
ÖZET

Cockayne sendromu nadir rastlanan,çok erken yaflta hastay› ölüme götüren a¤›r bir genetik hastal›kt›r. Hastal›¤›n
temel bulgular›; günefl ›fl›¤›na hassasiyet, büyüme-geliflme gerili¤i, tipik yüz görünümü ve yap›sal anomaliler, nö-
romotor retardasyon, davran›flsal bozukluklard›r. Her iki kardefl olgumuz serebrookülofasiyel sendrom olarak bili-
nen sendromun 2. tipinin özelliklerini tafl›maktayd›. Her ikisi de anal atrezi ile do¤an hastalar›m›z›n ortak özellik-
leri; büyüme-geliflme gerili¤i, tipik yüz görünümleri,ilerleyici mental-motor retardasyon ve fotosensivitedir. Ailele-
rin genetik dan›flmanl›k hizmeti alabilmeleri için, çocuk hekiminin bu sendromu tan›mas› önemlidir.
Anahtar kelimeler: Cockayne Sendromu, genetik dan›flmanl›k, yap›sal anomaliler

ABSTRACT

Cockayne syndrome is a rare and devastating genetic disease causing premature death.The basic findings of the di-
sease are as follows: Sensitivity to sun burning by UV-C from sunlight and other sources,developmental delay, cha-
racteristic facies (facial appearance), structural anomalies,progressive neuromotor retardation and behavioral disor-
ders. Both of the sister cases had the characteristics of the Cockayne syndrome type 2. Common features of our pa-
tients who are born with anal atresia are developmental delay, characteristic facies, progressive neuromotor retar-
dation and photosensitivity. It is essential that this syndrome has to be diagnosed by pediatrician in order to famili-
es receive genetic counselling.   Therefore, two sisters with  Cockayne Syndrome were presented.
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G‹R‹fi

Cockayne sendromu nadir rastlanan ve çok erken yaflta hasta-
y› ölüme götüren a¤›r bir genetik hastal›kt›r. ‹lk olarak 1946
y›l›nda tan›mlanan bu sendromun görülme s›kl›¤› yaklafl›k
100000 canl› do¤umda bir oran›ndad›r. Ancak otozomal rese-
sif geçifl gösteren bu sendromun, akraba evlili¤inin yo¤un ol-
du¤u toplumlarda görülme insidans›n›n genel ortalamadan da-
ha yüksek oldu¤u kabul edilmektedir. Hastal›¤›n temel bulgu-
lar›; günefl ›fl›¤›na hassasiyet, cücelik, büyüme-geliflme gerili-
¤i, tipik yüz görünümü ve erken yafllanma belirtileri ile karak-
terize giderek a¤›rlaflan bir seyir göstermesidir (1, 2). Yaz›m›z-
da bu sendromun tipik özelliklerini tafl›yan iki kardefl, sendro-
mun nadir görülmesi nedeni ile sunuldu.

OLGU 

Olgu 1: Do¤umda anal atrezi saptan›p kolostomi aç›lan üç ya-

fl›nda k›z hasta; klini¤imize beslenme bozuklu¤u ve perianal
bölgede ciddi dermatit nedeni ile baflvurdu. Soygeçmiflinde
özellik saptanmayan hastan›n anne ve babas› aras›nda akraba-
l›k mevcut de¤ildi. Fizik muayenesinde; boy ve kilosu 3. per-
santilin alt›nda bulunan hastan›n do¤um kilosu 2200 gram ve
boyu 46 cm idi. Ayr›ca hastada mikrosefali (bafl çevresi 41
cm), her iki korneada opasite, yüzde asimetri ve tipik yafll› yüz
görünümü, ön-orta kesici difllerde eksiklikle beraber hipopla-
zik ve sivri görünümlü difller ile maloklüzyon, siyanoze görü-
nümlü, so¤uk ve kuru deri, ince-kuru saçlar, ince- uzun par-
maklar, fotosensivite ve perianal bölgede ciddi dermatit mev-
cuttu (Resim 1 ve 2). Nörolojik muayenesinde el ve ayaklar-
da tremor ve a¤›r nöromotor retardasyon saptanan hastan›n ru-
tin hemogram ve biyokimya tetkiklerinde özellik yoktu. Göz
konsültasyonunda bilateral korneal opasite nedeni ile retinal
de¤erlendirme yap›lamad› (Resim 2). KBB konsültasyonunda



sinirsel iflitme kayb› saptand›. Çekilen kranial MR’da serebral
atrofi görüldü. Hastan›n takiplerinde günefl ›fl›¤›na afl›r› hassa-
siyeti dikkati çekti. Hasta bu klinik özellikleri ile Cockayne
sendromu tan›s› ald›. Destek tedavisi verilen hasta taburcu
edildi. Ancak bir ay sonra pnömoniye sekonder solunum yet-
mezli¤i nedeni ile klini¤imize baflvuran hasta kaybedildi.

