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Stickler Sendromu’na Genel Bakış: Bir Derleme Çalışması 

Ayşe Işıldar1  

Özet 

Amaç: Stickler Sendromu (STL) konjenital olarak ortaya çıkan ve çocuğun farklı gelişim alanlarını etkileyen bir 

bağ dokusu bozukluğudur. Bu çalışmanın amacı, STL’ye ilişkin alanyazındaki çalışmaların taranarak sendromun 

genel özellikleri, klinik özellikleri, dil ve konuşma özellikleri, tanılama süreçleri ve tedavisine dair bilgilerin 

derlenmesidir. Yöntem: Çalışmada derleme methodu kullanılarak 1990 yılı ile 2021 yılı arasında yayınlanan 

makaleler incelenmiştir. Makaleler “Stickler Sendromu”, “Stickler Syndrome”, “Stickler Syndrome speech and 

language”, “Stickler Syndrome clinical features”, “Stickler Syndrome genetic”, “Stickler Syndrome treatment”, 

“Stickler Syndrome diagnosis”, “Pierre Robin Sequence Stickler Syndrome” anahtar sözcükleri kullanılarak 

Türkçe ve İngilizce olarak aratılmıştır. Hakemli dergilerde yayınlanan ve STL’nin klinik özelliklerine dair bilgi 

içeren çalışmalar incelemeye dahil edilmiştir. Bulgular: İncelenen çalışmalar STL’nin klinik özellikleri, tanılama 

süreçleri ve tedavisi olmak üzere üç ana başlığa ayrılarak derlenmiştir. Klinik özellikler başlığı ise kraniyofasiyal 

anomaliler, işitme kaybı, dil ve konuşma özellikleri, oküler anomaliler, iskeletsel anomaliler olmak üzere beş alt 

başlıkta ele alınmıştır. Her bir başlıkta STL ile ilgili konulara ilişkin yapılan araştırma bulgularına yer verilmiştir. 

STL’nin klinik özelliklerine bakıldığında sıklıkla işitsel, oküler ve kraniyofasiyal sistemlerin etkilendiği 

görülmektedir. Mikrognati, damak yarığı, bifid uvula ve işitme kaybı en sık görülen farklılıklardan bazılarıdır. 

Özellikle kraniyofasiyal sistemlerindeki bu farklılıklar, STL’li çocukların dil ve konuşma gelişimlerini 

etkilemektedir. Sonuç: DKT’lerin ve diğer multidisipliner ekip uzmanlarının STL’nin karakteristik özelliklerini 

bilmeleri oldukça önemlidir. Yarık damak ya da Pierre Robin Sekansı ile kliniğe başvuran çocuklar mutlaka STL 

şüphesi ile de değerlendirilmelidir. STL’li bireylerin tedavisi multidisipliner yaklaşım ile tüm gelişimsel 

yetersizlikleri dikkate alınarak bireyin ihtiyaçlarına özgü planlanmalıdır. Özellikle kraniyofasiyal anomalilerin 

doğru zamanlama ile yönetimi STL’li çocukların dil ve konuşma gelişimleri bakımından önem arz etmektedir. 

Anahtar sözcükler: dil, konuşma, dil ve konuşma terapisti, kraniyofasiyal, Stickler Sendromu. 
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A General Overview of the Stickler Syndrome: Literature Review 

Summary 

Purpose: Stickler Syndrome (STL) is a connective tissue disorder which occurs congenitally and affects several 

areas of development in childhood. This study aims to review the studies in the literature on STL and compile 

information about the general characteristics, clinical features, language and speech characteristics, diagnostic 

processes, and treatment of the syndrome. Method: The articles published between 1990 and 2021 were examined 

using the review method. “Stickler Sendromu”, “Stickler Syndrome”, “Stickler Syndrome speech and language”, 

“Stickler Syndrome clinical features”, “Stickler Syndrome genetic”, “Stickler Syndrome treatment”, “Stickler 

Syndrome diagnosis”, “Pierre Robin Sequence Stickler Syndrome” keywords were used to find related articles. 

