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ÖZET
Girifl: Robinow sendromu, kol ve bacaklarda k›sal›¤›n oldu¤u cücelik, vertebral mal-
segmentasyon/malformasyon (hemivertebra), kosta displazisi, genital hipoplazi ve
fötal yüz görünümü (genifl ve belirgin ön kafa, hipertelorizm, küçük genifl burun, mo-
lar hipoplazi, retrognati) ile karakterize bir sendromdur. Hafif otozomal dominant ve
fliddetli resesif formlar›n›n tan›mland›¤› nadir görülen genetik bir hastal›kt›r. Vertebra
ve kosta anormallikleri s›kt›r, tan›sald›r ve fliddetli olabilir. Kifoskolyoz ve gö¤üs ano-
malileri, torasik vertebralarda füzyon ve hemivertebra görünümleri vard›r. Kostalar-
da füzyon görülebilir. Bu tutulumlara göre hastal›k, spondilotorasik, spondilokostal,
iskiovertebral displazi ve servikofasiotorasik sendrom olarak grupland›r›labilir. Tan›
klinik özelliklere göre konulmaktad›r. Radyolojik inceleme, iskelet sistemindeki de¤i-
flikliklerle tan›ya yard›mc› olmaktad›r. 
Olgu Sunumu: Üç yafl›ndaki erkek olgu opere sol inmemifl testis ve gömülü penis ne-
deniyle baflvurdu. Fizik muayenesinde ek olarak makrosefali, hipertelorizm, belirgin
gözler, bas›k burun kökü, üçgen-bal›k a¤›z ve gingival hipertrofi ile karakterize dis-
morfik yüz görünümü ve sol elde klinodaktili vard›. Radyografik incelemede radius ve
ulnada mezomelik k›sal›k, torakal vertebrada malsegmentasyon ve kostalarda füzyon
görüldü. 
Tart›flma: Robinow sendromu, nadir görülen, tipik yüz görünümü ve radyolojik bulgu-
lar›yla tan›s› konulabilen bir sendromdur. (Güncel Pediatri 2010; 8: 44-7)
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SUMMARY
Introduction: Robinow syndrome is characterized by dwarfism demonstrating 
short-limbed extremities, vertebral malsegmentation/malformation (hemivertebra),
costal dysplasia, genital hypoplasia, and fetal facial appearance (wide and 
prominent forehead, hypertelorism, small and wide nose, molar hypoplasia, and 
retrognathia). It is a rare genetic disease which may present with either mild 
autosomal dominant form or severe recessive form. Vertebral and costal 
abnormalities are common diagnostic signs that may be severe. The disease 
presents with kyphoscoliosis and chest abnormalities along with thoracic vertebral
fusion and hemivertebral appearance. Ribs may demonstrate fusion. Based on 
those involvements, the disease can be categorized as spondylothoracic, 
spondylocostal, ischiovertebral dysplasia, and cervicofaciothoracic syndrome. 
Diagnosis is established by the help of clinical characteristics. Radiography might
contribute to the diagnosis by revealing changes in the skeletal system. 
Case Report: A three-year-old male patient presented with operated left 
undescendent testis and buried penis. On physical examination, he also had a
dysmorphic face characterized by macrocephaly, hypertelorism, prominent eyes, a
flattened nasal bridge, triangular-fish mouth, gingival hypertrophy and left hand 
clinodactyly. Radiographic examination documented mesomelic shortening of the
radius-ulna, malsegmentation of the thoracal spine and the ribs fusion.
Conclusion: Robinow syndrome is a rare syndrome which can be diagnosed 
by typical facial appearance and radiologic findings. (Journal of Current Pediatrics
2010; 8: 44-7)
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Olgu Sunumu/Case Report



Girifl

Robinow sendromu (RS), bafl, yüz, d›fl üreme organ-
lar› ve omurga segmentasyonlar›nda anomalilerle ka-
rakterize çok nadir görülen genetik bir hastal›kt›r. Kol ve
bacaklarda belirgin k›sal›kla karakterize cücelik görülür.
Fötal yüz görünümü, genital hipoplazi ve gingival hiperp-
lazi sendromun 3 major bulgusudur (1). Belirgin hiperte-
lorizm, midfasial hipoplazi, k›sa yukar› dönük burun yap›-
s› vard›r. Al›n düz ve belirgindir. Fötal yüz görünüm za-
man içinde belirginli¤ini yitirir (1). 

