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Çok kısa boylu bir Larsen sendromu olgusu 

Seyhan Tüysüz(1), Ay ten Erginal(2), Tuncay Centel(3), Fatma Kırcl(4), Filiz Odabaş~4), Erdem Uzun(4), 
A. Cenani(2) 

Larsen sendromu tipik yassı yüz şekli, eklemlerde doğuştan çıkıklık ve ekstra karpal kemiklerin varlığı ile 
karakterize nadir bir hastalıktır. Otosomal dominant ve daha ciddi klinik formu olan otosomal resesif tipi tanım
lanmıştır. Bu yazıda çok kısa boylu, otosomal resesif geçişli olduğunu düşündüğümüz bir Larsen sendromu 
sunulacaktır. 

Anahtar elimeler: Larsen sendromu, boy kısallği 

Larsen syndrome with very short stature 

Larsen syndrome is a rare disorder characterized by congenital multiple joint dislocations, presence of 
extra ossification centers and fiat facies. An autosomal dominant form and a more severe autosomal resesive 
form have been describet. A case of Larsen syndrome with very short stature showing autosomal resesive in
heritence is presented. 
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1950 yılında Larsen lo J . (1) tarafından tipik yüz 
şekli ve birden fazla ekleminde doğuştan çıkıklığı 
olan 6 olgu tarif edilmiştir. Sonradan kendi adıyla anı
lan bu sendromun diğer parametreleri pes ekinovarus 
ve pes ekinovalgu!; deformiteleri ve ekstra karpal ke
miklerin varlığıdır (2). Bu güne dek 100'e yakın olgu 
bildirilmiştir, ancak tanımlanamamış pek çok olgunun 
olabileceği ileri sürülmektedir (3). Larsen sendromu
nun (LS) fenotip farklılıkları olan otosomal dominant 
ve resesif geçişli iki ayrı tipi vardır (2). 

Olgu 
Hastamız (R. O. Pro. No: 500/93) boy kısalığı ya

kınması ile getirilen 13 aylık bir bebek çocuğu idi. Ba
ba 34 yaşında sağlıklı , anne 33 yaşında sağlıklı idi. 
Anne baba arasında akrabalık yoktu ancak her ikisi
de 6 haneli aynı köyden idi. 1. çocuk m iyadında ölü 
doğmuştu, ikinci çocuk 9 yaşında sağlıklı erkekti, 
üçüncü çocuk 9 günlükken ölen kız çocuğu idi ve aile 
yüz ve ayaklarının hastamıza benzediği söylüyordu. 
Dördüncü kardeş 5 yaş ı nda sağlıklı erkekti. Pre ve 
perinatal patoloji tarif edilemiyardu. Doğum tartısı 
2600 gram, boy 35 cm (6 aylıkta olabilir) idi , 2-3 ay
Iıkken başını tutabilmiş , 5 aylıktan beri destekli otura
biliyormuş. 3, 6, 8, 11 aylıkken ateş , öksürük nede
niyle hastanede yatarak tedavi görmüştü . 

Fizik muayene 

Ağırlık 5.4 kg « 3 p, 3 aya uygun), boy 53 cm « 
3 p, 1 aya uygun), BÇ 43 cm « 3p, 6 aya uygun) 
(Resim 1). Baş relatif büyük, protubentia occipitalis 
externa belirgin , boyun kısa , saç açık renkli ve ince, 
alın belirgin, burun kökü basık, gözler propitotik, ters 
epikantus mevcut, skleralar mavi , yüz yassı görünü
münde idi (Resim 1). 

Lokomotor sistem muayenesinde pectus karina
tus deformitesi mevcut, eklemler gevşek , el parmak-

Resim 1: Hastanın yüz görünümü 

Resim 2 
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Resim 3: Her iki ayağın önden görünüşü 

Resim 4: Her iki elde ekstra karpal kemik 

larında kamptodaktili, her iki el 2. parmakta digivarum 
deformitesi mevcuttu, metakarpofalengial eklemler 
gevşekti (Resim 2). Her iki ayakta pes ekinovarus de
formitesi vardı (Resim 3). Testisler skrotumda idi , di
ğer sistem bulguları normaldı. 

Laboratuar bulguları 

Hb: 8.9 gr/dı , Hct: %29.5, Serum demir düşük, 
Serum demir bağlama kapasitesi yüksekti. Kan bi 0-

kimyası ve tam idrar tetkiki , idrar ve kan aminoasit 
düzeyi normaldi. Troid hormon düzeyleri , büyüme 
hormonunun basal ve L Dopa ile uyarıya yanıtı nor
mal bulundu. 

