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Juvenil romatoid artrit 6n tanili Triko-rino-falanjiyal sendrom Tip 1 olgusu

A case with Trico-rhino-phalangeal syndrome type 1 case with a preliminary diagnosis of

Juvenile rheumatoid arthritis
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OzZET

Triko-rino-falanjiyal sendrom Tip 1, bilb6z burun, seyrek
saglar, uzun diz filtrum, epifizlerde konilesme ile karak-
terize nadir gorilen bir hastaliktir. Yazimizda 15 yasinda
Triko-rino-falanjiyal Sendrom Tip 1 tanisi koydugumuz
bir kiz hastay! sunduk. Fizik muayenesinde sa¢ anormal-
likleri, bulbéz burun, uzun duz filtrum, falangslarda sekil
bozuklugu ve kanat skapulasi mevcuttu. Genetik calisma
sonugclari ve radyolojik incelemeler tanimizi destekledi.
Kas-iskelet sisteminde bozukluk ile seyreden Triko-rino-
falanjiyal Sendrom Tip 1 baglangigta juvenil romatoid ar-
triti taklit edebilir. Kas-iskelet sistemi deformiteleri juvenil
romatoid artrit ayirici tanisinda géz oninde bulundurul-
malidir.

Anahtar kelimeler: Triko-rino-falanjiyal sendrom Tip 1,
juvenil romatoid artrit, tani

GiRIS

Tricho-Rhino-Phalangeal Sendrom (TRPS ) seyrek
ince saclar, sekli bozuk, bulbdz belirgin burun yapisi
ve epifizlerde konilesme ile karakterize nadir goru-
len bir hastaliktir. Bu bulgulara kraniyofasiyal ano-
maliler, kas-iskelet anomalileri, mental anormallikler
ve gelisme geriligi gibi klinik dzellikler eslik edebilir.
Klinik bulgulara gbére sendromun Ug tipi tanimlan-
mistir (TRPS I, 11, 111)."23 Kalitim genellikle otozomal
dominant (OD) olmakla birlikte nadiren otozomal re-
sesif gegislidir. Kas-iskelet sisteminde bozukluk ile
seyreden Triko-rino-falanjiyal Sendrom Tip 1 bas-
langicta juvenil romatoid artriti taklit edebilir.”3# Bu
calismamizda el parmaklarinda genisleme, yazi ya-
zarken agr sikayetleri ile bagvurdugu hastaneden
juvenil romatoid artrit 6n tanisiyla poliklinigimize
sevk edilen 15 yasinda kiz hastanin fizik inceleme-
sinde tespit edilen bulgularla (sa¢ anormalikleri, bil-
b6z burun, uzun diz filtrum, falangslarda sekil bo-

ABSTRACT

Thrico-rhino-falangeal syndrome is a rare disease char-
acterized by a bulbous nose, sparse hairs, a long flat
philtrum, and epiphyseal coning. We describe here in a
15 year old girl with Thrico-rhino-falangeal syndrome type
1 (TRPS I). Physical examination demonstrated bulbous
nose, hair abnormalities, deformity of the phalanges and
winged scapulae. Genetic study and radiologic findings
confirmed the diagnosis. Thrico-rhino-falangeal syndrome
is characterized by musculoskeletal deformities that at the
first view may simulate juvenile idiopathic arthritis. These
musculoskeletal deformities could imply the differential di-
agnosis with juvenile idiopathic arthritis. J Clin Exp Invest
2011; 2 (4): 441-442
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zuklugu, kanat skapula, dislerde malokltzyon) trico-
rhino phalangeal sendrom tip | tanisi konulan olgu
sunuldu. Genetik calisma ve radyolojik incelemeler
taniyi destekledi. Sundugumuz olgu ile kas-iskelet
sistemi deformitelerinin juvenil romatoid artrit ayiri-
cl tanisinda g6z 6nunde bulundurulmasi gerektigini
vurgulamayi amagcladik.