Robinow ve arkadafllar› boy k›sal›¤›, mezomelik üst
ekstremilerde k›sal›k, hemivertebra, genital hipoplazi ve
fötal yüz görünümü olan bir olguyu 1969 y›l›nda yay›nla-
m›flt›r (2). 2000’li y›llara kadar 100’ün üzerinde olgu rapor-
lanm›flt›r (1). Otozomal dominant RS (DRS) ve otozomal
resesif RS (RRS) olmak üzere 2 form tan›mlanm›flt›r.
RRS’li olgular daha çok akraba evlili¤inin yüksek oldu¤u
Türkiye, Umman ve Çek Cumhuriyeti gibi ülkelerden bil-
dirilmifltir (1). RRS’de tan› kolayd›r ve klinik özelliklere gö-
re konulmaktad›r. Radyolojik inceleme, iskelet sistemin-
deki de¤iflikliklerle tan›ya yard›mc› olmaktad›r. DRS’de
ise tipik yüz görünümünün belirgin olmamas› ve normal
boy olmas›ndan dolay› tan› zordur. DRS’de radyolojik
bulgular ön plandad›r. 

Bu yaz›da, nadir görülmesi nedeniyle Robinow sen-
dromu tan›s› konan olgunun bulgular› sunulmufltur.

Olgu Sunumu

Üç yafl›ndaki erkek olgunun öyküsünden 22 yafl›nda-
ki annenin 2. gebeli¤inden, 2. yaflayan olarak miad›nda,
3500 g olarak do¤du¤u ö¤renildi. Sol inmemifl testis ve
cinsel geliflim kusuru nedeniyle çocuk cerrahisine yön-
lendirilen ve pediatrik endokrinoloji ile konsülte edilen
olguda kromozom say›s› 46 XY saptanm›fl. Pelvik sonog-
rafi normal bulunmufl. Konjenital adrenal hiperplazi ön
tan›s›yla yap›lan de¤erlendirmede anormal bulgu sap-
tanmam›fl. Onbir ayl›kken üç kez 50 mg testosteron intra-
muskuler verilip fallusta yeterli büyüme sa¤land›ktan
sonra penoskrotal transpozisyon ile gömülü penis düzel-
tilmesi uygulanm›fl. ‹ki buçuk yafl›nda ise sol inmemifl
testis operasyonu yap›lm›fl. Tekrar pediatrik endokrino-
loji taraf›ndan de¤erlendirilip human koryonik gonadot-
ropin (HCG) testi uygulanm›fl. Bu teste yeterli yan›t sap-
tanm›fl ve olguda k›sm› androjen direnci düflünülmüfl.
Anne ve baba aras›nda 2. derece akrabal›k olan erkek
olgunun babas›n›n amcas›n›n iki torununda da ayn› yüz
ve genital yap› olup baflka bir merkez taraf›nca izleniyor-
mufl. Yap›lan muayenede; a¤›rl›k 14 kg (25-50 persentil),

boy 88,3 cm (3-10 persentil), kol/önkol oran› 15/13 idi. Dis-
morfik yüz görünümü (makrosefali, hipertelorizm, belirgin
gözler, burun kökü bas›kl›¤›, üçgen-bal›k a¤›z, gingival hi-
pertrofi ve sol elde klinodaktili saptand› (Resim 1A,1B). Hi-
poplastik genitalya (küçük ve gömülü penis) dikkati çeki-
yordu (Resim 1C). ‹skelet displazisi düflünülerek çekilen
röntgenogramlarda; radius ve ulnada, tibia ve fibulaya
oranla daha belirgin olan mezomelik k›sal›k (Resim 2A),
torakal düzeyde multipl hemivertebra, kostalarda füz-
yon görünümleri vard› (Resim 2B). Di¤er iskelet grafile-
ri normaldi. 

Olguya sendromla uyumlu klinik ve radyolojik özellik-
leriyle Robinow sendromu tan›s› konuldu. 

Tart›flma

RS, mezomelik ekstremite k›sal›¤›, vertebral malseg-
mentasyon/malformasyon (hemivertebra), kosta displa-
zisi, genital hipoplazi ve fötal yüz görünümü (genifl ve be-
lirgin ön kafa, hipertelorizm, küçük genifl burun, molar hi-
poplazi, retrognati) ile karakterize bir sendromdur (1).
Hafif otozomal dominant (normal boy) ve fliddetli resesif
(k›sa boy) formlar›n›n tan›mland›¤› nadir görülen genetik
bir hastal›kt›r (3-6). Resesif formun %10’unda muhteme-
len konjenital kalp hastal›¤›na ba¤l› erken fötal ölüm gö-
rülür (7). Olgumuzda, makrosefali, hipertelorizm, belirgin
gözler, burun kökü bas›kl›¤›, triangüler; üçgen-bal›k a¤›z
bulgular›yla fötal yüz görünümü vard›. 

RS’de difletlerinde hiperplazi, difllerde düzensizlik,
ankiloglossi görülebilir (8). Gözler belirgin olup ekzoftal-
mus görüntüsü verebilir. Bu gerçek ekzoftalmus de¤il alt
göz kapaklar›n yetmezli¤ine ba¤l› ortaya ç›kan bir görün-
tüdür. Gözler kapanmazsa cerrahi giriflim ihtiyac› olabi-
lir. Nadiren orta hatta kapiller hemanjiom görülebilir. 

