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Sunumu

Habip Almis, Cengiz Yakinct

Inéni Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgt ve Hastaliklart Anabilim Dali, Malatya

Ozet

Treacher Collins sendromu 6zellikle yiizii ve kafayi etkileyen otozomal dominant gecisli genetik bir hastaliktir. Bu yazida
malar hipoplazi, dis kulak anomalileri, antimongoloid g6z yerlesimi ve alt g6z kapaginda kirpiklerin kismi yoklugu ile
Treacher Collins sendromu tanist konan 3 aylik bir kiz ¢ocuk olgusu tarafimizdan sunulmaktadir. Bu yazinin amaci 3
boyutlu BT‘nin Treacher Collins sendromuna eslik edebilen kraniyosinostozun saptanmasinda yararlt bir tetkik

oldugunun vurgulanmasidir.
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Treacher Collins Syndrome and Three Dimension Computerized Tomography: Case Report

Abstract

Treacher Collins Syndrome is an autosomal dominant genetic disorder and affects particularly the head and face. We
present here the case of a 3-month-old gitl who had malar hypoplasia, external ear abnormalities, antimongoloid slant of
the eyes and lower lid with absent cilia. She was diagnosed with Treacher Collins syndrome. Hereby, the aim of this
report, we emphasize the diagnostic value of three-dimensional CT for evaluating the craniosynostoses associated with

Treacher Collins syndrome.
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Treacher Collins sendromu (TCS) birinci ve ikinci
brankiyal yartk gelisim bozuklugu sonucu ortaya
cikar. Klinik bulgular tipik olarak zigomatik kemik
ve mandibulada hipoplazi, dis kulak ve i¢ kulak
kemiklerinin anomalileri, yartk damak, koanal
atrezi ve goz kapagi anomalileridir (1,2).

Bu yazida solunum stkintist ile basvuran dismorfik
Ozellikleri ile Treacher Collins sendromu tanisi
konan 3 aylik bir kiz ¢ocugu 3 boyutlu bilgisayarl
tomografinin (BT) hem tanida hemde eslik eden
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kraniyosinostozun belitlenmesinde yararlt bir tetkik
oldugunun vurgulanmasi amacityla sunulmustur.

Olgu Sunumu

Ug aylik kiz hasta yenidogan déneminde solunum
stkintist  ve morarmalarinin  olmast  nedeniyle
hastanemizde bilateral koanal atrezisi saptanmis ve
endoskopik olarak bilateral koanal atrezisi acilmistt.
Hastanin solunum sikintist yakinmasinin  devam
etmesi nedeniyle getirildi. Ailede benzer dogum
hikayesi mevcut degildi. Hastanin 20 yagindaki
annenin ilk gebeliginden ilk yasayan olarak 38
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haftalik dogmus. Fizik muayenesinde boyu 58 cm
(3-10 p), vicut agirhigs 4800 g (10-25 p) ve bas
cevresi 38 cm (25-50 p) idi. Trigonosefali, dis kulak
hipoplazisi, yiksek  damak, mikrognati,
antimongoloit yliz gbrinimd, alt g6z kapaklarinda
kirpiklerin kismi yoklugu ve sol zigomatik kemik
bolgesinde ¢okiklik mevcuttu (Resim 1). Ug
boyutlu BT“de sag zigomatik kemik normal, sol
zigomatik kemikte hipoplazi ve metopik siitiirde
kapanma (Resim 2) ile mandibulada hipoplazi
(Resim  3) saptandi. Kraniyal MRG normal
sinirlardaydi. Treacher Collins sendromu olarak
degerlendirilen hastaya eslik edebilecek kardiyak
anomali acisindan yapilan ekokardiyografide patent
foramen ovale saptandi. Taburculuk sonrasi takibe

alindt.

Resim 3. Mandibula hipoplazisi.