Olgu 2: Do¤umda anal atrezi nedeni ile kolostomi aç›lan üç
ayl›k k›z hasta; beslenememe, kilo kayb› nedeniyle klini¤imi-
ze baflvurdu. Soygeçmiflinde kardeflinde Cockayne sendromu
hikayesi mevcut olan hastan›n anne ve babas› aras›nda akra-
bal›k mevcut de¤ildi. Fizik muayenesinde; boy ve kilosu 3.
persantilin alt›nda olup do¤um kilosu 2350 gram ve boyu 44
cm idi. Hastada mikrosefali (bafl çevresi 35 cm), tipik yafll›
yüz görünümü, ç›k›k burun, küçük kafa kemikleri, gözlerde
strabismus, ince- uzun parmaklar mevcuttu (Resim 3-4). Nö-
rolojik muayenesinde a¤›r mental motor gerilik, el ve ayaklar-
da ince tremor saptanan hastan›n rutin biyokimyasal tetkikin-

de kan sodyum konsantrasyonu 190 mEg/L bulunmas› üzeri-
ne hastaya hipernatremik dehidratasyon tan›s› konarak tedavi-
si baflland›. Yap›lan bat›n ultrasonografisinde ve, kardiyolojik
tetkiklerinde patoloji saptanmayan hasta hipernatremi etyolo-
jisi için endokrinolojik olarak da araflt›r›ld› ve sonuçlar santral
diabetes insipidus ile uyumlu geldi. Ek bir problemi olmayan
hastan›n tedavisi düzenlenip klinik olarak tipik yüz görünü-
mü, yap›sal anomalileri, nörolojik defisiti, büyüme-geliflme
gerili¤i, kardefl hikayesi varl›¤› nedeni ile Cockayne sendro-
mu tan›s› alan hastam›zda gen mutasyonlar›n› de¤erlendirmek
için ilgili merkezlere DNA analizi için kan gönderilmesi plan-
land›,ancak ailenin maddi olanaks›zl›¤› ve sa¤l›k güvencesi-
nin olmamas› nedeniyle yapt›r›lamad›.

TARTIfiMA

Otozomal resesif geçifl gösteren Cockayne sendromu klinik
olarak tip A, tip B ve tip C olmak üzere üç gruba ayr›l›r (3,4).
Hastal›¤›n klasik ve en yayg›n görülen flekli tip A’d›r (1,3,4).
Bu gruptaki hastalar normal bir prenatal geliflme gösterip do-
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Resim 1. Tipik yüz görünümü, korneal opasite, 
fasiyel paralizi.

Resim 2. Tipik kaflektik görünüm, büyüme-geliflme 
gerili¤i, ince kuru deri ve saçlar.

Resim 3. Mikrosefali, gözlerde strabismus.

Resim 4. Tipik yüz görünümü (ç›k›k burun, 
küçük kafa kemikleri).



Cockayne syndrome
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¤umda bulgu vermezler.  Do¤umdan sonraki ilk 1 y›l içinde
büyüme-geliflme gerili¤i ile sendrom kendini gösterir.Hastalar-
da büyüme-geliflme gerili¤inin yan›nda;deride fotosensivite,
so¤uk ve kuru (bal›k s›rt›) görünüm, ince-kuru saçlar, tipik yafl-
l› yüz görünümü, sensorianöral iflitme kayb›, progressif retinal
pigmentasyon, difllerde eksiklik ve hipoplazi, uzun ince el ve
ayak parmaklar›, fleksiyon kontraktürleri gibi iskelet deformi-
teleri ve mental retardasyonun efllik etti¤i ciddi ilerleyici nöro-
lojik degenerasyonlar yeralmaktad›r. Bu gruptaki hastalar orta-
lama 12.5 yafl›nda kaybedilirler. Cockayne sendromu tip B ise
daha nadir görülmekle beraber tip Adan daha a¤›r seyir göster-
mektedir.Bu gruptaki hastalarda tipik olarak do¤umda büyüme
gerili¤i olup genellikle konjenital katarakt ve/veya ek  konjeni-
tal yap›sal anomaliler en bafltan tabloya efllik etmektedir (4, 5).
Klinik bulgular tip A ile ayn› olmakla beraber fotosensivite,
UV ›fl›nlar›na afl›r› hassasiyet,dermatit  gibi cilt bulgular› ön
plana ç›kmaktad›r (3, 8, 10). Cockayne sendromu tip C ise;
kseroderma pigmentozum ile birliktelik gösteren Cockayne
sendromu Tip B grubu olarak tan›mlan›r ve çok ender görülür.
Cockayne Sendromu;moleküler mekanizma bak›m›ndan hete-
rojen bir grup anomaliyi içerir. Hastal›¤a yol açt›¤› bilinen iki
temel genden birincisi ERCC8 ad›yla bilinen Cockayne send-
romu tip A genidir. ‹kincisi ise ERCC6 geni olup Cockayne
sendromu tip B ve serebrookülofasiyal sendromda görülür. Bu
her iki gen de hasarl› DNA’n›n onar›m›nda rol oynayan genler-
dir (4, 6, 9, 12, 13). Tan›da mevcut iki genin mutasyonlar›n›
gösteren DNA analizi yer alsa da klinik tan› daha önemlidir.
Hastalar›m›z›n her ikisinde büyüme-geliflme gerili¤i ve a¤›r