Studies published in peer-reviewed journals and containing information about the clinical features of STL were 

included in the review. Results: The reviewed articles were compiled under three main headings: clinical features, 

diagnosing processes, and treatment of STL. The clinical features are covered under five sub-headings: craniofacial 

abnormalities, hearing loss, speech and language features, ocular abnormalities, and skeletal abnormalities. There 

are some research results related to STL under every heading. The genes affected seem to differ by the type of 

SLT observed. STL’s characteristic visual features include a flat nose with a raised tip, visable nostrils and 

micrognatia (Baker et al. 2011; Robin et al., 2017; Snead and Yates, 1999). The flat facial features are highly 

detectable in early childhood but become less so as the child grows. Micrognatia is considered as a part of PRS 

(Pierre Robin Sequence). In addition to micrognatia, PRS is characterised by cleft palate (60-90%) and 

glossoptosis (Robin et al., 2017). When the clinical characteristics of Stickler Syndrome are considered, it is 

observed that the condition frequently affects auditory, ocular, and craniofacial systems. Along with micrognathia, 

cleft palate, bifid uvula, and hearing loss are some of the other most frequent differences. In particular, the 

differences in craniofacial systems affect the language and speech development of children with STL. Conclusion: 

It is significant for speech and language therapists to recognize the distinguishing characteristic features of STL. 

Speech and language therapists should definitely evaluate the children who are seen at the clinic with cleft palate 

or PRS with the suspicion of STL. The treatment of the individuals with STL should be planned with the needs of 

the individual, thereby considering all developmental deficiencies, adopting a multidisciplinary approach. 

Intervention with the right timing is required particularly for craniofacial anomalies for the speech and language 

development of the children with STL.  

Keywords: language, speech, speech and language therapist, craniofacial, Stickler Syndrome. 
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Giriş 

Çocuklarda görülen dil ve konuşma bozuklukları sıklıkla konjenital olarak ya da 

gelişimsel süreçte meydana gelen bazı farklılıklar sebebiyle ortaya çıkabilmektedir. Konjenital 

olarak görülen kalıtsal bozukluklar yapısal veya fonksiyonel anormalliklere yol açarak 

çocukların gelişimini farklı derecelerde yaşam boyu etkilemektedir (World Health Organization 

WHO, 2021). STL de bireyin iskeletsel, oküler, işitsel ve kraniyofasiyal sistemlerinin 

etkilendiği bir bağ dokusu bozukluğudur (Nikopoulus ve ark., 2011). İlk olarak 1965 yılında 

Stickler ve arkadaşları tarafından kalıtsal progresif artro-oftalmopati olarak tanımlanmıştır 

(Stickler ve ark., 1965; akt. Baker ve ark., 2011). STL’nin prevalansını belirlemeye yönelik 

herhangi bir çalışma bulunmasa da Pierre Robin Sekansı (PRS) ile doğan ve STL belirtileri 

sergileyen bebekler arasından, STL’nin karşılaşılma sıklığının 7500 ila 9000 doğumda bir 

olduğu söylenmektedir (Lee & Hayward, 2008; Printzlau & Andersen, 2004). Türkiye’de ise 

STL’nin prevalansına ilişkin herhangi bir çalışmaya rastlanmamıştır. Araştırmacılar, STL’nin 

yetersiz tanılandığını ve bu durumun da gerçek prevalansı belirlemeyi güçleştirdiğini öne 

sürmüştür.  

STL’nin etiyolojisinde bakıldığında daha yaygın olarak otozomal dominant kalıtılırken, 

otozomal resesif de kalıtıldığı görülmektedir (Robin ve ark., 2021; Snead & Yates, 1999). 

Otozomal dominant kalıtılan STL Tip I (STL1), Tip II (STL2) ve Tip III (STL3) olmak üzere 

üç tip içermektedir (Baker ve ark., 2011). STL1 COL2A1 gen mutasyonu (Richards ve ark., 