TCSnin sikligr 10.000-50.000 canh dogumda bir
olarak belirtilmektedir. TCS’da 6zellikle zigomatik
kemik, mandibula, g6z, kulak ve burun etkilenen
organlar olup tamsi tipik bulgulart bulunmast
nedeniyle klinik bulgular ve radyolojik bulgularla
konulmaktadir (2-4). Olgumuzun tamusi klinik ve
radyolojik  bulgular ile  konuldu. TCOFI
mutasyonu TCS ile birlikteligi kanitlanmis tek
mutasyon olmakla birlikte her zaman bu mutasyon
gosterilemeyebilir  (5). Hastamizda bu  agidan
genetik inceleme yapilamadi.

TCS ayurict tatusinda Goldenhar sendromu, Nager
sendromu, Miller sendromu, Pierre Robin sekansi
distintlmelidir. ~ Hastaligmn ~ 15-18.  gebelik
haftalarinda amniyosentez veya 12. gebelik
haftasinda koryon villus 6rneklemesi ile prenatal
tanist mimkiindar. Ayrica US ile de prenatal tanisi
yapilabilmektedir (6). Olgumuz takipli gebelik
olmasina ragmen prenatal tan1 konmamisti. TCS
de kolobom alt g6z kapaginda Goldenhar
sendromunda ise tst g6z kapaginda izlenir.
Goldenhar sendromunda mandibula hipoplazisi
ileri dizeyde TCS de ise daha hafiftir. Olgumuzda
alt g6z kapaginda kolobom mevcut olup
mandibula hipoplazisi hafif derecede oldugundan
Goldenhar sendromu diglandi. Yine Nager ve
Miller sendromlarinda ekstremite deformitelerine

R - : ek olarak mandibular anormallikler bulunut.

Resim 2. Sol zigomatik kemikte hipoplazi ve
metopik sinostoz
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Olgumuzda ckstremite deformitesi
bulunmadigindan Nager ve Miller sendromlart
dislandr. Ayrica mikrognati nedeniyle TCS ile
karigabilen Pierre Robin sekansinda mikrognati ile
beraber glossopitoz, yaritk damak ve hava yolu
darligi da mevcuttur. Olgumuzda glossopitoz ve
yartk damak bulunmadigindan Pierre Robin
sekansi dustunilmedi.

Yine vyapilan bir calismada 266 konjenital
mandibular hipoplazili hasta incelenmis olgularin
52 tanesinde TCS saptanmustir (7). Bizim
olgumuzda da mandibular hipoplazi mevcuttu.
Hastalarda solunum stkintist stk rastlanan bir bulgu
olup cogunlukla mandibula hipoplazisi ve koanal
atrezi ile iliskilidir. Olgumuzda da solunum stkintist
mandibula hipolazisi ve koanal atrezi ile iligkiliydi.

TCS’de kraniyosinostoz tipik bulgular arasinda

degildir. Ancak brakisefali gibi kafa sekil
anormallikleri  izlenebilmektedir  (8).  Bizim

olgumuzda 3 boyutlu BT de metopik siitiirde
kapanma saptandi. Daha 6énce TCS ile birlikte
kraniyosinostoz, koanal atrezi ve Ozefagial
regirjitasyon  birlikteligi bulunan bir olgudan
bahseden bir yayin bulunmaktadir (9). Bizim
olgumuzda bu olgudan farkh olarak &zefagial
regiirjitasyon yoktu.

Sonug olarak; TCS nadir gériilen bir sendrom olup
tipik bulgulart ile tanisnin konmast mimkiindr.
TCS olgularda kraniyosinostoz tipik bulgular
arasinda olmamasina ragmen bu sendroma eslik
eden bulgulardan biri olmast nedeniyle erken
saptanmast morbidite acisindan 6nemlidir. TCS’i
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olgularda kraniyosinostozun saptanmast agisindan
3 boyutlu BT en yararli tetkiklerden biti olabilir.
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