanmamis olmasyhastaligin erken tanimmasy
ve komplikasyonlarmin bilinmesi ve genetik danigmanm énemi
nedeni ile literatiirii de gézden gecirerek yayinlamayi uygun bul-
duk. . .
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Lki buguk yasindaki kiz gocugu D.D., her iki goéziniin deri ile
kapali olmasi nedeniyle miiracaat ettikleri goz kliniginden mul-
tipl konjenital anomalileri yoniinden incelenmek iizere ¢ocuk
klinigine génderilmisti. Anne 30, baba 40 yaginda ve kardes ¢o-
cuklar idi. Olgunun daha énceki bir kiz vo bir erkek kardesi 8
glinliik iken bilinmiyen nedenlerle 0lmus. 12 yasinda, bir kiz kar-
desi ise tiim normaldi. Normal ve komplikasyonsuz bir gebelik-
ten sonra dogan bebekte dogumdan itibaren anomaliler mevecut
imig. Hasta g¢ocuk klinigine yatirilarak multiple anomalileri yé-
ninden incelendi. Yapilan fizik muayenede boy 75 cm. (% 3in
altinda) ' ve bag cevresi 44.5 cm. (% 3lin altinda) ve basg gevresi
44.5 cm. (%' 3"in altinda) bulundu. Bag asimetrik, alin dar ve her
iki sakakta saglarin lateral uzantisi gozlerin lizerine kadar de-
vam ediyordu. Burun delikleri dar, burun koki ¢okik, kulaklar
diigiik, kiiciik ve malforme idi. Dig kulak yolu atrezik bulundu;
Agrzda digler eksik ve bozuk, dil frenulumu yoktu ve damak
yiiksekti. Ses normal olup, larenks atrezisi saptanmadu. Ellerde
bilateral simian g¢izgisi ve sol el 1,2,3. parmaklar ve sag el 1,2,3.
ve 4, parmaklar, her iki ayak biitiin parmaklan arasmda kutandz
sindaktili bulunuymord-u. Genital incelemede klitoris bluytk, la-
bio minor ve majorlar hipoplazikti. Aniis atrezisi vardi (Resim
1 ve 2). ;

Goéz bulgular:: Olgumuzda deri alindan yanaga dogru bir
biitiin Lha,]inde'deva,m ediyor ve goz kapaklarina ait olusumlar
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Resim : 1

ayr1 ayri. izlenemiyor. Rima palpe_brarum acikhig yok. Orbita
kemik duvari normal goriiniiyor. Sag gozde kag ve kirpikler yok.
Bulbus rudimenter bicimde ve kismen hareket edebiliyor. Yer
yer oéniindeki derinin i¢ yiizi ile birlesmis. Sol gbzde rima pal-
pebraruma, uyan kisimda eski ameliyata ait 15 mm. horizontal
sikatris ve tek tik kirpik var. Saat 1.5 meridyeninde kasglar oblik
olarak az miktarda ve rimadaki eski ameliyat yeri ile devam
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, Resim : 2
eder bigimdedir. Bulbus normal bityiiklikte palpe edilmekte ve
hareketleri normal gériilmektedir. (Resim : 3),

Radyolojik bulgular : El ve ayaklarda kemik yapisi normal.
Intravenéz pyelografide sag bobrek goriilemedi, sol bobrekte ka-
liksler ve tlireterde genisleme vardi. Mesane kapasitesi normaldi.
Retrograt pyelografide mesane ve rektum arasinda, iligki goril-
medi (Resim : 4). _

Yapilan periferik kan kromozom analizlerinde (486, XX nor-
mal karyotip bulundu. Cocugun yagmnmn | Uiglkligi nedeniyle
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Resim : 3

tam bir inceleme yapilamamakla birlikte 1s1tmenm normal oldu-
gu izlenimi almdi. Zeka testi yapilamadi. Fakat mental fonksiyo-
nu yasma goére geri bulundu.

TARTISMA

Olgumuz, literatiirde tanimlanan kriptoftalmi sendromunun
t1p1k bir érnegidir. Kriptoftalminin komplet bi¢imlerinde goz ka-
paklan hi¢ olusmamustir (1), Bunlarin yerine orbitalar; alindan
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vanaklara kadar uzanan deri ile ortiludir. Bizim olgumuzda,
da komplet bir kriptoftalmi saptanmistir. Komplet kriptoftalmi
de kornea ve konjonktivalar hir deri bicimini almisdir. Kaslar
" yoktur. Biitiin palpebral yapilar bu arada kirpikler kaybolmus-
tur. Fakat orbitanin ortasinda g6ziin yeri ¢okiik olarak helirgin-
dir. Goz kiiresi burada nor malden gok kiigiik olarak palpe edi-
lebilir, hattd inspeksiyonla gdz hareketleri gorilebilir. Retina-
nin fonksiyonu mevcuttur. Kuvvetli bir 151k tutulursa géziin tize-

