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OZET

Giris: Robinow sendromu, kol ve bacaklarda kisaligin oldugu ciicelik, vertebral mal-
segmentasyon/malformasyon (hemivertebra), kosta displazisi, genital hipoplazi ve
fétal yiiz gériinimii (genis ve belirgin 6n kafa, hipertelorizm, kii¢iik genis burun, mo-
lar hipoplazi, retrognati) ile karakterize bir sendromdur. Hafif otozomal dominant ve
siddetli resesif formlarinin tanimlandigi nadir goriilen genetik bir hastaliktir. Vertebra
ve kosta anormallikleri siktir, tanisaldir ve siddetli olabilir. Kifoskolyoz ve gogiis ano-
malileri, torasik vertebralarda fiizyon ve hemivertebra gdériiniimleri vardir. Kostalar-
da flizyon goriilebilir. Bu tutulumlara gdre hastalik, spondilotorasik, spondilokostal,
iskiovertebral displazi ve servikofasiotorasik sendrom olarak gruplandirilabilir. Tani
klinik 6zelliklere gdre konulmaktadir. Radyolojik inceleme, iskelet sistemindeki degi-
sikliklerle taniya yardimci olmaktadir.

Olgu Sunumu: Ug yasindaki erkek olgu opere sol inmemis testis ve gomiilii penis ne-
deniyle basvurdu. Fizik muayenesinde ek olarak makrosefali, hipertelorizm, belirgin
gozler, basik burun koki, icgen-balik agiz ve gingival hipertrofi ile karakterize dis-
morfik yiiz goriiniimii ve sol elde klinodaktili vardi. Radyografik incelemede radius ve
ulnada mezomelik kisalik, torakal vertebrada malsegmentasyon ve kostalarda flizyon
goriild.

Tartisma: Robinow sendromu, nadir gdriilen, tipik yliz gériiniimii ve radyolojik bulgu-
lariyla tanisi konulabilen bir sendromdur. (Giincel Pediatri 2010; 8: 44-7)

Anahtar kelimeler: Robinow, mezomeli, vertebral malsegmentasyon

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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Girig

Robinow sendromu (RS), bas, yiiz, dis ireme organ-
lari ve omurga segmentasyonlarinda anomalilerle ka-
rakterize ¢ok nadir goriilen genetik bir hastaliktir. Kol ve
bacaklarda belirgin kisalikla karakterize clicelik goriiliir.
Fotal yiiz goriiniimii, genital hipoplazi ve gingival hiperp-
lazi sendromun 3 major bulgusudur (1). Belirgin hiperte-
lorizm, midfasial hipoplazi, kisa yukari doniik burun yapi-
st vardir. Alin diiz ve belirgindir. Fotal yliz goriiniim za-
man i¢inde belirginligini yitirir (1).

Robinow ve arkadaslar boy kisaligi, mezomelik {ist
ekstremilerde kisalik, hemivertebra, genital hipoplazi ve
fotal yiiz goriiniimii olan bir olguyu 1969 yilinda yayinla-
mistir (2). 2000°li yillara kadar 100'(in iizerinde olgu rapor-
lanmistir (1). Otozomal dominant RS (DRS) ve otozomal
resesif RS (RRS) olmak iizere 2 form tanimlanmistir.
RRS'li olgular daha ¢ok akraba evliliginin yiiksek oldugu
Tiirkiye, Umman ve Cek Cumhuriyeti gibi iilkelerden bil-
dirilmigtir (1). RRSde tani kolaydir ve klinik 6zelliklere go-
re konulmaktadir. Radyolojik inceleme, iskelet sistemin-
deki degisikliklerle taniya yardimci olmaktadir. DRS'de
ise tipik yiiz goriiniimiiniin belirgin olmamasi ve normal
boy olmasindan dolayi tani zordur. DRS'de radyolojik
bulgular 6n plandadir.

Bu yazida, nadir goriilmesi nedeniyle Robinow sen-
dromu tanisi konan olgunun bulgular sunulmustur.