2010; Robin ve ark., 2021), STL2 COL11A1 gen mutasyonu (Richards ve ark., 1996; Richards 

ve ark., 2010) ve STL3 COL11A2 gen mutasyonu sonucu meydana gelmektedir (Sirko-Osadsa 

ve ark., 1998; Vikkula ve ark., 1995). Hastalığın otozomal resesif kalıtılan tipleri ise oldukça 

nadir görülen Tip IV (STL4) ve Tip V’tir (STL5) (Nikopolous ve ark., 2011). STL4 COL9A1 

gen mutasyonu sonucu (Nikopoulos ve ark., 2011; Van Camp ve ark., 2006), STL5 ise COL9A2 

gen mutasyonu sonucu ortaya çıkmaktadır (Baker ve ark., 2011). STL’li bireylerde görülen 
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semptomlar ve dereceleri etkilenen gen mutasyonuna göre bireyden bireye değişiklik gösterdiği 

için belirtilerin şiddetine göre prognoz da değişiklik göstermektedir (Robin ve ark., 2021). Bu 

nedenle uzun vadede bulguların nasıl bir ilerleme göstereceğini tahmin etmek zor 

olabilmektedir.  

Literatürde STL’nin genetik özellikleri ve/veya klinik özelliklerine ilişkin çeşitli vaka 

çalışmaları ya da derleme çalışmaları mevcuttur (Acke ve ark., 2012; Bowling ve ark., 2000). 

Ancak Türkiye’de STL hakkında yapılan çalışmalar oldukça sınırlı olmakla beraber bu 

çalışmalar genellikle vaka çalışmalarından ibarettir (Guo ve ark., 2017; Öztürk ve ark., 2018; 

Yararcan ve ark., 1998). Bu çalışmada, STL ile ilgili alanyazındaki çalışmalar taranarak 

sendromun genel özellikleri, klinik özellikleri, tanılama süreçleri, tedavisi, prognozu ve 

özellikle dil ve konuşma problemlerine ilişkin bilgilerin derlenmesi amaçlanmıştır. Bu 

doğrultuda çalışmanın DKT’lere, klinik alanda STL şüphesi taşıyan çocukları ayırt etme ve 

gerekli yönlendirmeleri yaparak uygun terapi programını sağlama konusunda aydınlatıcı olması 

ümit edilmektedir.  

Yöntem 

Bu derleme çalışmasını oluşturma sürecinde STL’ye ilişkin 1990 yılından itibaren 

Temmuz 2021 yılına kadar yayınlanan Türkçe ve İngilizce makaleler aratılmıştır. İlişkili 

makaleleri bulabilmek amacıyla “Stickler Sendromu”, “Stickler Syndrome”, “Stickler 

Syndrome speech and language”, “Stickler Syndrome clinical features”, “Stickler Syndrome 

genetic”, “Stickler Syndrome treatment”, “Stickler Syndrome diagnosis”, “Pierre Robin 

Sequence Stickler Syndrome” anahtar sözcükleri kullanılmıştır. Konu ile ilişkili makalelere 

Google Scholar, Pubmed, Elseiver, Science Direct, Springer elektronik veri tabanları 

aracılığıyla ulaşılmıştır. Çalışmanın amacı doğrultusunda STL’nin klinik özellikleri, genetik 

özellikleri, dil ve konuşma özellikleri, tanı ve tedavisine ilişkin bilgi veren bütün makalelere 

erişim sağlanmıştır. Erişilen makalelerden hakemli bir dergide yayınlanmış olan ve STL’nin 
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klinik özelliklerine ilişkin bilgi içeren çalışmalar derlemeye dahil edilmiştir. STL’ye ilişkin 

spesifik klinik özellikler ya da genetik özellikleri ile ilgili derinlemesine medikal terminoloji 

içeren çalışmalar ise dahil edilmemiştir. İncelenen makaleler STL’nin klinik özellikleri 

(kraniyofasiyal anormallikler, işitme kaybı, dil ve konuşma özellikleri, oküler anormallikler, 

iskeletsel anormallikler), tanılama süreçleri ve tedavisi olmak üzere üç ana başlığa ayrılarak 

derlenmiştir.  

