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Vaka Sunumu

Cornelia de Lange Sendromu ve Konjenital

Umblikal Herni

Faik ILIK *, Hiiseyin CAKSEN #*#

Cornelia de Lange Sendromu ve Konjenital Umblikal
Herni

Cornelia de Lange sendromu ya da diger adiyla Brachmann-
de Lange sendromu konjenital genetik bir hastaliktir.
Sendrom yaklasik olarak 10.000-50.000 dogumda bir
goriiliir. Birkag olasi gende goriilen anormallikler bu kalit-
sal hastaliga neden olmaktadir. NIPBL, SMCIA ve SMC3
genlerindeki mutasyonlar Cornelia de Lange sendromuna
neden olabilir. Klinik bulgular bu hastalikta ¢cok genis olup,
etkilenmis kisilerde hafif ya da ¢ok siddetli olabilir. Ek
semptom ve bulgular; asiri viicut killanmast (hirsutizm),
mikrosefali, igitme kaybi, kisa boyun ve cesitli sindirim
sistemi sorunlaridir. Bu sendromla birlikte nobetler, kalp
defektleri, goz sorunlari, iskelet anomalileri ve davramis
sorunlart bildirilmigtir. Cornelia de Lange sendromu’na
konjenital umblikal herninin eglik etmesi bizim bilgimize
gore bildirilen ilk vakadir.

Anahtar kelimeler: Cornelia de Lange sendromu, konjeni-
tal umblikal herni, iskelet anomalileri
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Cornelia de Lange Syndrome and Congenital Umbilical
Hernia

Cornelia de Lange syndrome, also known as Brachmann-de
Lange syndrome, is a genetic disorder present from birth.
This syndrome likely affects 1 in 10,000 to 50,000 newborns.
CDLS is an inherited condition caused by one of several
possible abnormalities in the genes. Mutations in the NIPBL,
SMCIA, and SMC3 genes can cause Cornelia de Lange
syndrome. The features of this disorder vary widely among
affected individuals and range from relatively mild to severe.
Additional signs and symptoms of Cornelia de Lange
syndrome can include excessive body hair (hirsutism), mic-
rocephaly, hearing loss, short stature, and soruns with the
digestive tract. Seizures, heart defects, eye soruns, skeletal
abnormalities and behavior soruns also have been reported
in people with this condition. This is the first case in our
knowledge Cornelia de Lange syndrome assosicated with
congenital umbilical hernia.
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GIRiS

Cornelia de Lange sendromu ya da diger adiyla
Brachmann de Lange sendromu, mikrosefali, sinofriz,
uzun kirpikler, antevert burun delikleri, uzun filtrum,
ince dudaklar gibi karakteristik yiiz goriiniimii bulgu-
larinin bulundugu, gelisme geriligi, mental retardas-
yon, hirsutizm ve multipl konjenital anomalilerin eslik
ettii ender goriilen bir genetik sendromdur .

Hastaligin ilk tanimlanmasi 1933 yilinda yapilmig
olup prevalansi 1/10000-50000 arasinda degisir @.
Cesitli malformasyonlarin eglik edebildigi bu hasta-
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likta umblikal herni daha 6nceden hi¢ bildirilmemis-
tir. Ender goriilen bu hastalikta bu birlikteligin de
daha onceden gozlenmemis olmasi nedeniyle bu
vaka sunulmustur.

VAKA SUNUMU

On iki yasinda kiz ¢cocugu gelisme geriligi ile polik-
linigimizde degerlendirildi. Ozgecmisinde hastanede
dogum oykiisii olup, dogum agirligr 2800 g imis.
Yenidogan doneminde 1 hafta siireyle kuvozde yata-
rak tedavi gormiis. Dort yaginda yiirlimeye baglayan
hastanin idrar ve gaita kontrolii yok. Soylenenleri
anlamiyor, okuma yazma bilmiyor. Halen birkag¢ s6z-
ciik soyleyebiliyor. Ayrica hastanin dogdugunda
umbilikal hernisi mevcutmus ve bu nedenle opere
edilmis. Ancak, umbilikal herni sonradan tekrarla-
mis. Mental motor retardasyon tanilariyla izlenmekte
olan hasta rehabilitasyon merkezine gitmekte olup,
normal okula hi¢ gitmemis. Hastanin ender olarak
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Resim 1. Cornelia de Lange sendromlu vakamin tipik yiiz
goriiniimii.

saldirgan davranislari oluyormus. Altt aylik oluncaya
kadar gelisimi iyiymig, ancak sonrasinda epileptik
nobetler baglamis. Bu donemde cesitli anti-epileptik
ilaclar kullanilmis. Antiepileptik tedavi ile nobetleri
kontrol altina alman hastanin sonrasinda ilaclari
yavag yavas kesilmis. Dort yildir herhangi bir ilag
kullanmayan hastanin yaklagik 5-6 yildir nébeti yok-
mus. Hastanin soyge¢misinde 6zellik yoktu.

