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FARKLI BiR NAGER TIPI AKROFASIYAL DISOSTOZ OLGUSU
A CASE WITH A DIFFERENT TYPE OF NAGER ACROFACIAL DYSOSTOSIS

Aysun KARA UZUN, Suna OGUZ UNAL, Ugur DILMEN

Zekai Tahir Burak Kadin Saglhigi Egitim ve Arastirma Hastanesi Yenidogan Klinigi

OZET

Nager tipi akrofasiyal disostoz, kraniyofasiyal bolge ve ekstremiteleri ilgilendiren deformitelerin oldugu, di-
ger sistemlere ait anomalilerin eslik edebildigi nadir goriilen bir genetik bozukluktur. Simdiye kadar yaklasik
80 vaka bildirilmistir. Vakamizda belirgin mikrognati , malar ve maksiller hipoplazi, yarik damak, diisiik ku-
lak, antevert burun delikleri, sol kulakta isitme azlig1, bas parmak, radius yoklugu, kisa kol, tibia hipoplazisi,
ayak bilegi deformitesi mevcuttu. Hasta altinci ayinda beslenme gii¢liigiine bagli malniitrisyon ve enfeksiyon
nedeniyle kaybedildi. Vakay1, diger kraniyofasiyal (mandibulofasiyal) ve akrofasiyal disostoz sendromlarin-
dan ayirt edici 6zeliklerini vurgulamak, sendromda alt ekstremite anomalileri nadir olmasina ragmen vaka-
mizda farkl bir klinik prezentasyon bulundugu i¢in sunmaya deger bulduk.
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ABSTRACT

dysostosis.

Keywords: Nager acrofacial dysostosis

GIRIS

Nager tipi akrofasiyal disostoz (NAFD) nadir goriilen bir
bozukluktur. Ilk vaka Slingenberg tarafindan 1908’de rapor
edilmistir. Ancak farklt bir antite olarak ilk defa 1948’de
Felix Robert Nager ve Jean Pierre de Reynier tarafindan
tanmmlanmustir (1,2). Burada sunulan vakada belirgin
mikrognati, malar ve maksillar hipoplazi, yarik damak, diisiik
kulak, antevert burun delikleri, sol kulakta isitme azligi,
bagparmak ve radiyus yoklugu, kisa kol, tibia hipoplazisi
ile birlikte ayak bilegi deformitesi olmasi nedeniyle Nager
tipi akrofasiyal disostoz diigiinlilmiistiir. Vakayi, diger
kraniyofasiyal (mandibulofasiyal) ve akrofasiyal disostozis
sendromlarindan ayit edici Ozeliklerini vurgulamak,
sendromda alt ekstremite anomalileri nadir olmasina
ragmen vakamizda farkli bir klinik prezentasyon bulundugu
icin sunmaya deger bulduk.

Nager type acrofacial dysostosis is a rare genetic disorder which is seen with the deformities of craniofacial
region and extremities,which may accompany with sistemic disorders. To date approximately 80 cases have
been reported. Our case had prominent micrognathia, malar and maxillary hypoplasia, cleft palate, low set
ears, antevert nares, hearing loss in the left ear, the absence of thumb and radius, short arm, hypoplasia of
the tibia and ankle deformity. The patient was died because of the malnutrition due to feeding difficulties
and infection at the sixth month. We herein present this case to emphasize the distinguishing features of this
syndrome from other syndromes of craniofacial (mandibulofacial) and acrofacial dysostosis as our case had
a different clinical presentation since lower extremity anomalies are rarely seen in Nager type acrofacial

VAKA

Hasta, baba ile aralarinda ikinci dereceden akrabalik
olan 38 yasindaki annenin 38 haftalik ilk gebeliginden,
1580 gram agirliginda (<%3), vajinal yoldan dogan kiz
bebekti. Hastanin 1. ve 5. dakika Apgar skorlar1 7 ve 9°du.
Antenatal izlemi yetersiz olan hastanin ultrasonografik
incelemesinde herhangi bir deformite tespit edilememisti
ve ailede benzer bulgulari olan birey Oykiisii yoktu.
Yenidogan yogun bakim tinitesinde diisiik dogum agirlig1
nedeniyleizlemealindi. Fizikmuayenesinde genel durumu
iyi, biling agik, aktivitesi normal, kalp tepe atimi 132
vuru/dakika, solunum sayisi 46/dk ve solunumu rahatti.
Mikrognati, malar ve maksillar hipoplazi, yarik damak,
diisiik kulak, antevert burun delikleri, sol kulakta isitme
azligi, bag parmak ve radiyus yoklugu, kisa kol, tibiya
hipoplazisi ile birlikte ayak bilegi deformitesi mevcuttu,

