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OLGU SUNUMU

Gardner sendromu: Olgu sunumu

Gardner’s syndrome: A case report
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Gardner sendromu polipozis koli, cok sayida osteom ve cilt ve yu-
musak dokuda mezengimal timor varligi ile tanimlanmig otozomal
dominant kalitim gosteren bir hastaliktir ve nadir olarak goriiliir. Po-
lipozis koli malign transformasyon i¢in ¢ok yiiksek risk tagir. Bu ne-
denle erken tan1 ve tedavisi onemlidir. Osteom kemik dokunun be-
nign timoriidiir ve yavag biiylime 6zelligine sahiptir, ii¢ veya daha
fazla osteom saptandiginda Gardner sendromu aragtirilmalidir. Cilt
bulgular1 epidermoid kist, desmoid tiimor ve diger benign tiimorleri
icermektedir. Biz bu yazida polipozis koli, osteom ve epidermoid
kistleri saptanan Gardner sendromu tanili 36 yagindaki bir erkek ol-
guyu sunuyoruz.

Anahtar sozciikler: Gardner sendromu, osteom, epidermoid kist,
cerrahi tedavi

GIRIS VE AMAC

1951 yilinda Gardner malign dejenerasyona egi-
limi olan kolonik polipler ve yiizeyel tlimorler
arasindaki iliskiyi yaymlamistir (1). 1952 yilinda
ise Gardner ve Plenk bu hastaligin otozomal do-
minant kalitildigini gostermislerdir (2). Ayni yil
Gardner ve Richards herediter kolonik polipozis,
¢cok sayida kutanéz ve subkutanéz tiimorle oste-
omlar arasindaki iliskiyi gostermis ve bunu Gard-
ner sendromu olarak adlandirmislardir (3).

Ayn1 genetik degisiklik saptandigindan beri
Gardner sendromu ve familyal adenomatozis po-
lipozis (FAP)’'in ayni hastaligin varyantlar oldu-
guna inanilmaktadir. Gardner sendromundaki
ekstrakolonik ozellikler ayn1 mutasyonun degis-
ken penetransiyla aciklanabilmektedir. Adeno-
matoz poipozis koli lokusu (APC geni) 5921-q22
bandinda 1400 farkli mutasyon tarif edilmistir.
Hastalarin buyik cogunda ailesel kiimelenme
goriilse de 1/3'l spontan mutasyona bagh olarak
gelismektedir. MYH (1p34.3-32.1) FAP ile iliskili
baska bir gendir. Genellikle MYH’de mutasyonu
olan hastalarda FAP klinigi APC gen mutasyonu
olanlardan daha hafiftir. Ekstrakolonik bulgula-
rn varligi daha cok APC gen mutasyonu olanlar-

Gardner syndrome is a rare autosomal dominant disease characteri-
zed by the presence of colonic polyposis, osteomas and a multitude
of soft tissue tumors. Colonic polyposis has a very high risk of un-
dergoing malignant transformation; consequently, early identificati-
on and therapy of the disease are important. Osteoma is a benign ne-
oplasm of bone tissue and it is characterized by slow continuous
growth. A finding of three or more osteomas is investigated as Gard-
ner syndrome. Cutaneous findings include epidermoid cyst, desmo-
id tumors, and other benign tumors. We present a case of a 36-year-
old male patient with Gardner syndrome who presented with colonic
polyposis, osteomas and epidermoid cysts.

Key words: Gardner’s syndrome, osteoma, epidermoid cyst, surgi-
cal treatment

da gorilmektedir. Ayrica patogenezinde diyet, eg-
zersiz ve sigara gibi cevresel faktorlerin de rol oy-
nadig: distinilmektedir (4).

Amerika’da Gardner sendromu tanisi bir milyon
kiside bir koyulmaktadir. Eger cerrahi tedavi uy-
gulanmazsa gastrointestinal polipler %100’e ya-
kin olarak malignensiye doniismektedir (4). Biz
bu yazida nadir goriilen ancak yiiksek mortalite-
ye sahip olmasi nedeniyle erken tani ve tedavisi
o6nemli olan Gardner sendromu tanili bir olguya
dikkat cekmeyi amacladik.