Fizik muayenesinde, agirhk 23 kg (-3.8 standart
sapma), 125 cm (-3,5 standart sapma), bag ¢evresi 50
cm (3 persentilin altinda) idi. Aln1 dar, boynu kisa,
yele boynu, ozellikle sirtinda ve yiiziinde olmak
tizere hirsutizmi mevcuttu. Hafif uzun kirpikleri olan
hastanin kaglar1 orta hatta birlesmeye yakindi. Ust
dudak ince ve asagiya dogru doniiktii. Ayrica uzun
filtrum mevcuttu (Resim 1). Umbilikal hernisi vardi
(Resim 2). Ust ekstremitelerde, bilateral kortikal bas-
parmagi ve her iki elde proksimal ve distal interfalan-

Resim 2. Konjenital umblikal herni.

gial eklemlerde genisleme mevcuttu. Alt ekstremite
muayenesinde ise sag ayaginda 2. ile 3. parmaklar
arasinda sindaktilisi ve sol ayak parmaklarinda hipop-
lazisi ve sindaktili vardi (Resim 3). Tiim ekstremite-
lerde derin tendon refleksleri artmigti.

Beyin MRG’de korpus kallosumun normalden ince
olmasi diginda bir anomali gozlenmedi. EEG’si de
normal olan hastanin, idrar kan aminoasitleri ve tiroid
fonksiyonlar1 normal olarak degerlendirildi.

Resim 3. Sol ayaginda sindaktili ve parmak hipoplazisi.

TARTISMA

Cornelia de Lange sendromu, ender goriilmesine
karsin klinik olarak iyi tanimlanmis bir sendromdur.
Biiyiime ve gelisme geriligi, mikrosefali, sinofriz,
uzun kivrik kirpikler, konkavitesi asagi bakan ince
dudaklar, uzun filtrum ile karakterize yiiz gortiniimi
vakalarin tamaminda goriilmektedir . Vakamizda da
biiylime geriligi mevcut olup, bag ¢evresi, boy ve kilo
persentilleri % 3’lin altindaydi. Hafif uzun kirpikleri
olan hastanin kaglar1 orta hatta birlesmeye yakindi.
Ust dudak ince ve asagiya dogru doniiktii. Ayrica
uzun filtrum mevcuttu.

Cornelia de Lange vakalarinin % 97’sinde hirsutizm
goriiliirken, % 68 vakada diisiik dogum agirlig1 bildi-
rilmigtir @. Hastamizda da yiizde ve 6zellikle sirtta
olmak iizere hirsutizm mevcuttu.

Sendromda ender olarak g6z bozukluklart (miyop,
mikrokornea, optik atrofi), diisiik kulak, igsitme kusur-
lar1, yiiksek damak, yarik damak, ge¢ ve seyrek ¢ikan
disler, hipoplastik meme basi, diafragma hernisi, koa-
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nal atrezi, gastroozofageal reflii, bagirsak anomalile-
ri, davranis bozukluklari, konjenital kalp hastaligi,
konvulziyonlar, hipertonisite, mikromeli, sindaktili,
fokomeli, proksimalden ¢ikan ayak bagparmagi, liro-
genital anomaliler ve kontraktiirler gibi cesitli ano-
maliler bildirilmigtir ©¢9. Vakamizda konviilziyon
Oykiisii mevcut olup, anti-epileptik tedavi ile bir siire
takip edildikten sonra nobetleri gerilemistir. Yine
hastamizin sag ayaginda 2. ile 3. parmaklar arasinda
sindaktilisi, sol ayak parmaklarinda hipoplazisi
vardi.

Sendromun tanist kraniofasyal ozellikler, biiyiime
geriligi, mental retardasyon, ekstremite anomalileri
ve hirsutizmin varligina bakilarak klinik olarak konur
™. Giinimiize kadar bu sendromla ilgili NIPBL
(Nipped-B-like protein) ve SMC1A (Structural main-
tenance of chromosomes protein 1A) genlerinde
mutasyon saptandig1 bildirilmistir. NIPBL genindeki
mutasyonlar vakalarin % 50°sinde tespit edilmis,
SMCI1A genindeki mutasyonlar ise vakalarin yalniz-
ca kiigiik bir kisminda tanimlanmigtir ®. Hastamiza
da genetik danigma Onerilmigtir. Cornelia de Lange
sendromu ile beyin orta hat gelisimsel anomalilerinin
iligkili olabilecegi diisiiniilmektedir. Literatiirde bu
vakalarda septooptik displazi, serebellar hipoplazi,
korpus kallozum agenezisi veya hipoplazisi gibi
beyin orta hat anomalilerinin eslik ettigi vaka ve
otopsi serileri bulunmaktadir ©. Hastamizda korpus
kallosum normalden ince olarak degerlendirilmis
olup onun diginda belirgin 6zellik gozlenmemistir.
Konjenital umblikal herni ile sendromun birlikteligi
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literatiirde heniiz gdzlenmemistir. Vakamizda konje-
nital umblikal hernisi olan hasta opere edilmig olup
sonrasinda umblikal herni yinelemistir. Poliklinigi-
mizde takipleri siiren hasta bu birlikteligin ender
goriilmesi nedeniyle sunulmustur.
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