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SECKEL SENDROMU: BiR OLGU SUNUMU

Salih COSKUN', Serkan KURTGOZ’, Ayse TOSUN’, Ece KESKIN’,
Gokay BOZKURT

OZET

Seckel sendromu boy kisaligi, mikrosefali, ¢ikik burun (gaga burun) ve tipik yiiz gériintimii ile karakterize
otozomal resesif kalitiml1 bir hastaliktir (1). Ates ve emmeme yakinmastyla pediatri poliklinigine basvuran ti¢
aylik erkek hasta atipik yiiz goriinimii nedeniyle poliklinigimize yonlendirildi. Fizik muayenesinde, viicut
agirlig1 2570 gram (<3 persentil), boyu 50 cm (<3 persentil) ve bas gevresi 29 cm (<3 persentil) idi, genel durumu
iyi, bilinci a¢ik, malnutre goriiniimde idi. Olguda, orantili boy kisalig1, mikrosefali, on fontanel kii¢tikliigii, yassi
(geriye diisiik) alin, mikrognati, diisiik ve malforme kulaklar, géreceli bilyiik goz ve kulaklar, ¢ikik gaga burun,
yliksek damak ve ticgen dar yliz goriinimii mevcuttu. Kemik surveyde bilateral 12. kosta kemikleri yoktu.
Olguya klinik olarak Seckel sendromu tanis1 konuldu. Bu olgu ile mikrosefali ve tipik yiiz gériniimii olan
hastalarda, Seckel sendromu olabilecegini hatirlatmak istedik.

Anahtar sozciikler: Mikrosefali, mental retardasyon, mikrognati

Seckel Syndrome: A Case Report

SUMMARY

Seckel syndrome is an autosomal recessive disease characterized by short stature, microcephaly, prominent nose
(beaked nose), and typical facial appearance (1). Three-month-old male patient was brought to pediatrics clinic
with the complaints of fever and poor sucking, and referred to us because of atypical facial appearance. Physical
examination revealed that he had a good general condition, was conscious, and had the appearance of
malnutrition. Body weight was 2570 gr (<3" percentile), length was 50 cm (<3" percentile) and head
circumference was 29 cm (<3" percentile). The patient had proportionate short stature, microcephaly, the small
anterior fontanelle and sloping forehead, micrognathia, low-set and malformed ears, relatively large eyes and
ears, prominent nose (beaked nose), high palate, narrow triangular facial appearance. Bilateral 12th ribs were not
seen with bone survey. The patient was diagnosed clinically with Seckel syndrome. We want to remind that this
case, and therefore patients with microcephaly and typical facial appearance may have Seckel syndrome.
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Olgu Sunumu

Seckel sendromu (SCKL) [Online Mendelian
Inheritance In Man (OMIM) (#210600)], boy kisalig1,
mikrosefali, ¢ikik burun (gaga burun) ve tipik yliz
goriiniimii ile karakterize otozomal resesif kalitimli
bir hastaliktir'. Seckel sendromu, ilk defa 1960 yilinda
Seckel HPG, tarafindan tanimlanmistir. Seckel 70'den
fazla vaka rapor etmistir fakat bunlarin biiyiik bir
cogunlugu klinik heterojenite gostermektedir’. Bu
sendrom genetik heterojenite de gostermektedir. Bazi
vakalarda 3qll1.1-q24 lokusunda ATR geninde
(Ataxia-telanjektazi ve RAD3 iliskili protein)
mutasyon saptanmistir. Diger lokuslar ise kromozom
3, 13 ve 18 iizerinde bulunmaktadir’. Etkilenmis
bireylerde kardiyovaskiiler, hematolojik, endokrin ve
santral sinir sistemi anomalileri de eslik edebilir.
Seckel sendromu insidansi cinsiyet ayrimi
yapilmaksizin 1:10000 canli dogum olarak rapor
edilmistir”.