OLGU

36 yasindaki erkek olgu Ege Universitesi Tip Fa-
kiiltesi Plastik Cerrahi Klinigi'ne bas bolgesinde
yaklasik 2-3 cm caplarinda ¢ok sayida ve ¢enenin
sol tarafinda 8 cm ¢apinda kitle olmasi nedeniy-
le basvurmustur. Hastanin hemogrami ve biyo-
kimyasal degerleri normal bulunmustur. Yapilan
beyin ve mandibuler BT tetkikinde bilateral pari-
etal ve sol frontal yerlesimli multipl kalvarial os-
teomlar, sol mandibular korpusta pedinkule eg-
zofitik osseoz kitle lezyonu saptanmistir (Resim 1,
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Resim 1. Olgunun beyin BT’sinde sag frontoparietal bolgede
saptanan osteom goriintiisii

Resim 2. Olgunun mandibuler BT’sinde saptanan osteom
goriintlsii

Resim 2). Yapilan kemik sintigrafisinde bu lez-
yonlarin benign karakterde oldugu gosterilmistir.

Resim 3. Olgunun kolonoskopisinde saptanan polip goriintiileri
(rektum)

Resim 4. Olgunun kolonoskopisinde saptanan polip goriintiileri
(transvers kolon)

Bunun tizerine hasta opere edilmis ve 5 adet kitle
eksize edilmistir. Patolojik degerlendirmede sol
angular ve frontoparietal bolgeden gonderilen 8
cm, 2 cm ve 2.5 cm caplarinda 3 adet drnek oste-
om, 2 cm caplarindaki diger 2 érnek epidermoid
kist ile uyumlu bulunmustur. Bunun iizerine has-
ta Gardner sendromu 6n tanisiyla klinigimize
yonlendirilmistir. Poliklinigimizde degerlendirilen
hastanin sorgulamasinda 1-2 yildir rektal kana-
ma, mukus desarj1 ve tenezm hissi oldugu &6gre-
nilmistir. Sigara ve alkol kullanim 6ykiisii mevcut
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degildir. Yapilan kolonoskopisinde tiim kolonu
kaplayan 2-5 mm caplarinda ¢ok sayida polipoid
lezyonlar izlenmis ve biyopsiler alinmistir (Resim
3-4). Biyopsi sonucu tubuler adenom ve tubuler
mikroadenom olarak rapor edilmistir. Ust gastro-
intestinal sistem endoskopisi ve ince barsak pasaj
grafisinde poliplere rastlanmamistir. Ayrica yapi-
lan tiroit ve batin incelemelerinde patoloji sap-
tanmamistir. Bu bulgularla Gardner sendromu
tanis1 konulan hasta operasyon onerilerek genel
cerrahi klinigine yonlendirilmistir. Annesi astim,
babasi karaciger sirozu nedeniyle eksitus olan
hastanin kardeslerinin bu sendrom ag¢isindan in-
celenmesi gerektigi belirtilmistir.

TARTISMA

Gardner sendromu nadir goriilen multisistemik
bir hastaliktir. Semptomlar ¢ogunlukla 20’li yas-
larda ortaya ¢ikmakla birlikte 2 ay ve 70 yas ara-
sinda herhangibir zamanda saptanabilmektedir.
Genel olarak cilt ve kemik anormallikleri polipo-
zisten once yaklasik olarak 10 yas civarinda gelis-
mektedir (4, 5).

Gardner sendromunun gastrointestinal bulgulan
kolonik adenomatoz polipleri (tubiiler, villoz, tu-
biilovilloz), gastrik ve ince barsak adenomatdz
poliplerini (hastalarin %12’si) ve periampuller
karsinomu (hastalarin %2'si) icermektedir. Polip
formasyonu pubertede baslamakta fakat tani ¢o-
gunlukla 3. dekatta konmaktadir. Malign trans-
formasyon ise 4. dekatta %100 gelismektedir. Ma-
lignensi icin ortalama yas 39.2’dir. Bulgular1 ane-
mi, alt gastrointestinal sistem kanamasi, karin
agrisy, ishal, barsak obstriiksiyonu ve mukus defe-
kasyonudur. Poliplerin ¢ogu kiicliktiir (<5mm) ve
bu nedenle gériintiileme yontemleriyle saptan-
masi zordur. Daha biytiik boyutta polipler aniis-
den prolobe olabilir veya intusepsiyon veya ile-
usa neden olabilmektedir. Kolonoskopide, rektum
ve tim kolonun poliplerle kapl oldugu goril-
mektedir (4-6).