Tiirkiye Cocuk Hastaliklar1 Dergisi /




Farkli Bir Nager Tipi Akrofasiyal Disostoz Olgusu

A Case With A Different Type Of Nager Acrofical Dysontosis 81

gdz muayenesi normaldi. Laboratuvar incelemesinde
hemoglobin: 18 gr/dl, beyaz kiire: 15.000/uL, trombosit:
264000/uL, Het %58 idi. Ekokardiyografik inceleme ve
renal ultrasonografisi normaldi. Sol kulakta igitme azlig1
tespit edildi.

Anneye beslenme ve bakim egitimi verilerek, bebek
postnatal 23. giinde taburcu edildi. Aileye, sol kulakta
tespit edilen isitme azlig1 nedeniyle odiyolojik, renal
anormallikler agisindan nefroloji, ekstremite anomalileri
acgisindan ortopedik izlem ve genetik danigma o6nerildi.
Hasta 6. ayinda beslenme giicliigiine bagli gelisen
malniitrisyon ve enfeksiyon nedeniyle kaybedildi.

TARTISMA

Olgumuzun klinik bulgulari Resim 1,2,3’deradyolojik
NAFD (Nager tipi akrofasiyal disostoz) bulgular
Resim 4’de gosterildi. Nager tipi akrofasiyal disostoz
nadir goriilen bir malformasyondur. Kraniyofasiyal
(mandibulofasiyal) bolge ve ekstremite anormallikleri
olmak tizere iki grup anomaliyi igerir (1,3,4,5).
Siklikla da st ekstremiteyi ilgilendirir. Kraniofasiyal
anormallikler, asagiya bakan palpebral fissiir, iist g6z
kapaginda pitozis, kolobom, alt g6z kapaginin mediyal
icte biri ile lgte ikisi arasinda kirpik yoklugu veya
azlig, alt goz kapaginda kolobom, malar hipoplazi,
zigomatik kemikte ve maksillada hipoplazi, yartk damak
veya yiiksek damak, temporal bdlgeden yanaga dogru
uzanan sa¢ gibi anormallikler sik goriiliir. Bunun yani
sira yarik dudak, kulak ve burun anomalileri nadirdir.
Ekstremite anormallikleri daha ¢ok {iist ekstremiteyi
ilgilendirir ve preaksiyaldir. Bagparmak hipoplazisi veya

Resim 1. Mikrognati, malar hipoplazi, yarik
damak, diisiik kulak
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yoklugu oldukca karakteristiktir, siklikla beraberinde
radiyoulnar sinositoz vardir. Trifalengeal bas parmak, bas
parmak ve isaret parmag esitligi de karakteristiktir, bas
parmak yoklugu distal radiyus hipoplazisi veya yoklugu
ile beraber olabilir, buna ulna kisalig1 eslik ederek
antekiibital “web”li veya “web”siz radiyal “club” ele
neden olabilir. Fokomeli nadirdir, ancak bazen sanki eller
direkt omuzdan ¢ikiyormus gibi olabilir. Alt ekstremite
anormallikleri nadirdir. Femur, tibiya, fibula yoklugu,
iliak, iskiyadik ve ramis pubis hipoplazisi bunlardan
bazilaridir (1,3).

Sendrom, diger kraniyofasiyal ve akrofasiyal
sendromlarla karigabilir. Treacher Collins Sendromunun
(TC; mandibulofasiyal disostozis) kraniyofasiyal
bulgulart NAFD ile hemen hemen aynidir, ancak TC’da
ekstremite veya parmak anomalileri yoktur. Trizomi 18
ile de karigabilir (mikrognati, radiyal hipoplazi), ancak
trizomi 18’deklinodaktili vardir. Ust gdzkapagi kolobomu
NAFD’de nadirdir, daha ¢ok Goldenhar sendromu,
hemifasiyal mikrozomi, TC’da goriiliir. Wildervanck-
Smith veya Miller sendromu ile de karisabilir, ancak
bu sendromlar postaksiyaldir ve mandibulofasiyal
disostozis vardir. Yine {ist ekremitenin mezomelik
hipoplazisi sendromlar1 olan Roberts sendromu, Holt-
Oram sendromu, trombositopeni ve radiyus yoklugu
(TAR Sendromu), Fanconi anemisi, Diamond-Blackfan
sendromu, Okihiro sendromu ile karigabilir, ancak
bunlarda fasiyal anomali yoktur.

