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GARDNER SENDROMU : Olgu Sunumu
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OZET

Ailesel adenomatoz  polipozis  koli  sendromlari;  kolonda  yiizlerce-binlerce  adenomaidz poliple
karakterize,nadir gorilen,  otozomal dominant gegisli sendromlardir. Gardner sendromundaki  ekstraintestinal
bulgular; osteomalar,yumusak doku timérleri, tiroid ve adrenal tiimorleri ve retinal pigment epitel hiperirofisidir.
Tedavi cerrahidir.
Anahtar kelime: Gardner Sendronu.

GARDNER SYNDROME : Case Report

SUMMARY

Familial Adenomatous Polyposis Coli (FAPC) Syndromes — are rare dominanily inherited syndromes
characterized by hundreds to thousands of colonic adenomatous polyps. Extraintestinal abnormalities of Gardner
syndrome are osteomas, soft tissue tumors, thyroid and adrenal tumors, hypertophy of the retinal pigment epithelivm.
Management of FAPC is surgery.
Key Word:Gardner Syndrome.

Allesel Adenomatoz Polipozis ile ilgili daha ayrintili bilgi almamadi). Fizik
Sendromlart; otozomal dominant gegis gdsteren, muayenesinde: cilt renginde solukluk; alm sol iist
kolonda yiizlerce adenomatiz polip olusumu ile kosesinde 0.5 cm. capl. yumusak kivamda, mobil
karakterize,  ekstraintestinal ~ bulgulara  gore kitle; tiim el parmakla-rinda gomaklagma diginda
birbirinden ayrilan ii¢ sendromdan olusur (1). patolojik bulgu yoktu.

Bunlardan biri  olan  Gardner  Sendromunda, Rutin laboratuvar tetkiklerinde:
ekstraintestinal olarak; osteomalar, yumusak doku Hemoglobin (7.9  g/dl).  Hematokrit  (%27),
tiimorleri, epidermoid ve sebase Kkistler, retinal Ortalama Eritrosit Volimi (58.9 fL). Ortalama
pigment epitel hipertrofisi .tiroid ve adrenal Eritrosit Hemoglobini (17.2 pg). Total Protein (5.7
tiimorleri goriilmektedir.Genis serilerde poliplerin g/d),Albumin (3.3 g/dl), Ug kez bakilan Gaytada
baslama yasi 25, semptomlarin baglama yasi ise 33 Gizli Kan testi bir kez (1+) bulundu. Bunlarin
olarak bulunmustur. sadece hastalarin % 20 disindaki Tam idrar tahlili. AKS. Transaminazlar,
kadarinda aile hikayesi bulunmaz ve bunlarin yeni ALP, Bilirtibinler, Kreatinin, Lipid

mutasyonlar olduklart  kabul edilir. ~ Polipler da idi.
adenomatdz tipte olduklarindan dogal seyir sonucu
bu hastalarda kolorektal kanser gelisecek olmasi
erken tani ve tedavinin Gnemini gosterir.

Bu olgu sunumunda; Gardner Sendromu,

son literatiir bilgileri taranarak degerlendirildi.
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49 yasinda, iki cocuklu erkek hasta: sik
gayta yapma ihtiyact duyma.gayta  yaparken
zorlanma ve kilo kaybi sikayetleri ile bagvurdu.
Anamnez derinlestirildiginde; son iki yildir giinde
ortalama 3 kez yari kat1 kivamda gayta yaptigi ve
gayta yaparken zorlanma oldugu, son alti ay
icerisinde 12 kg. zayifladigi, yemek sonrasi karin
agrist oldugu, su anda 15 yasinda olan oglundan 6
yasinda iken rektumdan ii¢ adet polip eksize
edildigi, annesinin 60 yasinda  karaciger
kanserinden oldigti  dgrenildi(annesinin hastal@1  Resim 1:Endoskopik gériiniim
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Yapilan  g6ézdibi  degerlendirmesinde;
bilateral retina periferinde farkl bélgelerde * atipik
pigment epitel  hipertrofisi™  saptandr.  Alin
bolgesindeki mobil Kitlenin patoloji  sonucu “yag
ve bag dokusu™ olarak geldi. Teknik olarak yetersiz
olan kolon grafisinde, sigmoid ve inen kolonda

mukoza diizensizligi saptandi. Kolonoskopide;
rektumdan  baglayarak  ¢ekuma kadar uzanan,

degisik ¢ap ve sayida, saph ve sapsiz ylizlerce polip

gozlendi, terminal ileum normaldi (Resim T).
Endoskopik  polipektomi ile  kolonun  farkh
bolgelerinden alti adet polip  patolojik

degerlendirme igin ¢ikarildi (Resim 2). Patolojik
incelemede  “agir derecede displazik degisim
adsteren villoz ve tubulovilléz adenomlar = tespit
edildi. Hastanin  Ust  Gastrointestinal ~ Sistem

endoskopisi normal bulundu. Paranazal sinus BT
incelemesinde sol frontal siniiste “osteoma”™ veya
“non ossifiye fibroma™ olabilecegi diisiiniilen etrafi
minimal sklerotik yuvarlak bir lezyon tespit edildi.
Batin ve Beyin BT normal bulundu.

