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PHACE SENDROMU *

Yiicel TASTAN, Biilent OZGUR, Beyhan TUYSUZ,
Ahmet CELEBI, Ozdemir ILTER

Background.- Hemangiomas are the benign tumor of vascular endothelium. Unlike vascular
malformations, they are rarely associated with structural abnormalities. A new
neurocutaneous syndrome (PHACE syndrome) has been recently described in cases with large
facial hemangioma associated with structural systemic abnormalities.

Observation.- We report an infant with large facial hemangioma associated with posterior
fossa brain malformations ( Dandy-Walker malformation and left cerebellar hemisphere
hypoplasia), internal carotid artery anomalies, silent patent ductus arteriosus, strabismus and
small hepatic caverneous hemangiomas. To our knowleged there was no documented case of
PHECE syndrome in Turkey.
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Hemanjiyomlar c¢ocukluk caginda en sik goriilen deri lezyonlaridir. Son yillardaki
tanimlamaya gore damar epitelinin selim bir timori olarak kabul edilmektedir. Genellikle
yasamin ilk haftasinda ortaya ¢ikarlar, hizla biiyiirler, ve daha sonra da kendiliginden
gerilerler. Hemanjiomlara benzeyen damarsal malformasyonlar ise dogumda farkedilir,
cocugun biiyiimesiyle orantili olarak biiyiir ve hemangiomlarin aksine kalic1 lezyonlaridir.'™
Damarsal malformasyonlar sistemik yapisal anormalliklerle birlikte sik goriiliirken
hemanjiyomlar nadiren yapisal anormalliklere eslik etmektedir.”” Frieden ve ark.® 1996
yilinda, genis yiiz hemanjiyomu olan iki olgular1 yaninda 6nceden yayinlanmis benzer
lezyonlu 41 olguyu irdeleyerek yeni bir ndrokutaneus sendrom tanimlamiglardir. Bu sendrom
PHACE sendromu olarak isimlendirilmistir. Bu sendromun ana bulgular1 yilizde genis boyutlu
hemanjioma eslik eden beyin arka cukur malformasyonlari, biiyiik arter, kalp ve goz
anomalileridir. Burada, yiiziinde genis hemanjiyomu olan bir olguda, bu lezyona eslik eden
beyin arka ¢ukur malformasyonlar1 (Dandy-Walker Malformasyonu ( DWM ), sol serebellar
hemisfer hipoplazisi ), internal karotis arterlerinde anomali, patent duktus arteriyosus (PDA ),
tek tarafli sasilik ve karacigerinde kiiciik bir kaverndz hemajiyom gibi yapisal anomalili bir
olgu sunulmustur.



OLGU

Dort aylik kiz cocugu, poliklinigimize yiiziinde genis kirmizi kabariklik nedeniyle
getirildi. Yasaminin ilk haftasinda sol goz ¢evresinde kirmizi lekeler farkedilmis daha sonra
bunlar giderek yliz, goz g¢evresi, kulak ve boyuna dogru yayginlagmis, deriden kabarik
lezyonlar haline gelmisti. Ailede akrabalik yoktu. Hamilelik ve dogumda herhangi bir sorun
olmamisti. Ailenin dordiincii cocugu olan olgumuzun diger kardeslerine benzer lezyonlar
tanimlanmadi. Fizik muayenesinde, sol goz cevresi, burun, {ist dudak, boyun ve kulakta
bazilar1 plak bazilar1 ise makuler donemde hemanjiomlar saptandi. Sag goz kapaginda da
makuler kiigiik bir lezyon vard.

(Resim 1) Viicudun bagka bolgelerinde lezyonlara rastlanmadi.