Olgu Sunumu

Uc yasindaki erkek olgunun dykiisiinden 22 yasinda-
ki annenin 2. gebeliginden, 2. yasayan olarak miadinda,
3500 g olarak dogdugu ogrenildi. Sol inmemis testis ve
cinsel gelisim kusuru nedeniyle ¢ocuk cerrahisine yon-
lendirilen ve pediatrik endokrinoloji ile konsiilte edilen
olguda kromozom sayisi 46 XY saptanmis. Pelvik sonog-
rafi normal bulunmus. Konjenital adrenal hiperplazi 6n
tanisiyla yapilan degerlendirmede anormal bulgu sap-
tanmamis. Onbir aylikken ii¢ kez 50 mg testosteron intra-
muskuler verilip fallusta yeterli biiylime saglandiktan
sonra penoskrotal transpozisyon ile gomiilii penis diizel-
tilmesi uygulanmis. Iki buguk yasinda ise sol inmemis
testis operasyonu yapilmis. Tekrar pediatrik endokrino-
loji tarafindan degerlendirilip human koryonik gonadot-
ropin (HCG) testi uygulanmis. Bu teste yeterli yanit sap-
tanmig ve olguda kismi androjen direnci diisiiniilmiis.
Anne ve baba arasinda 2. derece akrabalik olan erkek
olgunun babasinin amcasinin iki torununda da ayni yiiz
ve genital yapi olup baska bir merkez tarafinca izleniyor-
mus. Yapilan muayenede; agirlik 14 kg (25-50 persentil),

boy 88,3 cm (3-10 persentil), kol/énkol orani 15/13 idi. Dis-
morfik yliz goriinlimii (makrosefali, hipertelorizm, belirgin
gozler, burun kokii basikligi, ticgen-balik agiz, gingival hi-
pertrofi ve sol elde klinodaktili saptandi (Resim 1A,1B). Hi-
poplastik genitalya (kiigiik ve gomiilii penis) dikkati geki-
yordu (Resim 1C). Iskelet displazisi diisiiniilerek cekilen
rontgenogramlarda; radius ve ulnada, tibia ve fibulaya
oranla daha belirgin olan mezomelik kisalik (Resim 2A),
torakal diizeyde multipl hemivertebra, kostalarda fiiz-
yon goriiniimleri vardi (Resim 2B). Diger iskelet grafile-
ri normaldi.

Olguya sendromla uyumlu klinik ve radyolojik 6zellik-
leriyle Robinow sendromu tanisi konuldu.

Tartisma

RS, mezomelik ekstremite kisaligi, vertebral malseg-
mentasyon/malformasyon (hemivertebra), kosta displa-
zisi, genital hipoplazi ve fotal yiiz goriiniimii (genis ve be-
lirgin 6n kafa, hipertelorizm, kii¢lik genis burun, molar hi-
poplazi, retrognati) ile karakterize bir sendromdur (1).
Hafif otozomal dominant (normal boy) ve siddetli resesif
(kisa boy) formlarinin tanimlandigi nadir goriilen genetik
bir hastaliktir (3-6). Resesif formun %10°'unda muhteme-
len konjenital kalp hastaligina bagl erken fétal éliim go-
riiliir (7). Olgumuzda, makrosefali, hipertelorizm, belirgin
gozler, burun kékii basikhg, triangiiler; tiggen-balik agiz
bulgulanyla fotal yiiz goriinimii vardi.

RS'de disetlerinde hiperplazi, dislerde diizensizlik,
ankiloglossi goriilebilir (8). Gozler belirgin olup ekzoftal-
mus goriintiisii verebilir. Bu gergek ekzoftalmus degil alt
g6z kapaklarin yetmezligine bagli ortaya ¢ikan bir gériin-
tiidir. Gozler kapanmazsa cerrahi girigim ihtiyaci olabi-
lir. Nadiren orta hatta kapiller hemanjiom gériilebilir.

Olgularin mental ve motor gelisimleri genellikle nor-
maldir. On kol kisaligi, bacaktaki kisaliktan daha belirgin-
dir. Madelung deformitesi gdriilebilir. Ellerde, brakidak-
tili, distal falankslarda kisalma ve tirnak hipoplazisi veya
distrofisi olabilir. Karpal kemiklerde ve falankslarda fiiz-
yon goriilebilir. Olgumuzda, dn kol kisaligi belirgindi, to-
rakal diizeyde multipl hemivertebra, kostalarda fiizyon
goriinimleri vard.