Nagertipiakrofasiyaldisostozpolitopikalangelisimsel
defektleri sonucu meydana gelmekte, bu nedenle farkli

Resim 2. Bas parmak ve radius yoklugu, kisa kol
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Resim 3. Tibiya hipoplazisi

bolge prezentasyonlart ile karsimiza ¢ikmaktadir. Miiller
kanali aplazisi, renal agenezi, servikotorasik vertebra
govdesi disostozisi, diger adiyla Klippel-Feil sendromu
(MURCS) ,VACTERL sendromunun bir pargast olarak
prezente olabilir. Bu, olaymn 3-4. hafta gibi erken
embriyolojik evrede olan bir sapma sonucu oldugunu
gostermektedir. Ayrica pulmoner hipoplazi, konjenital
kalp hastalig1 da goriilebilir (5).

Nager tipi akrofasiyal disostozlu hastalar normal
zekaya sahiptirler ve erken cocukluk donemini gegirdikten
sonra normal yasam siiresine sahiptirler. Mortalite orani
%20’dir ve oliim genellikle agir mandibulofasiyal
deformiteye bagli respiratuvar yetmezlik nedeniyledir.
Defekt agirsa, yogun solunumsal ve beslenme sorunlari
yasarlar (1).

Tiim akrofasiyal disostoz (AFD) sendromlari, diger
tanilar diglanana kadar genetik hastalik olarak kabul
edilmelidir. Genetik gecis oldukga heterojendir, otozomal
dominant ve resesif gegisi diigiindiiren vakalar olsa da,
siklikla sporadik goriiliirler (1,2). Aileler ve yakinlar
dikkatli arastirilmalidir. Prenatal tanida ultrasonografik
inceleme oldukga 6nemlidir (6).

Vakamizda mevcut olan belirgin mikrognati, malar
ve maksiller hipoplazi, yarik damak, diisiikk kulak,
antevert burun delikleri, sol kulaktaki igitme azlig1 gibi
kraniyofasiyal bulgular, bag parmak ve radiyus yoklugu,
kisa kol gibi preaksiyal ekstremite bulgular1 NAFD
sendromu ile uyumludur. Ayrica vakamizda bulunan
tibiya hipoplazisi ve buna bagli ayak bilegi deformitesi
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Resim 4. Radiyus yoklugu

NAFD’da daha nadir saptanan alt ekstremite bulgusu
idi. Genelde erken ¢ocukluk sonrast normal yagam siiresi
beklenirken, hastamiz 6. ayda agir mandibulofasiyal
deformiteye bagli malniitrisyon ve enfeksiyon kisir
dongiisii nedeniyle kaybedildi.

Kaynaklar

1-  Thapa R, Pramanik S, Mukhopadhyay M, Ghosh A. Nager acrofacial
dysostosis: an unusual association with both upper and lower eyelid
colobomas. Indian J Pediatr 2006; 73: 631-632.

2-  Friedman RA ;Wood E, Pransky SM, Seid AB, Kearns DB. Nager acrofacial
dysostosis: management of a difficult airway. Int J Pediatr Otorhinolaryngol
1996; 35: 69-72.

3-  Opitz JM. Acrofacial dysostosis 1, Nager type. Orphanet Encyclopedia, May
2003.

4-  Chemke J, Mosilner BM, Ben-Itzhak I, Zurkovski L, Ophir D.Autozomal
recessive inheritence of Nager acrofacial dysostosis. ] Med Genet 1998; 25:
230-232.

5-  David A, Mercier J, Verloes A. Child with manifestations of Nager
acrofacial dysostosis, and the MURCS, VACTERL, and pulmonary
agenesis associations: complex defect of blastogenesis? Am J Med Genet
1996;62:1-5.

6- Paladini D, Tartaglione A, Lambenrti A, Lapadula C, Martinelli P. Prenatal
ultrasound diagnosis of Nager syndrome. Ultrasound Obstet Gynecol 2003;
21: 195-197.

Tiirkiye Cocuk Hastaliklar1 Dergisi / 7urkish Journal of Pediatric Disease