Norolojik muayenede motor gelisimi yasina uygun bulundu. Diger sistem bulgulan ile
ayrintilt géoz muayenesi normal olarak degerlendirildi. Laboratuvar bulgularinda; kan sayimi,
kanama ve pihtilasma zamani normaldi. Lezyonlarin yerlesimini saptamak i¢in karniyal
magnetik rezonans (MR) tetkiki yapildi.MR’da kafa i¢i damarsal yapilarda anomali
gozlenmedi. Fakat beyin arka ¢ukurunda malformasyonlar (DWM ve minimal hidrosefali
yaninda sol serebeller hemisferde hipoplazi) saptandi.( Resim 2) Ayrica hemanjiyomatoz
lezyonlar sol submandibuler ve temporal bolgeye, goz ¢evresine, juguler bosluga ve vertebral
bolgeye dogru yayilim gosteriyordu. Sagorbitada da kiiciik bir hemangiom vardi.
Ultrasonografiyle karacigerde 1x1 cm boyutunda saptananhipoekojenik alanin bilgisayarli
tomografiyle kaverndz hemanjiom oldugu belirlendi. Diger organlarda bir lezyona
rastlanmadi. Ekokardiyografide kiiciik PDA saptandi. Olgu 6zellikle DWM’in komplikasyonu
olarak gelisebilecek hidrosefali yaninda genis hemanjiyomun yolacabilecegi kanama diatezi
ve lst solunum yollarina yapabilecegi basi olasiliklar1 i¢in izleme alindi. Alt1 aylikken
lezyonlar hizla ilerlediginden ii¢ hafta siireyle oral prednisolon uygulandi. Fakat lezyonlarda
belirgin bir duraklama gozlenmedi. Giderek sag boyun, kulak ve gz ¢evresinde de lezyonlar
belirdi ve plaklar olustu. Sekiz aylikken PDA kendiliginden kapandi. Belirgin motor geriligi
gelisen olgu onsekiz aylikken en son goriildiiglinde genel olarak hipotonikti ve halen
oturamiyordu. Lezyonlar nedeniyle sol géz kapagi iyi agilamiyordu ve bu gozde strabismus
gelismisti. Hemanjiyom plaklarinda ise halen gerileme baslamamisti. ( Resim 3 ) Bas
cevresinde biliylime olmamasina karsin ¢ekilen kraniyal MR’da, basingli olmayan
triventrikiiler hidrosefali ve dort aylikken saptanamayan sag internal karotis arterinde
malformasyon, sol karotis arter ve posteriyor komini arterde dilatasyon saptandi. ( Resim 4)
Olgumuzun izleminde kanama diyatezine rastlanmadi. Karacigerdeki lezyonda ise biiyiime
olmadi.

TARTISMA

Hemanjiomlara bazi1 yapisal ve damar anomalilerinin eslik edebilece§i daha 6nce birkag
olguda bildirilmistir.” Son yillarda ise 6szellikle genis yiizlii hemanjiomlarma beyin arka
cukur malformasyonlarinin eslik edebilecegine dikkat cekilmistir.” Frieden ve ark. Genis yliz
hemanjiomlu toplam 43 olgunun %74’{inde 6zellikle DWM olmak iizere merkezi sinir sistemi
malformasyonlari, %41’inde arteriyel, %?26’inda kardiyak ve aorta, %23’linde goz
anormallikleri, %3’iinde ise ventral gelisim defektinin oldugunu saptamislardir.® Bu olgularin
cogunun ki1z ( %88 ) oldugunu ve ailesel bir egilimin olmadigini bildirerek, yeni bir sendrom
olan PHACE sendromu’nu tanimlamiglardir. Daha o6nce yaymlanan DWM’lu olgularin
sadece %10’ununda yiiz hemajiyomu belirlenirken, genis yiliz hemanjiyomlu olgular
incelendiginde ise bunlarin %75’ inde DWM saptanmustir.>’



Yapisal anomalilerle hemanjiyomlarin  birlikte goriilmelerinin  nedeni  heniiz
aciklanamamistir. Bu konuda bir c¢ok hipotez ileri siiriilmiistiir. Bazilarina goére 8-10
haftalarda, bazilarina gore ise daha erken gestasyon yasinda gelisen alanda olusan bir
etkilesim yapisal anomalilerle hemanjiomlarmn birlikte gériilmesine neden olabilir.'®'" Damar
malformasyonlarinda beklennen beyin arka c¢ukur malformasyonlarinin veya damar
anomalilerinin yiiz hemanjiomlarina nasil eslik ettigi heniiz agciklanamamustir.