Olgular›n mental ve motor geliflimleri genellikle nor-
maldir. Ön kol k›sal›¤›, bacaktaki k›sal›ktan daha belirgin-
dir. Madelung deformitesi görülebilir. Ellerde, brakidak-
tili, distal falankslarda k›salma ve t›rnak hipoplazisi veya
distrofisi olabilir. Karpal kemiklerde ve falankslarda füz-
yon görülebilir. Olgumuzda, ön kol k›sal›¤› belirgindi, to-
rakal düzeyde multipl hemivertebra, kostalarda füzyon
görünümleri vard›.

Resesif formun radyolojik tan›s› kolayd›r. Vertebrada
malsegmentasyon, kostalarda hipoplazi/displazi, üst
ekstremitelerde mezomeli; distal ulnar ve proksimal ra-
dial hipoplazi, radius bafl› dislokasyonu, üst üste difller
ve brakidaktili vard›r. Alt ekstremiteler genellikle daha az
etkilenir (1). Dominant formda, bulgular benzerdir fakat
daha az fliddetlidir. 
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Vertebra ve kosta anormallikleri s›kt›r, tan›sald›r ve
fliddetli olabilir. Kifoskolyoz ve gö¤üs anomalileri, torasik
vertebralarda füzyon ve hemivertebra görünümleri var-
d›r. Kostalarda füzyon görülebilir. Bu tutulumlara göre
hastal›k spondilotorasik, spondilokostal, iskiovertebral
displazi ve servikofasiotorasik sendrom olarak gruplan-
d›r›labilir. Spondilotorasik displazi, servikal, torasik ve
lumbar vertebralarda tutulum, posterior füzyonla birlikte
bilateral simetrik geniflleme görülür. Spondilokostal
displazide, torasik vertebra en çok etkilenir ve hipoplas-
tik/displastik asimetrik kosta de¤ifliklikleri olur. ‹skiover-
tebral displazide, iskio-pubik sinkondrozun olmas›yla ay-
r›l›r. Servikofasiotorasik sendromda servikal ve torasik
vertebra en çok etkilenir. Mezomelik displazi ve kosta
anomalileri yoktur (1). Olgumuzda, torasik düzeyde mul-
tipl hemivertebra ve asimetrik kosta de¤iflikliklerinin ol-
mas› nedeniyle spondilokostal displazi düflünülmüfltür.

DRS’nun klinik ayr›m› Aarskog sendromu ile yap›lma-
l›d›r. Her ikisinde de benzer fenotipik özellikler bulunabi-
lir. Aarskog sendromuda malsegmentasyon servikal ver-
tebralarda görülür ve ekstremitelerde mezomelik k›sal›k
yoktur. Klippel-Feil sendromunda da servikal vertebra-
larda segmentasyon anomalileri görülür ancak di¤er is-
kelet bulgular› ve klinik özellikleri yoktur (9).

DRS için moleküler neden hala net de¤ilken RRS için
çeflitli mutasyonlar tan›mlanm›flt›r. Bunlardan en önem-
lisi ROR2’dir. ROR2 hücre yüzeyinde bulunan tirozin kinaz
ailesinden olup iskelet, kardiyovasküler ve genital sis-
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Resim 1. A) ve B) Olgunun foto¤raf›nda dismorfik yüz görünümü izle-
niyor. Makrosefali, hipertelorizm, burun kökü bas›kl›¤› ve triangü-
ler-bal›k a¤›z görünümü var. C) Hipoplastik genitalya

A

B

C
A B

Resim 2. A) Üst ekstremite grafisinde, radius ve ulnada k›sal›k, ra-
dius bafl›nda dislokasyon izleniyor. B) Vertebra AP grafide, torakal
vertebrada malsegmentasyon (hemivertebra), kostalarda asimetrik
füzyon görünüyor
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tem oluflumunda etkilidir (10). ROR2 geni 9q22 kromozom
üzerindedir (11,12). ‹nsanlardaki mutasyonunda RRS ve
dominant brakidaktili tip B geliflmektedir. Mutasyona
u¤ram›fl ROR2 proteininin endoplazmik retikulumda biri-
kip plazma membran›na ulafl›m›nda sorunlar oldu¤u ola-
s› mekanizmalardan biri olarak düflünülmektedir (10).
Memelilerde ROR2 Wnt5a için reseptör veya koreseptör
özelli¤i tafl›r. Farelerde ROR2 veya Wnt5a sinyal aktivite-
sindeki bozukluklar›n iskelet sisteminde deformasyon-
larla seyretti¤i saptanm›flt›r (13).

Sonuç olarak, RS çok nadir görülen, tipik yüz görünü-
mü ve radyolojik bulgular›yla tan›s› konulabilen nadir bir
sendromdur. 
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