OLGU

On bes yasinda kiz ¢ocuk el parmaklarinda genis-
leme, yazi yazarken agri sikayetleri ile basvurdugu
hastaneden juvenil romatoid artrit 6n tanisiyla sevk
edilmisti. Fizik muayenesinde, cansiz, kisa saglari,
armut (bllboz) sekilli burnu, ince Gst dudagi, uzun
diz filtrumu, buylk belirgin kulaklari, diglerinde
maloklizyonu, bilateral 2-4. parmaklarda metakar-
pal eklemlerde geniglemesi, 5. parmak metekarpal
eklemde fleksiyon kontraktiri, ayak ve el baspar-
maginda kisalik ve genigleme, tirnaklarda incelme
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C. Aliosmanoglu ve ark. TRPS Tip |

ve Uzerinde beyaz gizgilenmesi ve kanat skapulasi
mevcuttu (Resim 1).Hastanin karyotip analizi 46,XX,

molekuler genetik galismasi ve radyolojik degerlen-
dirmesi taniy1 destekledi.

Resim 1. Triko-rino-falanjiyal sendrom Tip 1 yUz, el ve ayak gérinimi

TARTISMA

Tricho-Rhino-Phalangeal Sendrom Giedion tarafin-
dan 1966 yilinda tanimlanarak 3 tipinin oldugu sap-
tanmistir.® Triko-rino-falanjiyal Sendrom Tip 1 bozuk
sekilli bllbdz burun, seyrek saclar, uzun duz filtrum,
dar damak, belirgin baylk kulaklar, dislerde malok-
IUzyon, horizontal blyUmUs ¢ene, 4. ve 5. metakarp
ve metatarslarda kisalik, epifizlerde koni sekli ve
Ozellikle 2-4. parmaklar ve ayak bagparmaginda
orta falengeal eklemde genisleme, distal radiyal epi-
fizde ayrilma ve kanat skapula olabilir. Tricho-Rhi-
no-Phalangeal Sendrom, TRPS 1 geninin 8924.1
lokalizasyonunda delesyon sonucu gelismektedir.*
Sendromun bir diger tipi TRPS Il olarak bilinen Lan-
ger-Giedion sendromudur. Bu tipte yukaridaki bul-
gulara ek olarak mikrosefali, mental retardasyon ve
multiple ekzostozlar gézlenir. Cok nadir olan TRPS
Il ise TRPS I'e benzemekle birlikte, tim falanks ve
metakarplardaki agiri kisalikla TRPS I'den ve men-
tal gerilik ve eksoztozlarin olmayisiile de TRP II'den
farkhdir. Tedavi semptomlara ydneliktir. Kendirci ve
arkadaslari 9,5 yasinda 4 yildan beri parmaklarin-
da mevcut olan agrisiz siglikler ile bagvuran ve ya-
pilan fizik inceleme sonrasi TRPS | tanisi konulan
kiz hasta tanimlamislardir. Bizim hastamizda oldu-
gu gibi ayrintili fizik muayene yapilmadig taktirde
hastanin tanisi ge¢ konmakta ve siklikla romatoid

artrit gibi benzer bulgulari olan hastaliklarla karisa-
bilmektedir. TRPS 1’ i taklit eden alopesi, burun ve
el anormallikleri olan Larsen's sendromu, Langer-
Giedion sendromu, Clouston’s sendromu, Ellis-van
Creveld sendromu gibi bir cok sendrom vardir.®

Sonug olarak, Triko-rino-falanjiyal Sendrom Tip
| gibi kas-iskelet sisteminde bozukluk ile seyreden
hastaliklar baslangigta juvenil romatoid artriti taklit
edebilir. Bu nedenle juvenil romatoid artrit ayirici ta-
nisinda kas iskelet sistemi deformiteleri g6z éniinde
bulundurulmalidir.
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