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Olgu Sunumu  Case Report

Apert Sendromu
Apert Syndrome
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OZET

Apert sendromu kraniyosinostoz, hipertelorizm, el ve ayaklarda agir sindaktili, kalp ve bdbrek anomalileri ile karakterize
bir hastalik olup 10. kromozomda yer alan (10g26) fibroblast blytme faktdrd reseptér (FGFR2) geninin mutasyonu so-
nucu gelisir. Bu yazida, kraniyosinositoz, el ve ayaklarda agir sindaktili, bilateral koanal stenozu olan bir Apert sendromu
olgusunu sunduk.
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ABSTRACT

Apert syndrome is characterized by craniosynostosis, hypertelorism, severe syndactyly of the hands and feet, and
cardiac and renal abnormalities and develops as a result of a mutation in the fibroblast growth factor receptor genes
(FGFR2) located on chromosome 10 (10g26). Here, we present a case of Apert’s syndrome with craniosynostosis,

severe syndactyly of the hands and feet, and bilateral choanal stenosis.
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GiRiS

Apert sendromu, kraniosinositoz ile karakterize kraniofa-siyal
deformitelerdendir ve bunlarin yaklasik %4.5’ini olusturur.
Bildirilen olgularin ¢ogu sporadiktir, ancak otozomal dominant
gecis de bildirilmistir. Hastallkk, 10. kromozomda vyer alan
(10926) fibroblast buytme faktord reseptor (FGFR2) geninin
mutasyonu sonucu geligir. lleri baba yasi ile iliskili oldugu
dusunulen sendrom 100000-160000 canli dogumda bir
gorlltr. Sendroma degisik derecelerde mental retardasyon
eslik edebilir. Tani; klinik, radyolojik ve genetik degerlendirme ile
konulur. Kesin tedavisi olmamakla birlikte yapisal deformiteler
icin duzeltici operasyonlar fayda verebilir (1,2).

OLGU SUNUMU

Yirmi yedi yasindaki annenin ikinci gebeliginden sezeryan
ile zamaninda 3680 gram olarak dogan 4 saatlik kiz bebek,
solunum sikintisi ve multipl konjenital anomali nedeniyle

servisimize kabul edildi. Prenatal ve natal 6yklde bir 6zellik
yoktu. Baba 28 yasinda olup anne baba arasinda akrabalik
olmayan hastanin saglikl bir kardesi vardi.

Fizik incelemede rektal bolgeden dlcllen vicut sicakligr 36°C,
kalp tepe atimi 140/dakika, solunum sayisi 68/ dakika, kan
basinci 75/40 mm Hg, oksijen saturasyonu %94 idi. Atipik ylz
gdruntimu olan hastanin bas ¢evresi 37 cm olup 97. persantille
uyumluydu, 6n fontanel 2x1, arka fontanel 1x1 cm agikliktaydi.
Burun kokinde basiklik, kulaklarda dusUkluk, ylksek damak
ve hiperteldrizm mevcuttu (Sekil 1). Her iki burun deliginden de
nazogastrik sonda gegcirilemedi. Akciger sesleri kabaydi. inter-
kostal ve subkostal ¢ekilmeleri mevcuttu. Her iki el ve ayak 2.,
3., 4., ve 5. parmaklarda sindaktili belirlenen hastanin diger sis-
tem bulgular dogaldi. Batin ultrasonografisi ve ekokardiyogra-
fisi normaldi. Kemik surveyinde; kranium oksisefal gérinimde,
kraniokaudal ¢ap artmis, oksiput gdreceli olarak diizdu. Servikal
vertebralarda belirgin flizyon izlenmedi. iki yonli torakolomber
vertebra grafisi, Ust ve alt ekstremite grafileri normaldi. Osseoz
sindaktili izlenmedi. Uc boyutlu kranial tomografide koronal
sutUrlerde prematur kraniosinositoz izlendi. Lambdoid sutdrler
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Sekil 1: Apert Sendromu olan hastamizin el ve yiz goérintus.

kranialde kapanmis, sagittal sutlr acik ve genisti. Nazofarinks
bilgisayarli tomografisinde bilateral koanal hipoplazi belirlendi.
G6z muayenesinde her iki gdzde antimongoloid egim disinda
patolojik bulgu saptanmadi.