Bulgular 

Klinik Özellikler 

STL’nin klinik alt sınıflaması her bireyde ve ailede gen lokasyonuna göre değişiklik 

gösterse de vitreous anormallikleri, yarık damak, işitme kaybı, kraniyofasiyal anormallikler ve 

iskelet malformasyonu gibi bulgulara sıklıkla rastlanmaktadır (Nikopoulus ve ark., 2011). Fakat 

etkilenen gen ve STL’nin tipine göre bazı bulgular farklılık göstermektedir. Örneğin, STL1 ve 

STL2’de COL2A1 ve COL11A1 gen mutasyonları sebebiyle gözde anormallikler bulunurken, 

COL11A2 gen mutasyonunun yol açtığı STL3’te oküler bir bulguya rastlanmamakta ve “non-

oküler STL” olarak da adlandırılmaktadır (Nikopoulus ve ark., 2011; Van Camp ve ark., 2006).  

Kraniyofasiyal Anormallikler 

STL’nin karakteristik yüz özellikleri incelendiğinde düzleşmiş bir yüz profiline eşlik 

eden basık ve yukarı kalkık bir burun, görünür burun delikleri ve mikrognati ile 

karşılaşılmaktadır (Baker ve ark., 2011; Robin ve ark., 2021; Snead & Yates, 1999). Burun 

ucunun küçük ve yukarı kalkık olması filtrumun daha uzun görünmesine yol açabilmektedir. 

Ayrıca maksilla ve burun köprüsünün düzgün gelişememesi gözlerde epikantal kıvrımlara 

sebep olabilmektedir (Robin ve ark., 2021). Bebeklik ve çocukluk döneminde kolayca fark 

edilen bu düzleşmiş yüz profili yaş ile birlikte daha az belirgin hale gelmektedir (Snead & 

Yates, 1999).  
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STL’nin en temel belirtilerinden biri olan mikrognati PRS’nin bir parçası olarak 

görülmektedir. PRS mikrognatiye eşlik eden yarık damak ve glossoptozis ile tanımlanmaktadır 

(Robin ve ark., 2021). PRS olan bireylerin %60-90’ı yarık damağa sahiptir (Amlani, 2017). 

Van den Elzen ve arkadaşlarının 2001’de yaptığı retrospektif bir çalışmada PRS olan bireylerin 

%36,8’ine bir sendromun eşlik ettiği teşhis edilmiştir. En sık eşlik eden sendromların ise STL 

ve Velokardiyofasiyal Sendrom olduğu bulunmuştur. Başka bir retrospektif çalışmada da bir 

hastaneye başvuran PRS olan bireylerin yaklaşık yarısında bir sendromun var olduğu ve 

STL’nin en sık karşılaşılan sendrom olduğu bulunmuştur (Evans ve ark., 2006). Jackson ve ark. 

(2020), STL olan bireylerin klinik özelliklerini inceledikleri retrospektif çalışmada STL’li 

bireylerin %72’sinin PRS tanısı aldığını ortaya koymuştur. 

DKT’ler açısından STL’de dikkate alınması gereken en önemli bulgulardan bir tanesi 

yarık damaktır. STL’li bireylerin yaklaşık dörtte birinde yarık damak, dörtte üçünde ise 

submuköz yarık ya da bifid uvula gibi bulgulara rastlanmaktadır (Liberfarb ve ark., 2003; 

Stickler ve ark., 2001). STL’li bireylerin %20’sinden fazlası damak yarığına sahip olsa da temel 

olarak STL diğer klinik özellikleriyle izole damak yarığı olan bireylerden ayrılmaktadır (Lee & 

Hayward, 2008). 

Dil ve Konuşma Özellikleri 

STL olan bireylerdeki dil ve konuşma güçlükleri pek çok faktöre 

dayandırılabilmektedir. Mikrognatia, düzleşmiş burun, yarık damak vb. orofasiyel 

anormallikler STL’li çocukların solunum, beslenme, dil ve konuşma gelişimini olumsuz 

etkileyebilmektedir. STL’li birçok çocuk sendromlu olmayan çocuklara kıyasla solunum 

güçlüğü yaşayarak cerrahi müdahaleye ihtiyaç duymaktadır (Jackson ve ark., 2020). Benzer 

şekilde damak yarığı, submuköz yarık ya da bifid uvula da görülebilen STL’li çocuklar, bazı 

konuşma problemleriyle DKT’ye başvurabilmektedir (Webb & Markus, 2012). Jackson ve 

arkadaşları’nın 2020’de STL’li bireylerin damak ameliyatı sonrası konuşma gelişimlerini 
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inceledikleri çalışmada, STL’li bireylerin sendromlu olmayan bireylere kıyasla ameliyat 

sonrasında daha zayıf konuşma becerileri sergilediği görülmüştür. Hipernazalite, nazal emisyon 

ve artikülasyon hataları bakımından her iki grup da benzer oranlar sergilemiştir. Lee ve 

Hayward (2008) ise, yapmış olduğu retrospektif çalışmada STL’li çocukların damak ameliyatı 

sonrası konuşma özelliklerinin sendromlu olmayan gruptan nitel anlamda farklılık 

göstermediğini ortaya koymuştur.  