Bu makalede ates, emmeme yakinmasiyla
getirilen atipik yiliz gorinimii ve mikrosefalisi
nedeniyle SCKL tanist alan 3 aylik erkek cocuk,
sendromun nadir goriilmesi nedeniyle sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Proband (indeks vaka) ii¢ aylik erkek hastayd.
Ates, emmeme yakinmasiyla ¢ocuk poliklinigine
bagvuran hasta, atipik yliz gorinimii nedeniyle
genetik poliklinigine yonlendirilmisti. Ozge¢misinde;
35 yasindaki annenin 4. gebeliginden 4. yasayan
olarak sezeryan ile 1850 gram (<3 persentil) ve boy 47
cm (<3 persentil) olarak dogmus. Soy ge¢cmisinde;
anne-baba arasinda 1. derece kuzen evligi vardi (amca
cocuklar1) (Sekil 1). Gebelikte X-ray maruziyeti,
enfeksiyon gegirme, ila¢ alimi, alkol alim1 ve sigara
kullanim Oykiisti yoktu. Fizik muayenesinde genel
durum iyi, bilinci agik, malnutre goriinimde idi
(Resim 1). Viicut agirligi 2570 gram (<3 persentil),
boyu 50 cm (<3 persentil) ve bas ¢evresi 29 cm (<3
persentil) idi. Hastada orantili boy kisaligi,
mikrosefali, 6n fontanel kiigiikliigii, yassi alin,
mikrognati, dusiik ve malforme kulaklar, goreceli
biiyiik goz ve kulaklar, ¢ikik gaga burun, ylksek
damak ve tliggen dar yliz goriiniimii mevcuttu (Resim
2, 3). Goz dibi muayenesi ve diger sistem muayeneleri
dogaldi. Laboratuvar incelemesinde; tam kan
sayiminda hemoglobin 9.2 mg/dL idi, tam idrar tetkiki
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ve diger rutin biyokimyasal tetkikleri normaldi.
TORCH paneli normaldi. Kemik surveyde bilateral
12. kosta kemikleri yoktu. Ekokardiyografi ve batin
ultrasonografisi normaldi. Periferik kandan
kromozom analizinde (G-bantlama, 450-550 bant
¢oOzliniirliik) 46,XY normal konstitiisyonel karyotip
saptandi. Olguda bu bulgularla Seckel sendromu
diistintildii. Olgu, kronolojik yast 16 aylik iken
Vineland uyum davranis 6lgegi ve Ankara Gelisimsel
Tarama Envanteri (AGTE) ile degerlendirildiginde, 3
aylik bir gelisim gosterdi. 1Q diizeyinin 0-20 arasinda
bulunmasi ile ¢ok agir mental retarde olarak kabul
edildi. Olgu su an 3 yasinda olup agir mental
retardasyon ile poliklinigimizde izlenmektedir.
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Sekil 1. Hastanin soyagaci.

Resim 3. Hastanin yan profilden goriintimii.
Resim 1. Hastanin genel goriintimdi.

TARTISMA

Seckel sendromu nadir, klinik ve genetik olarak
heterojen, kalitsal bir gelisim bozuklugudur. Seckel
sendromu orantili boy kisalig1, mental retardasyon ve
mikrosefali, yass1 alin, dar yiiz, ¢ikik gaga burun,
mikrognati igeren karakteristik yiiz gorinimi
bulunmaktadir. Karakteristik yiiz gortinimiinden
dolayr “Bird-headed Dwarfizm” olarak ta
isimlendirilmektedir’. Diger bulgulari ise diisiik
dogum agirligi, sekonder prematiir synostosis, kemik
yas1 geriligi, asagiya egimli palpebral fissiirler,



goreceli bliytk gozler, asagi yerlesimli malforme
kulaklar, kulak lobu yoklugu, besinci parmakta
klinodaktili, radius basi ¢ikig1, sadece 11 ¢ift kosta, dis
anomalileri, anemi ve pansitopeni gibi hematolojik
anomalilerdir'. Olguda orantili boy kisaligi,
mikrosefali, 6n fontanel kiigiikliigl, yassi alm,
mikrognati, diisik ve malforme kulaklar, goreceli
bluytk goz ve kulaklar, ¢ikik gaga burun, yiiksek
damak, sadece 11 ¢ift kosta, bliylime-gelisme geriligi,
mental retardasyon ve anemi mevcuttu.