Osteomlar Gardner sendromu hastalarinin yak-
lasik yarisinda goriilmektedir. Osteomlarin ¢ok
biiytik kismi bas lokalizasyonundadir. En yaygin
olarak etkilenen kemikler mandibula ve maksil-
ladir. Bircok hastada baslangicta dental cerrahi
girisimler mevcuttur. Bununla birlikte uzun ke-
mikler ve falankslar dahi etkilenebilmektedir. Uc
veya daha fazla osteom saptandiginda Gardner
sendromu arastirilmasi 6nerilmektedir. Periferal
osteomlarin patogenezi hala tartismalidir. Bazi

otorler gercek neoplazm olarak degerlendirirken
bazilan ise travmanin tetikledigi reaktif bir du-
rum olarak kabul etmektedir (4, 7, 8).

Gardner sendromunun en sik cilt lezyonu epider-
moid Kkisttir (%66). Yiiz, kafa derisi ve ekstremite-
lerde saptanabilir. Bazen hafif kasinma veya inf-
lamasyon bulgusu olsa da ¢cogunlukla asempto-
matiktir. Diger cilt lezyonlar fibrom, nérofibrom,
lipom, leomyom ve pigmente deri lezyonlaridir
(4, 10).

Desmoid timor hastalarda %3,5-%5,7 oraninda
goriilmektedir. Herhangibir zamanda goriilebilir-
se de cogunlukla cerrahiyi takiben ilk 3 yil iceri-
sinde saptanmaktadir. En yaygin lokalizasyonla-
r1 insizyon sahasi, abdominal kavite ve retroperi-
toneal bolgedir (11).

Hastalarin %80’inde oftalmolojik muayenede
fundusta multifokal pigmente lezyonlar goriil-
mektedir. Gardner sendromunun diger manifes-
tasyonlar papiller tiroit kanseri, benign intrakra-
nial neoplazm, hepatom, hepatoblastom, fibrom,
leomyom, lipom, bilier ve adrenal neoplazm,
osteosarkom, kondrosarkomdur. Hastalarin
%70'inde dental bozukluklar gériilmektedir. Has-
talarin bu acilardan taranmas: ve takibi gerek-
mektedir (4, 6).

Polipozis koli potansiyel malign olmasi nedeniyle
tedavi edilmelidir. Tedavi secenekleri proktokolek-
tomi ve kalic1 terminal ileostomi, restoratif proko-
lektomi ve ileal pos anal anastomoz (RPC/IPAA),
subtotal kolektomi ve ileorektal anastomozdur
(IRA). Proflaktik rezeksiyon 25 yasindan 6nce ide-
al olarak 16-20 yas arasinda yapilmalidir. Bu-
nunla birlikte erken yaslarda ¢ok sayida polip
saptanan hastalar da operasyondan fayda gor-
mektedirler. Bu seceneklerin hicbiri ideal degildir
ve operasyonun secimi her zaman hastanin terci-
hi ve cerrahin deneyimi birlikte diistintilerek ya-
pilmalidir. i1k cerrahi secenek en giivenilir gorin-
mektedir ve hi¢ kolon epiteli kalmamaktadur, fa-
kat hasta ileostomi ile yasamay1 6grenmelidir.
Ikinci secenekte ileostomiden kaginilmaktadir, fa-
kat teknik olarak daha zordur ve morbiditesi da-
ha fazladir. Son calismalarda mortalite orani %0-
1, morbidite orani %10-25’dir. Olasi rezidiiel mu-
koza nedeniyle 6miir boyu takip gereklidir. Uciin-
cli secenek rektumu gorece olarak korunmus
(20’den az polip) hastalar icin saklanmaldir.
Bu prosediiriin etkinligi tartismaldir. Ciinkii rek-
tal mukoza birakildiginda %25-59 oraninda rek-
tal karsinom gelismektedir. FAP nedeniyle IRA
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uygulananlarda yillik rektoskopi, IPAA uygula-
nanlarda yillik proktoskopi kontrolii yapilmasi
gerekmektedir (4, 5, 11-14).

Cerrahi tedavinin morbidite ve mortalitesi nede-
niyle adenomatoz poliplerin malign potansiyeli-
ni azaltabilecek ilaclar arastirilmaya baslanmis-
tir. Sulindak ve diger NSAI ilaglarla polip sayisi ve
boyutunda azalma oldugu gosterilmistir. NSAI
ilaclarin uzun dénem kullaniminda yan etkiler-
den kacinmak icin COX-2 inhibitérleri incelen-
meye baslanmistir. Selekoksib 400mg/giin dozu
polip boyutunu azaltmak icin FDA’den onay al-
mistir. Fakat bunun malign potansiyeli azaltip
azaltmadigr hala arastinlmaktadir (11, 15, 16).
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