Konuşma gelişimi, yapılan damak ameliyatının yanı sıra her bireye özgü olan damak 

anatomisi, yarığın tipi ve büyüklüğü ile maksillar kemikteki ve farengeal kaslardaki 

yetersizliklerden de etkilenmektedir (Jackson ve ark., 2020). Ancak genellikle damak ameliyatı 

sonrasında bireyin konuşma becerileri kademeli olarak gelişmektedir. Damak ameliyatının yanı 

sıra damaktaki yapısal problemlerin yol açtığı işitme kaybı da STL’li çocukların dil ve konuşma 

gelişimi açısından dikkate alınması gereken bir risk faktörüdür. STL’de görülen beslenme, dil 

ve konuşma güçlüklerinin altında yatan nedeni anlamak, DKT’lerin çocuğun ihtiyaçlarına 

uygun bir terapi programı oluşturmasını sağlamaktadır (Nowak, 1998). Dil ve konuşma 

terapisinden sıklıkla fayda sağlayan STL’li çocukların erken tanılanması ve gerekli 

müdahalelerin yapılması dil ve konuşma terapisi sürecini de kolaylaştırmaktadır (Nowak, 1998; 

Webb & Markus, 2002). 

İşitme Kaybı 

İşitme kaybı STL’nin ayırt edici özelliklerinden biri olsa da etkilenen gen mutasyonuna 

göre işitme kaybının tipi ya da derecesi değişkenlik gösterebilmektedir. STL1’de çoğunlukla 

hafif düzeyde ve progresif olmayan işitme kaybı görülürken STL2 ve STL3’te daha ileri 

düzeyde ve progresif işitme kaybı görülmektedir (Acke ve ark., 2012; Robin ve ark., 2021). 

İşitme kaybı, yarık damak sebebiyle sık geçirilen otitis medianın yol açtığı iletim tip ya da 

nedeni bilinmeyen sensorinöral bir hasardan kaynaklı sensorinöral tip kayıp olarak 

görülebilmektedir (Snead & Yates, 1999). Yüksek frekansta sensorinöral tip işitme kaybı yaş 
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ile birlikte kötüleşerek hipermobil timpanik membrana yol açabilmektedir (Rose ve ark., 2005). 

Acke ve arkadaşlarının (2012) STL’li bireylerde işitme kaybının karşılaşılma sıklığını 

incelediği çalışmada, 313 hastadan elde edilen veriye göre STL’li bireylerin %62,9’unda hafif 

ve orta şiddette işitme kaybı tespit edilmiştir. Ayrıca bu kayıpların %67,8’inin sensorinöral tip, 

%14,1’inin iletim tip ve %18,1’inin mikst tip olduğu rapor edilmiştir. 

Oküler Anormallikler 

STL’de oküler problemler de etkilenen gen mutasyonuna göre çeşitlilik göstermektedir. 

STL’nin en sık karşılaşılan tipi olan STL1’de çoğunlukla konjenital vitreous anormallikleri 

görülmektedir (Nikopoulus ve ark., 2011). STL2’de de benzer şekilde miyop, retina dekolmanı, 

katarakt ya da glokom gibi oküler sorunlara rastlanmaktadır (Baker ve ark., 2011). Stickler ve 

ark. (2011), oküler problemlerin dağılımını incelediklerinde STL’li bireylerin %90’ında miyop, 

yaklaşık %60’ında da retina dekolmanı ve/veya katarakt olduğunu bulmuşlardır. Ayrıca retina 

dekolmanının en sık 10-30 yaşları arasında ortaya çıktığı belirlenmiştir. STL1 ve STL2’de 

oküler anormalliklere rastlanırken STL3’te rastlanmamaktadır (Sirko-Osadso ve ark., 1998; 

Van Camp ve ark., 2006). Bu durumun nedeni, COL11A2 geninin gözde herhangi bir etkiye 

yol açmamasıdır (Nikopoulus ve ark., 2011).  