Röntgen bulguları ; Her iki el bilek grafisinde 8 
adet ekstra karpal kemik, her iki el 2. parmakta ekstra 
metakarpal kemik mevcuttu (Resim 4). Kemik 5 yaşa 
uygundu. Pelvis grafisinde solda kalça çıkığı mevcut, 
sağ femur başı gelişmemiş ve femur boynu kalındı, 
sağda daha belirgin olmak üzere her iki diz ekIemin
de subluksasyon mevcuttu, epifizler az gelişmişti , her 
iki ayak grafisinde (Resim 5) kalkaneuslar ince ve 
uzun, pes ekinovarus deformitesi vardı (Resim 6) . 
Telegrafi ve elektrokardiografi bulguları normaldi. 

Batın ultrasonografisinde; sol üreterde 1. derece
de ektazi, intra venöz pyelografide solda orta derece
de hidronefroz tespit edildi, sol üreter hafif ektazikti 
(intramedullar darlık ?). Voiding sistoüretrogramda ref 
lu yoktu . DMSA; bilateral dü şük filtrasyon , uzamış 
eksresyon , solda hidronefrotik ve diüretiğe kısmen 
cevap veren, sağda diüretiğe normal cevap veren di-

Resim 5: Sol kalça çıkı ğı 

Resim 6: Kalkaneuslar ince ve uzun görünümü 

namik böbrek sintigrafisi şeklinde rapor edildi. BBT 
normaldi. G bantlama ile yapılan karyotip 46, XY ola
rak bulundu. IgG; 1120 mg/dı , IgA: 35 mg/dı , IgM: 
329 mg/dı idi. Denver testi : Ki şise l sosyal alanda 7 
aylık, dil gelişimi 8 aylık , kaba devinimsel hareketler 7 
aylık, ince devinimsel hareketler 9 aylığa uygun bu
lundu. Beyin sapı odiometresi ile işitme kayb ı olup ol
madığı araştırıldı , patoloji tespit edilemedi. 

Ortopedik konsültasyonda tek taraflı kalça çıkığı, 
bilateral pes ekinovarus deformitesi tespit edilip ilk 
etapta ayaklara cerrahi g i ri şim planlandığı belirtild i. 
Göz muayenesinde hiperteleorizm ve katarakt bulu
namadı , kornea, lens, saydam , retina ve optik sinir 
normal görünümde idi. Hastamızda birden fazla ekle
minde dislokasyon, tipik yüz şekli ve ekstrakarpal ke
miklerin varlığı ile LS'u tanı s ı kondu. 

Tartışma 

LS'nda geniş ve düz alın , burun kökü basıklığı , 

yüzeyel orbitalar ve hiperteleorizm'den ibaret karakte
ristik yüz şekli klasik kitaplarda dish face olarak ad
landırılmaktad ı r (2, 3, 4, 5, 6). Eklem dislokasyonları
nın sıklıkla bilateraldir ve genell ikle kalça, diz ve dir
sek gibi büyük eklemleri tutar, diz ekleminde t i bianın 
anterior dislokasyonu karakteristik bulgudur (1, 2, 3, 
4, 5, 6, 7, 8). Pes ekinovarus ve pes 'ekinovalgus de
formitesi hemen her olgud a bulunabi lir. LS'da el par-