nöromotor gerilik saptand›. Büyük kardeflte bafl tutma, otur-
ma, yürüme ve küçük kardeflte de bafl tutma eylemleri geriy-
di. Patton ve arkadafllar› (1989) Cockaynes sendrom tan›l› er-
ken bafllang›çl› iki vakada 6. aydan itibaren bafllayan bariz bir
büyüme-geliflme gerili¤ini göstermifllerdir (12). Her iki kardefl
olguda ortak majör yap›sal anomaliler anal atrezi,mikrosefa-
li,tipik yafll› yüz görünümü ve büyüme-geliflme gerili¤iydi.
Literatürde Cockaynes sendrom tan›l› hastalarda anal atrezi
varl›¤› tan›mlanmam›flt›r. Ancak her iki kardefl hastam›zda
anal atrezinin varl›¤› ilginç olup bu sendroma ait yap›sal ano-
malilerden biri olma ihtimalini art›rmaktad›r. Majör anomali-
lerden mikrosefali ilk kez Neil ve Dingwall taraf›ndan tan›m-
lanm›fl olup mikrosefaliyle birlikte ciddi mental retardasyon,
hastalar›n putamen-talamus ve serebellar beyaz cevherinde
masif perikapiller kalsifikasyonlar› tespit etmifllerdir (11).
Hastalar›m›zdan büyük kardeflte bu bulgulara ek olarak der-
matit, fotosensivite, sensorianöral iflitme kayb›, fasiyal parali-
zi, korneal opasite,difllerde eksiklik ve hipoplazi, küçük kar-
deflte ise uzun-ince parmaklar ve gözlerde strabismus mevcut-
tu. Traboulsi ve arkadafllar› 1-25 yafl aras›nda 8 hastada göz
bulgular›n› incelemifl olup 4 hastada strabismus, 2 hastada ka-
tarakt ve 3 hastada nistagmus saptam›fllard›r (14).
Hastalar›m›z›n her ikisinde de klinik tablonun do¤umdan iti-
baren mevcut olmas› ve nörolojik tablonun progressif seyir
göstermesi, erken yaflta ölüm , cilt bulgular›n›n ve göz bulgu-
lar›n›n ön planda olmas› özellikle büyük kardeflte daha fazla
olmak üzere fotosensivitenin varl›¤› Cockayne sendromu tip
B tan›s›n› desteklemektedir. Klinik olarak Cockayne sendro-

mu ile benzerlik gösteren Bloom sendromu, kseroderma Pig-
mentozum, Werner sendromu ve Rothmund-Thompson send-
romu ay›r›c› tan›da düflünülmelidir.Bunlardan Bloom sendro-
mu; pre-postnatal büyüme geliflme gerili¤i, mikrosefali, malar
hipoplazi klinik bulgular›yla benzerlik göstermekte olup fasi-
yal telenjektazi, kelebek benzeri eritem,hipo-hiperpigmente
alanlar ve majör ölüm nedeninin malignite olmas› Cockayne
sendromundan ay›ran özellikleridir. Werner sendromu ise;  za-
y›f ekstremite, difllerde eksiklik ve düzensizlik, gri-ince saçlar,
katarakt gibi klinik bulgularla benzemekte olup deride atrofi,
ülserasyon, osteoporoz, kalsifikasyonla beraber ateroskleroz,
majör ölüm nedeninin malignite olmas› ve 30-40’ l› yafllara
kadar ulaflan yaflam süresinin olmas› Cockayne sendromun-
dan farkl› yanlar›d›r (7).
Cockaynes sendromu tan›s› alan hastalarda;fotosensivite nede-
niyle günefl ›fl›¤› ile bazal hücreli kanser ve DNAonar›m kusu-
runa ba¤l› kseroderma pigmentozum geliflme ihtimali artm›fl
olup major mortalite nedeni ise geliflen enfeksiyonlard›r (2).
Hastalar›m›zdan büyük kardeflte pnömoni ölüm nedeniydi. 
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