İskeletsel Anormallikler 

STL’li bireylerin ayırt edici bir diğer özelliği iskelet yapılarında meydana gelen anormal 

durumlardır. İskelet yapılarında epifiz kayması, skolyoz, kifoz, hipermobil eklemler, erken 

yaşta osteoartrit ve kemik erimesi görülebilmektedir (Majava ve ark., 2007; Robin ve ark., 

2021). Stickler ve ark. (2001), STL’li bireylerin yarısından çoğunda eklem hipermobilitesi 

olduğunu ve bu durumun 10 yaş altı çocuklarda daha fark edilir olduğunu bildirmiştir. Ayrıca 

hastaların çeyreğinde cerrahi gerektirmeyen çarpık bacak ve %17’sinde skolyoz ile göğüs 

deformiteleri bulunmuştur. Ülkemizde bu sendromla ilgili yapılan olgu sunumlarında vakaların 

el eklemlerinde genişleme ve hipermobilite de tespit edilmiştir (Akyol ve ark., 1990; Çaksen 
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ve ark., 1995). Eklemlerde meydana gelen belirtiler çoğunlukla dejeneratif olduğundan 

bireylerin aktivite düzeyinin yüksek olması anomalilerin ilerlememesi açısından önemlidir 

(Stickler ve ark., 2001). Ayrıca iskeletsel yapılarındaki anormallikler dejeneratif olarak ilerlese 

de bireyler çoğunlukla eklem ağrılarından şikayet etmemektedir (Robin ve ark., 2021). 

Tanılama 

STL ile ilgili Türkiye’de yapılan araştırmalar incelendiğinde sayılı olgu sunumu 

çalışmalarına rastlanmaktadır (bkz. Akyol ve ark., 1990; Borazan ve ark., 2008; Çaksen ve ark., 

1995; Öztürk ve ark., 2018). STL, ülkemize kıyasla yurtdışında daha sık karşılaşılan bir 

sendrom olmasına rağmen yine de klinisyenler tarafından kolaylıkla tanılanamamaktadır (Rose 

ve ark., 2005). Bu durumun PRS ve STL’nin benzer bulgular taşımasından kaynaklanabileceği 

düşünülmektedir. PRS doğumdan sonra kolaylıkla tanılanabilirken, STL’nin tanılanması diğer 

bulgular ortaya çıkana kadar gecikebilmektedir. Stickler ve arkadaşlarının (2001), PRS olan 75 

bireyin klinik özelliklerini inceledikleri çalışmada vakaların 11’inin doğum sonrası, 22’sinin 

doğumdan itibaren bir yıl, 25’inin doğumdan itibaren iki yıl içerisinde ve 17’sinin daha ileri 

yaşlarda STL tanısı aldığı bulunmuştur.   

STL’nin tanılanması, özellikle oküler ve işitsel anormalliklerin erken teşhis edilmesi ve 

gelişebilecek komplikasyonların önlenmesinde, hastalar için büyük öneme sahiptir (Rose ve 

ark., 2005). Tanılama sürecinde gen testleri uygulanarak bireyin klinik bulgularına göre 

mutasyona uğrayan gen tespit edilebilmektedir (Robin ve ark., 2021). Bunun dışında STL için 

spesifik olarak oluşturulmuş standardize bir değerlendirme aracı bulunmamaktadır. Ancak 

Rose ve ark. (2005), STL1 için bazı tanılama kriterleri önermiştir. Önerilen kriterler vakanın 

klinik özellikleri, aile öyküsü ve moleküler verilerden alınan puanlara dayanmaktadır. Başka 

bir görüşe göre ise, STL’nin tanılanması için en az bir tane majör ve iki minör fenotipik 