Son yillarda tanimlanan Phace sendromu en ¢ok Sturge-Weber sendromu (SWS) ile
karistirtlabilir.SWS’daki lezyonlar bir damar malformasyonu ( porto sarabi lekesi ) olarak
kabul edilirken yeni sendromdaki deri lezyonlar1 selim bir damar timéorii olan hemanjiomdur.
Deride damar malformasyonu ile karakterize SWS’de 6zgiin bulgular leptomeninjiyal damar
malformasyonlari ( leptomeninjiyal anjiyomatosis ) ile ipsilateral hemiparezidir. DWM gibi
beyin arka ¢ukur malformasyonlar1 ile damar anomalilerine SWS’te rastlanmaz. Retinal
damarlarinin artmasi her iki sendromda goriilebilir, fakat PHACE sendromunda glokoma,
SWS’de ise konjenital katarakta rastlanmaz*®'> Olgumuzun cinsiyeti, genis yiiz
hemanjiomuna eslik eden beyin arka ¢ukur malformasyonlart (DWM ve sol serabellar
hemisferde hipoplazi) ve internal karotid arter anomalisi yaninda PDA’nin varligt PHACE
sendromunu diisiindiirdii. Bu olgu bilgilerimize gore iilkemizde bildirilen PHACE sendromlu
ilk olgudur. Bu sendromun gdz bulgularindan strabismus olgumuzda ileri yaslarda gelisti.
Kalp defektine ve aort anomalisine olgumuzda rastlanmadi. Yiizeyel hemanjiyomlara visseral
organlardaki hemanjiyomlar eslik edebildigi bilinmektedir.* Olgumuzda PHACE
sendromunda daha Once tanimlanmayan karaciger kavernéz hemanjiyomu ek bir olgudur.
DWM’nin komplikasyonu olarak gelisen hidrosefali icin girisime gerek goriilmedi. Oral
kortikosteroidle lezyonlarda gerileme saglanamadi. Hemanjiyomlarda etkili bulunan
interferon alfa ise olgumuzda kullamlmadi.® Genellikle bir yasindan sonra geriledigi belirtilen
deri lezyonlari, olgumuzda onsekiz aylikken halen gerilememisti.

Sonug¢ olarak, yliziinde genis hemanjiyomlu olgular gontanelin agik oldugu izlemde
donemlerde karniyal ultrasonografiyle beyin malformasyonlar1 agisindan taranmali, gerekirse
MR ¢ekilmelidir. Ayrica bu olgularda kalp, biiylik arter ve goz anomalileri beklenebilir.
Ayrica bu olgularda solunum yollarima hemanjiyomlarin olabilecegi ve tikanikliga yol
acabilecegi unutulmamalidir. DWM saptanan olgular ise hidrosefali gelisme riski nedeniyle
yakindan izlenmelidir.

OZET

Yiiziinde genis hemangiomu olan dort aylik bir c¢ocukta, beyin arka c¢ukur
malformasyonlart (DWM ve sol serebellar hemisfer hipoplazisi ), internal karotis arterlerde
anomali, PDA, tek gozde sasilik ve karaciger kavern6z hemanjiyomu gibi yapisal anomaliler
saptand1 ve 18 ayliga kadar izlendi.PHACE sendromu tanisi konulan bu olgu bildigimiz
kadariyla tilkemizde yayimnlanan ilk olgudur. Olgumuzda alt1 aylikken lezyonlar hizla
yayginlasti§1 ve bliylidiigii i¢in {i¢ hafta oral kortikosteroid uyguland: fakat yanit alinmadi.
Sekiz aylikken patent ductus arteriosusu kendiliginden kapandi. Motor ve mental gelisimi
oldukca geri olarak seyreden hastada onsekiz aylikken ayrica biteral internal karotis arterinde
anomali saptand1 ve hidrosefali gelisti. Karacigerdeki lezyonda biiyiime gozlenmedi, ayrica
kanama diyatezi gelismedi. Hemanjiomlar ¢ocukluk ¢aginda sik goriiliir ve genelde selim
seyrederler. Fakat ozellikle yliziinde genis hemangiomu olan c¢ocuklar, beyin arka c¢ukur
malformasyonlari, biiylik damar anomalileri ve i¢ organlarda olabilecek lezyonlar agisindan
dikkatle izlenmelidir.
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Resim 1. Olgu dort aylikken sol géz ¢evresi, boyun ve burun iizerinde ¢gogunlukla makiiler
donemde olan hemanjiyomlar goriilmektedir.

Resim 2. Karniyal MR’da ( dort aylikken) Dandy-Walker malformasyonu ve sol
serebellar hipoplazi goriilmektedir.

Resim 3. 18 aylik olan olguda, yiizde yaygin lezyonlar ve plaklar yaninda, sol goziin
kapali oldugu ve ayrica sag goz ¢evresinde de lezyonlarin belirginlestigi goriilmektedir.
Resim 4. Kraniyal MR’da ( 18 aylikken ) soldaki resimde sag karotis arterde
malformasyon, sagdaki resimde sol karotis arter ve sol posteriyor kominikan arterde
dilatasyon goriilmektedir.