Resim 2. Endoskopik goriiniim

Hasta;  anamnez,fizik muayene  ve
laboratuvar bulgularmin 111 altinda;  Ailesel
Adenomatéz  Polipozis Koli  Sendromlarmdan

“Gardner Sendromu” olarak degerlendirildi. Tedavi
amaciyla, total  abdominal  kolektomi  ve
ileoproktostomi  ameliyati  yapildi.  Kolektomi
materyalinin patoloji incelemesi “polipoid yapilarin
tamaminda tubulovilléz adenom yapisi izlenip, yer
yer bez epitellerinde agir displazi saptanip, stromal
invazyon izlenmedi. Disseke edilen tim lenf
ganglionlarida siniizal histiositozis tarzinda reaktif
hiperplazi saptandi” olarak geldi.

Hastanimn iki gocugunun da kolonoskopik

tetkiki yapildi. 15 ve 18 vyaslarindaki  erkek
¢ocuklarda da kolonda kii¢iik, sapsiz ¢ok fazla
sayida polip olusumu izlendi. Endoskopik

polipektomi materyalinin patolojisi “hafif derecede
displazi” olarak degerlendirildi .Cocuklarin ikisinin
de gozdibi muayelerinde; hastamizda oldugu gibi,
retina periferinde atipik pigment epitel hipertrofisi
saptandi. Aile periyodik kontrollerle takibe alindi.

TARTISMA

Otozomal dominant gecis gosteren ve nadir
gorillen Gardner Sendromundan, diger Ailesel
Adenomatdz Polipozis Koli Sendromlarinda da

oldugu gibi 5.kromozomun uzun kolundaki
Adenomatoz  Polipozis Koli (APC) genindeki

mutasyonlar sorumludur(1,2). Poliplerin baglama
yast ortalama 25, semptomlarm baslama yasi ise
ortalama 33 olarak bulunmustur. Olgularm %90’
dan fazlast 50 yasindan ¢nce tani almaktadir.
Hastamizm tani sirasindaki yasi Gardner Sendromu
icin ileri bir yastir.Polipler; hastamizda da oldugu
gibi, adenomatdz tipte olduklarmdan dogal seyir
sonuct kolorektal kanser  gelisir.Gardner
Sendromunda kolon mukozast disinda; mide (%29),
duodenum(%66) ve terminal ileumda (%41) da
adenomatdz polipler, ampulla vateride adenomattz
degisiklikler bildirilirken (3), hastamizin iist GIS
endoskopisinde ve kolonoskopi sirasinda terminal
ileum bolgesinde polip tespit etmedik. En sik kolon
disi gastrointestinal neoplazm ampulla vateri de
goriilmektedir (4). Hastalarda kafatasi, mandibula
ve uzun kemiklerde osteomalar (%79), cesitli dis
anormaltlikleri  (%18), cesitli  yumusak doku
timorleri (%18) -ozellikle desmoid tiimor- (5),
retinal pigment epitelinde hipertrofi (6) siklikla
adenomattz polipozise eslik etmektedir.Hastamizin
paranazal siniis BT incelemesinde de, sol frontal
sinliste osteoma veya non ossifiye fibroma olarak
degerlendirilen lezyon tespit edildi. Yapilan bir
calismada; APC genindeki mutasyon pozisyonu ile
ailesel adenomattz poliposis sendromlarinin bazi
fenotipik  dzellikleri iliskili  bulunmustur. Bu
calismada APC geninde exon 9 ile codon 1444
arasinda mutasyon gosteren 16 aileden 38 kiginin
timiinde konjenital retinal pigment hipertrofisi
(KRPH) saptanirken, codon 1444%iin 3’ mutasyonu
bulunan 4 ailede KRPH bulunmamistir (7).
Hastamizda tespit edilen retina pigment epitel
hipertrofisinin, hastanin ¢ocuklarinimn ikisindeﬂe
saptanmasi; bu cahigmada oldugu gibi, mutasyon
pozisyonu ile fenotipik ozelliklerin iliskili



oldugunu diisiindiirmektedir. Daha nadir olarak
stirrenal , tiroid neoplazmlar ve hepatoselliiler ca.

ile  Gardner  Sendromu birliktelikleri  de
bildirilmistir ¢ 8-10). Ayrintth anamnez
alinamamasina ragmen.  hastamizin - annesinin
karaciger kanserinden &lmes;. anneden  gecis

olabilecegini ve annede Gardner Sendromu ile
hepatoselliiler kanser birlikteligini veya kolon
Kanserinin Karaciger  metastazini  akla
getirmektedir,

Ayrica.  yapilan denevsel  calismalarda:
artnig tetraploidi (11). ¢ilt fibroblast Kiilttirlerinde
normal  kontakt inhibisyonun Kayboldugu (12),
kriptlerin - apikal Kisimlarinda DNA  sentezinin
baskilanamadigi, anormal misin yapimi (13) ve
kromozomal instabilite (1) bulundugu
gosterilmistir,

Gardner  Sendromiu hastalarin  tedavisi,
hastamizda oldugu gibi total abdominal kolektomi
ve ileorcktal anastomozdur(eger horunacak rekium

bolgesinde polip yoksa) (13).Ameliyat sonras;
Korunan rektal  sfinkter bélgesinde  olabilecek

icin - diizenli
vapilmasi

vakalamak
kontrollerin

rekiiren  polipleri
araliklarla rektoskopik
nerilmekiedir,

Bu hastalarm ailelerinin taranmasi ve riskli
lan bireylerin takibi sonucta velisebilecek olan
wlorektal kanser riskini dnlemek igin sereklidiv(1).
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