Mikrosefali, primer veya sekonder olarak ortaya
cikabilir. Mikrosefali yapan baslica nedenler
kromozomal hastaliklar (Trizomi 21, 18, 13, Cri-du
chat sendromu, Angelman, Prader-Willi sendromu),
noronal migrasyon anomalileri, tek gen hastaliklar
(Smith-Lemni-Opitz, Cornelia de-Lange, SCKL,
Cockayne sendromu), konjenital enfeksiyonlar
(rubella, sitomegalivirus, toxoplazma), toksik
maruziyet (radyasyon, fetal alkol sendromu, maternal
fenilketonuri) ve sistemik hastaliklar (kronik kardiak
ve akciger hastaliklari, malnutrisyon, kronik bobrek
yetmezligi)' dir’.

Seckel sendromunda agir mental retardasyon sik
goriilen bir bulgudur. Hastalarin yarisinda 1Q diizeyi
% 50'den daha azdir’. Olgumuzda da IQ diizeyinin 0-
20 arasinda bulunmas ile ¢ok agir mental retardasyon
bulunmaktaydi.

Insanda 11 ¢ift kosta bulunmasi nadir
karsilasilan bir anomalidir. Siklikla Down sendromu
gibi kromozomal anomalilerinde ve bazi tek gen
hastaliklarinda (Diamond-Blackfan anemisi;
Spondilometafizyal displasi, Kamptomelik displasi,
Atelosteogenesis tip I; Mikrosefalik Osteodisplastik,
Primordial Dwarfism, Tip I, X-Linked Mental
Retardasyon Sendrom; Omfalosel-Ekstrofi-imperfore
Anus-Spinal Defekt; Spondiloepimetafisial Displasi
eklem laksisite Sendromu) goriilebilir’. Seckel
sendromunun nadir bir bulgusu olan 11 ¢ift kosta
hastamizda da bulunmaktaydi.

Etkilenmis bireylerde yapilan genetik
haritalandirma da 4 farkli lokus tespit edilmistir.
Tespit edilen bu lokuslara gore Seckel sendromu dort
alt tipe ayrilmustir. Bunlar; SCKLI1 (#210600):
3922.1-q24, ataksi telanjektazi ve RAD3-iliskili
protein geni; SCKL2 (%606744): 18p11.31—ql11.2;
SCKL3 (%606644): 14q231; SCKL4 (#613676):
13q12, sentromerik protein J geni (CENPJ). Her dort
lokusta otozomal resesif kalitim o6zelligi
gostermektedir’"”

Seckel sendromu genetik olarak heterojen
oldugundan ATR ve CENPTIJ genindeki mutasyonlara
yonelik molekiiler testler, hastaligin tanisini
kesinlestirmek icin yeterli degildir. Genetik
heterojenite gosterdigi igcin molekiiler prenatal tanisi
zordur. Ancak SCKL'li kardesten mutasyon
belirlenebilirse ailenin diger gebeliklerinde molekiiler
prenatal tani yapilabilir. Olgunun tanisi, molekiiler
testler teknik nedenlerle yapilamadigi igin klinik
olarak konuldu. Aileye sonraki gebeliklerinde bu
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hastaligin %25 oranla tekrarlayabilecegi anlatild1 ve
genetik danismanlik verildi.

Bu olgu ile, mikrosefali ve tipik yiiz gortiniimi
olan hastalarda SCKL olabilecegini vurgulamak
istedik.
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