özelliğin bulunması gerekmektedir (Lee & Hayward, 2008). Ancak yine de yalnızca fasiyal 

fenotipe bakılarak tanı yapılması klinisyenler için zor olmakla birlikte yanlış tanı yapılmasına 
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da yol açabilmektedir (Majava ve ark., 2007). Örneğin, STL2 ile aynı genin (COL11A1) 

mutasyona uğradığı Marshall Sendromu STL1 ve STL2 ile benzer özellikler sergilemektedir 

(Annunen ve ark., 1999). STL ve Marshall Sendromu’nun tek bir fenotipik sendromu temsil 

ettiği ya da iki ayrı sendrom olarak ele alınması gerektiğine dair farklı görüşler mevcuttur 

(Majava ve ark., 2007; Shanske ve ark., 1997; Stratton ve ark., 1991). Özellikle aile öyküsünde 

miyop, retina dekolmanı, işitme kaybı ya da iskeletsel anormallikler olan çocuklar STL şüphesi 

ile değerlendirilmelidir (Lee & Hayward, 2008). Erken tanılama, uygun tedavi planını 

oluşturmak ve gerekli uzmanlara yönlendirmeleri yapmak açısından çok önemlidir. Bu noktada 

özellikle damak yarığı ile ilgilenen hekimlerin ve DKT’lerin STL şüphesi taşıyan çocukların 

erken tanılanması ve gerekli yönlendirmelerin yapılması açısından önemli bir rolü vardır. 

Tedavi 

STL ile tanılanan bireylere uygulanacak tedavi yaklaşımı bireyin ihtiyaçlarına özgü 

planlanmalıdır. Kraniyofasiyal anormallikler için plastik cerrah, kulak burun boğaz uzmanı, 

ortodontist ile DKT semptomları değerlendirerek iş birliği içerisinde müdahale etmelidir. 

Henüz tanılanamamış STL olan ve PRS ile doğan bebeklere hava yolu sağlamak için 

trakeostomiye ihtiyaç duyulabileceği için erken dönemde doğru müdahale hayati önem 

taşımaktadır (Robin ve ark., 2021). DKT’ler açısından önemli bir bulgu olan yarık damak 

sonucu da bebekler erken dönemde beslenme güçlükleri, ilerleyen dönemlerde de konuşma 

problemleri geliştirebilmektedir (Stickler ve ark., 2001). Bu açıdan en iyi konuşma çıktısı için 

yarık damak müdahalesinin bebek 9-12 aylık iken yapılması gerekmektedir (Peterson-Falzone 

ve ark., 2016). STL’li bireylerin sahip olduğu orofasiyel anormallikler nedeniyle genellikle 

ikinci bir cerrahi müdahale gerekebilmektedir. Dolayısıyla bu bireylerin uzun bir süre boyunca 

DKT’lerin de bulunduğu multisidipliner bir tedavi ekibi tarafından takip edilmesi 

gerekmektedir (Jackson ve ark., 2020).  
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STL’de yarık damağın yol açabileceği sık otitis media geçirmeden kaynaklı işitme kaybı 

şüphesi için birey KBB uzmanına ve odyolojik değerlendirmeye yönlendirilmelidir. Oküler 

anormalliklerde özellikle retina dekolmanının körlüğe sebep olma riskinin yüksek olması 

sebebiyle, STL’de bireylerin acilen bir göz doktoru tarafından oftalmolojik değerlendirme ve 

müdahalesinin yapılması gerektirmektedir (Richards ve ark., 2010; Robin ve ark., 2021). 

Sendromun diğer bir ayırıcı belirtisi olan skolyoz ve çarpık bacak gibi iskeletsel anormallikler 

için bir ortopedi uzmanının değerlendirme ve müdahalesine ihtiyaç duyulmaktadır (Stickler ve 

ark., 2001).   

Tartışma ve Sonuç 

Bu derleme çalışmasında, kalıtsal bir bağ dokusu bozukluğu olan STL’ye ilişkin 

literatürde yer alan makaleler belirli kriterler çerçevesinde incelenerek üç ana başlıkta 

incelenmiştir. Bu başlıklarda STL’nin klinik özellikleri, tanılanması ve tedavisine ilişkin 

yapılan araştırmalardan elde edilen bilgilere yer verilmiştir. 