Resim : 4
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rindeki derinin orbikularisin kasilmasi ile refleks olarak kirigti-
g1 goruliir. Goz insizyonunda g6z kiireleri kiiglik ve disorganize
bulunmustur. Korneanm yerini vaskiilerize fibréz doku almis-
tir. Iris atrofiktir, lens bulundugu zaman birkag¢ vesikiler hiicre
" toplulugu bicimindedir, Genel olarak g6z kiiresinin 6n segmenti
disorganizedir, arka segment ise bir dereceye kadar bozuktur.
Bu nedenle komplet kriptoftalmi olgularmnda cerrahi girisimden
bir yarar beklenemez,

Literatiirde, komplet kriptoftalmi disinda, inkomplet atipik
yvada kismi kriptoftalmi durumlar1 da bildirilmistir (1). Bu bi-
cimlerde goz kapaklar: degisik derecelerde goz kiiresine yaplsgk—
tir. Goz kiiresi kismi yada total olarak deri ile kaph olabilir ve
genellikle mikroftalmiktir. Kornea bir zar yada skleraya benzer
doku ile értiliidiir. Gozlerden biri yada her ikisi fonksiyon gore-
bilir. Inkomplet olgularda bir gézde kapakta kolobom, mikrof-
talmi yada dermoid, 6teki gozde ise kriptoftalmi olabilir (9, 10).
Klinigimizde bundan énce sindaktili, birden ¢ok sayida kasg, kor-
neada skleraya benzer opasite, kulak hipoplazisi, yliksek damak,
larenks atrezisi, gobek fitig1, klitoris blyukligi ve rudimenter
labia ve anal atrezi gbsteren 8 aylik bir kiz bebekte otozomal do-
minant gegen parsiyel Fraser sendromu gérilmistir (11)},

Kriptoltalmusun patogenesi tam bilinmemektedir ve olasilik-
la etyolojisi heterojendir (12). Olgularin gogunda genetik bir de-
fekt nedeni ile kapak olusumunda primer bir yetersizlik olmak-
tadir ve bu defekt otozomal resessif gegmektedir. Francois, ol-
gularin % 15'nin ana-babalarinda kan akrabalig1 saptamistir (9).
Azevdo ve arkadaglary, 2 ayr: ailede 3 kardeste bildirmislerdir.
Bunlardan monozigotik ikiz olan 2 kiz kardeste de sendromun
goériilmesi (8), bizim olgumuzda ise tek bir ¢ocukta olmakla be-
raber ana-babanin akraba olmas1 otosomal resessif kalitimi des-
teklemektedir. Literatiirde bildirilen bazi olgularda ve bizim kli-
nigimizde goérilen kismi kriptoftalmi olgumuzda ise otosomal
dominant kalitim: destekliyen kanitlar vardir (3, 11D,

Olgumuzda tam bir kriptoftalmi yaninda sindaktili ve prog-
nozu kotii bicimde etkilivecek olan anorekt al ve bdbrek ano-
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malileri de bulunmaktadir. Gérnie ve normal bobrek fonksiyonu-
nun olamiyacag: belirgin olan hastamn ailesine durum anlatila-
rak, bundan sonra dogacak ¢ocuklarinda tekrarlama riskinin
% 25 oldugu (otozomal resessif kalitima goére) bildirildi ve daha,
sonra rektal anomaliyi diizeltmek tizere ameliyat ettirilmesi
ogtitlendi. ‘ v \

OZET

. Kriptoftalmos sendromu nadir b].t' sendrom. olup, diinya. lite-
ratirinde bugiine kadar 60 kadar olguda bildirilmistir. Tlrkiye’-

An Thimhhiv Al 1 maoamiat
ds hicbir olgu yaymlanmamistir. Bu yaz min am

" toftalmi ile birlikte sindaktili, agir bébrek, barsak ve genital ano-
maliler gésteren bir olgumuzu bildirmek ve prognozu iyi olma-
yan bu kalitsal hastalikta erken tammanm ve genetik damsma-
nin 6nemini belirtmektir.
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SUMMARY

Crytophtalmos (Fraser) Syndrome

The crytoptalmos syndrome is a rare disorder of which ap-
proixmaitely 60 cases have been reported in the world literature.
None has been reported in the Turkish literature. It is the pur-
pose of this paper to report another case with complet cryptop-
htalmos, sy_ndactly, severe renal, gut and genital anomalies and
to stress the importance of early diagnosis and of genetic co-
useling of the parents, about the poor prognosis and recur-
rence risks.
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