Resesif formun radyolojik tanisi kolaydir. Vertebrada
malsegmentasyon, kostalarda hipoplazi/displazi, st
ekstremitelerde mezomeli; distal ulnar ve proksimal ra-
dial hipoplazi, radius basi dislokasyonu, iist iiste digler
ve brakidaktili vardir. Alt ekstremiteler genellikle daha az
etkilenir (1). Dominant formda, bulgular benzerdir fakat
daha az siddetlidir.
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Resim 1. A) ve B) Olgunun fotografinda dismorfik yiiz goriiniimii izle-
niyor. Makrosefali, hipertelorizm, burun kékii basikligi ve triangii-
ler-balik agiz goriiniimii var. C) Hipoplastik genitalya

Vertebra ve kosta anormallikleri siktir, tanisaldir ve
siddetli olabilir. Kifoskolyoz ve gdgiis anomalileri, torasik
vertebralarda flizyon ve hemivertebra goriiniimleri var-
dir. Kostalarda fiizyon goriilebilir. Bu tutulumlara gore
hastalik spondilotorasik, spondilokostal, iskiovertebral
displazi ve servikofasiotorasik sendrom olarak gruplan-
dinlabilir. Spondilotorasik displazi, servikal, torasik ve
lumbar vertebralarda tutulum, posterior fiizyonla birlikte
bilateral simetrik genigleme goriiliir. Spondilokostal
displazide, torasik vertebra en ¢ok etkilenir ve hipoplas-
tik/displastik asimetrik kosta degisiklikleri olur. Iskiover-
tebral displazide, iskio-pubik sinkondrozun olmasiyla ay-
rilir. Servikofasiotorasik sendromda servikal ve torasik
vertebra en ¢ok etkilenir. Mezomelik displazi ve kosta
anomalileri yoktur (1). Olgumuzda, torasik diizeyde mul-
tipl hemivertebra ve asimetrik kosta dedgisikliklerinin ol-
masi nedeniyle spondilokostal displazi diistiniilmistiir.

DRS’nun klinik ayrimi Aarskog sendromu ile yapilma-
hdir. Her ikisinde de benzer fenotipik 6zellikler bulunabi-
lir. Aarskog sendromuda malsegmentasyon servikal ver-
tebralarda goriiliir ve ekstremitelerde mezomelik kisalik
yoktur. Klippel-Feil sendromunda da servikal vertebra-
larda segmentasyon anomalileri goriiliir ancak diger is-
kelet bulgular ve klinik 6zellikleri yoktur (9).

DRS i¢in molekiiler neden hala net degilken RRS igin
cesitli mutasyonlar tanimlanmigtir. Bunlardan en énem-
lisi ROR2'dir. ROR2 hiicre yiizeyinde bulunan tirozin kinaz
ailesinden olup iskelet, kardiyovaskiiler ve genital sis-

Resim 2. A) Ust ekstremite grafisinde, radius ve ulnada kisalik, ra-
dius basinda dislokasyon izleniyor. B) Vertebra AP grafide, torakal
vertebrada malsegmentasyon (hemivertebra), kostalarda asimetrik
fiizyon gériiniiyor
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tem olusumunda etkilidir (10). ROR2 geni 9922 kromozom
iizerindedir (11,12). Insanlardaki mutasyonunda RRS ve
dominant brakidaktili tip B gelismektedir. Mutasyona
ugramis ROR2 proteininin endoplazmik retikulumda biri-
kip plazma membranina ulagiminda sorunlar oldugu ola-
si mekanizmalardan biri olarak disiiniilmektedir (10).
Memelilerde ROR2 Whntba igin reseptdr veya koreseptor
ozelligi tagir. Farelerde ROR2 veya Whntba sinyal aktivite-
sindeki bozukluklarin iskelet sisteminde deformasyon-
larla seyrettigi saptanmistir (13).

Sonug olarak, RS ¢ok nadir goriilen, tipik yiiz goriinii-
mii ve radyolojik bulgularyla tanisi konulabilen nadir bir
sendromdur.
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