Solunum sikintisi dizelen ve agizdan tam beslenebiimeye
baslayan hasta, kraniosinostoz, sindaktili, koanal hipoplazi
operasyonlarl planlanmak Uzere ilgili bélimlere (KBB, plastik
cerrahi, beyin cerrahisi) danisildi. Takip programina alinarak
yatisinin 18. glndnde taburcu edildi. Ara ara poliklinigimize
solunum sikintisi ve burun tikaniklidi nedeniyle bagvuran hastada
belirgin burun tikanikligi tespit edilip semptomatik tedavi verildi.

TARTISMA

Apert sendromu; kraniosinostozlar iginde nadir goértlen bir
sendromdur. Hastalarin %90’ indan fazlasinda FGFR geninin
ekzon llla bdlgesi aminoasit dizisinde 2. ve 3. immunglobulin
benzeri alanlan arasinda baglanti kuran boélgedeki 2 komsu
amino asid bdlgesinde S252W veya P253R mutasyonlarindan
biri g&sterilmistir. Bu reseptoérler buylme, gelisme ve kafa
kemiklerinin flzyonunun regutlasyonunda énemli rol oynar. Diger
bazi agrr iskelet displazilerinde de bu reseptérde mutasyonlar
tarif edilmigtir. Olgularin ¢ogu sporadik olup bu olgularda ileri
baba yasi dnemlirol oynar. TUm mutasyonlar paternal kromozom
Uzerinde olur. Hastalarin ¢gogunun karyotipi normaldir. Otozomal
dominant ve otozomal resesif gecis olan olgular bildirilmistir
(8,4). Hastamizin babasi 28 yasinda idi.

Hastamizda literatlrdeki olgularla uyumlu olacak sekilde genis
ylz, diz oksiput, kraniosinositoz, burun kdkinde basiklik,
kulaklarda duUsuklik, yltksek damak ve hiperteldrizm, koanal
hipoplazi tespit edildi (5).

Ekstremite anomalileri olarak glenoid displazi, ebe eli, bas
parmakta radial klinodaktili, kisa deviye bas parmak ve sindaktili
gorulebilecegi gibi hastamizda sadece nonosseoz sindaktili
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tespit edildi. Servikal fuzyon %68 oraninda g&rUlebilirken
hastamizda ¢ekilen servikal vertebra grafisi normal olarak
degerlendirildi (6).

Apert sendromlu olgularda fallot tetralojisi ve ventrikiler septal
defektten olusan kardiyovaskuler anomalileri %10, hidronefroz
ve Kriptorsidizm gibi genitouriner sistern anomalilerini %9.6, tra-
keadzofageal fistllden olusan gastrointestinal anomalileri %1.5
oraninda tespit edilirken hastamizda kardiyovaskuler sistem,
genitoUriner sistem ve gastrointestinal sistem anomalisine rast-
lanmadi. Bu sendromda mental bozukluk ¢ok nadir gortlmek-
tedir. Mental bozukluga hidrosefali, intrakraniyal basing artisi ve
santral sinir sistemi malformasyonlari yol acar (1). Hastamizda
intrakranial bir patoloji tespit edilmedi.

Diger kraniosinostoz sendromlari (Crouzon, Saethre-Chotzen,
Pfeiffer, Carpenter) ayirici tanida akla gelmelidir. Bu hastaliklarda
da FGFR gen mutasyonlan bildirilmistir. Crouzon sendromunda,
Apert sendromunun aksine ekstremite tutulumu olmaz ve
kraniofasiyal deformiteler daha hafiftir (5).

Antenatal ultrason takibi ve 16. haftada amniyon sivisinda FGFR
gen mutasyonunun saptanmasi ile prenatal tani konulabilir (7).

Tedavi semptomatiktir. Beyin cerrahisi ve plastik cerrahi tara-
findan kraniosinositoz ve el-ayak parmaklarindaki anomaliler
dUzeltilir. Hastamizda bas, boyun ve ekstremitelerde tipik
anomaliler olmasi nedeniyle Apert sendromu dusunudldu.
Nazofarinks tomografisinde bilateral koanal hipoplazi belirlendi.
Hastamiz beyin cerrahisi, plastik cerrahi ve kulak burun bogaz
boélimlerince de takibe alnarak 6 aylik olunca operasyon
planlandi.

Karakteristik  kraniofasiyal deformitelerin - gérindmayle ik
goriste 6n taniya gidilebilen Apert sendromu, yenidogan
déneminde kraniosinositoz belirlenen hastalarda ayirici tanida
akilda tutulmasi gereken nadir hastaliklardan birisi olmasi
nedeniyle sunuldu.
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