makları geniş, silindirik ve sosis görünümündedir. EI 
bileği dirsek ve kalkaneusta çok sayıda kemikleşme 
merkezi mevcuttur. Ekstra kemikleşme merkezlerinin 
varlığı bu hastalık için karakteristiktir ancak patogno
monik değildir. Normal yenidoğan da da normalde 
bulunabilen ekstra calcaneal ossifikasyon merkezleri 
hastalık için tanı koydurucu değil ancak uyarıcıdır (1, 
6, 7, 8, 9) . iskelet sistemininde bulunabilecek diğer 
anomaliler boy kısalığı , skolyoz, servikal vertebralar
daki hipoplazi ve buna bağlı kifoz, kısa metakarp, sin
daktili , fibular hipoplazi ve bifid calcaneustur (2, 3, 4, 
5, 6, 7, 8, 9). Hastamızda her iki el 2. parmakta eks
tra metakarpal kemik vardı, kalkaneusların ince ve 
uzundu. Ayırıcı tanıda Marfan Sendromu, Ehler Dan
los sendromu ve artrogyriposis multipleks kongenita
yı düşünmek gerekir (2, 3). Hastamız çok kısa boyu 
ve kalp hastalığının olmaması ile Marfan sendromun
dan, atipik yüz şekli, eklem gevşekliğinin büyük ek
lemlerde dislokasyon şeklinde olması ve cilt gevşekli
ğininolmaması ile Ehler Danlos sendromundan ayrılı
yordu. Artrogyriposis multipleks'de ise eklemlerde 
kontraktür vardır, dislokasyon yoktur. Ayrıca boy kı
salığı, eklem gevşekliği , ekstra falanks ve karpal ke
miklerin olduğu Desbuquois sendromu ve Spondilo 
epifizo-metafizer displazinin eklem gevşekliği ile gi
den tipi ile ayırıcı tanı yapılmalıdır (6), LS'u hastalı
ğın karakteristik bulgusu olan femur trokanterinin be
lirginliğinin olmaması ile Desbuquois sendromundan, 
vertebra epifizlerinde displazinin olmaması ile de 
Spondilo epifizer displaziden ayrılır. 

Literatürde incus ve stapes kemiklerinin anomali
sinden kaynaklanan miks veya iletim tipi işitme kay
bından söz edilmektedir (6, 10). Olgumuzda beyin 
sapı işitsel potansiyellerinin odiometresi ile değerlen
dirilmesi normal bulundu. 

Larsen sendromu'olan iki kardeşte aort kökü dila
tasyonu ve endokardial fibroelastoz gibi ciddi kalp 
anomalileri tespit edilmiştir (11 , 12). Hastamızda kon
genital kalp anomalisi mevcut değildi. Hidrosefali eş
lik eden diğer bir bulgu olabilir (5, 10). Zeka normaldir 
(1, 2, 3, 4, 5). Hastamızın denver gelişim testi para
metreleri 7-9 ay ile uyumlu idi. Larsen sendromunda 
eklem gevşekliği en ciddi Ehler Danlos hastasından 
bile daha fazladır (6). Patogenezde altta yatan temel 
neden biokimyasal histokimyasal ve elektromikrosko
bik çalışmalarla henüz aydınlatılamamıştır. Eklem 
kapsülü çevresindeki mezenkimal yapıda ve kollagen 
liflerdeki degenerasyon sorumlu tutulmaktadır (6, 9). 
Yara iyileşmesinde gecikme eklem gevşekliği , herni
ler, kongenital kalp hastalığı ve mavi skıeranın varlığı 
kollagen liflerdeki bozukluk hipotezini desteklemekte
dir (8, 11). Yapılan deri biopsisilerinde tip-1 koli age
nin alfa 1/alfa 2 zincir oranın da azalma, ısıya daya
nıklılık , prolin ve lizin hidroksilasyonunda artma oldu
ğu gösterilmiştir (13). 

LS'lu iki hastanın karyotiplerinde parsiyel trizomi 1 
'" ve ;-:ıonosomi 6 p'nin tespit edilmesi ile kollagen 
yapımından sorumlu genlerdeki mutasyonun hastalı-

Kısa boylu Larsen sendromu olgusu 271 

ğın patogenezinden sorumlu olabileceği ileri sürül
müştür (11, 13). Olguların çoğu sporadik veya otozo
mal dominant geçişlidir (14). Belirgin dish face, yarık 
damak ve dudak, sindaktili , ciddi kısa boy genital 
anomali ve trakee, epiglot ve aritenoid kıkırdağındaki 
hipoplazi nedeniyle erken yenidoğan döneminde ak
ciğer problemiyle ölen veya ölü doğan olguların oto
zomal resesif . geçişli olduğu ileri sürülmektedir (8, 
12, 15). Otosomal resesif ve dominant formların ayrı
mı klinik olarak çoğu kez yapılamamaktadır. Ancak 
aileye verilecek genetik danışma açısından her iki kli
nik tipin ayrımına yapmaya çalışmak gerekmektedir. 

Hastamızın ; ciddi kısa boyu , tipik yüz şekli ve 
ölen bir kardeşinde hastamıza benzer yüz yapısı ve 
eklem çı~klarının olduğunun tarif edilmesi ile 
LS'un,un otosomal resesif geçişli tipi olabileceğini dü
şünmekteyiz. 
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