Otozomal veya resesif olarak kalıtılan STL’nin, klinik özelliklerine göre farklılık 

gösteren beş ayrı tipi bulunmaktadır. Örneğin, STL’nin klinik özelliklerine bakıldığında 

STL3’te oküler bir anormalliğe rastlanmazken, STL1 ve STL2 de rastlanmaktadır. Dolayısıyla 

tiplerin, sergilediği semptomlar bakımından birbirinden ayrışmasının, STL’yi tanılamayı 

güçleştiren faktörlerden birisi olduğu düşünülmektedir. Buna karşın, STL’yi klinik ortamda 

ayırt edebilmek için pek çok ipucu da bulunmaktadır. Çocuğun düzleşmiş bir yüz profili, basık 

ve yukarı kalkık bir burun ve mikrognatiye sahip olması STL şüphesi ile yaklaşılmasını 

gerektirmektedir. Ayrıca STL ile ilgili yapılan çalışmalar, yalnızca PRS tanısı almış ya da PRS 

belirtilerini taşıyan çocukların mutlaka STL şüphesi ile değerlendirilmesi gerektiğini ortaya 

koymuştur (Evans ve ark., 2006; Jackson ve ark., 2020; Van den Elzen ve ark., 2001). Buna ek 

olarak, STL şüphesi taşıyan çocukları DKT’lerin ve diğer uzmanların ayırt edebilmesi için bir 
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diğer önemli kriterin ise damak yarığı olduğu görülmüştür. Damak yarığı ile birlikte diğer klinik 

özelliklere de sahip olan çocuklar STL bakımından dikkate alınmalıdır.  

DKT’ler STL şüphesi taşıyan bir çocukla karşılaştığında dil ve konuşma gelişimi 

açısından risk oluşturan damak yarığı ya da işitme kaybı gibi durumları değerlendirmelidir. 

Yapılan çalışmalar, STL’li çocukların damak ameliyatı sonrasında sendromlu olmayan 

çocuklara kıyasla daha düşük konuşma becerileri sergilediğini ancak bu farklılığın istatistiksel 

olarak anlamlı olmadığını ortaya koymuştur (Jackson ve ark., 2020; Lee & Hayward, 2008). 

Bu durum, STL olan ve olmayan iki grubun da konuşma becerilerinin damak yarığından benzer 

seviyelerde etkilendiğini göstermektedir. Bu açıdan damak yarığı, bifid uvula ya da submuköz 

yarık ile kliniğe başvuran bir çocuğun STL şüphesine dair değerlendirmeleri yapılarak gerekli 

uzmanlara yönlendirilmesi gerekmektedir.  STL’nin izole damak yarığından ayırt edici bir diğer 

özelliği de oküler anormalliklerdir. STL’li bireylerin oküler anormalliklerini inceleyen bir 

çalışmada, bu bireylerin çoğunlukla miyop oldukları görülmüştür (Stickler ve ark., 2011). Bu 

durum uzmanlara, gözlerde anomalisi olan ya da ailesinde oküler hastalıklar olan çocuklara da 

STL şüphesi ile yaklaşılması gerektiğini göstermektedir. Ancak bu noktada, STL3’te oküler bir 

bulguya rastlanmadığı da unutulmamalıdır. STL’li bireylerin tanılanabilmesi için dikkat 

edilmesi gereken bir diğer klinik bulgu ise iskeletsel anomalilerdir. STL şüphesi ile yaklaşılan 

çocuklarda skolyoz, epifiz, eklem kayması, erken yaşta eklem erimesi gibi durumların da 

gözlemlenmesi önemlidir.  

STL’nin tanılanmasına yönelik makaleler incelendiğinde bu sendromu tanılama 

amacıyla geliştirilmiş bir değerlendirme aracının bulunmadığı görülmüştür. Ancak bireyden 

alınan aile öyküsü, bireyin klinik özellikleri ve moleküler verileriyle beraber STL tanısının 

netlik kazanacağı savunulmaktadır (Rose ve ark., 2005). STL’nin ayırt edilmesini güçleştiren 

bir başka faktör ise STL2 ile aynı genin mutasyonu sonucu ortaya çıkan Marshall 

Sendromu’dur. Marshall Sendromu’nun ayrı bir sendrom olarak ele alınmasına dair görüşlerin 
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net olmamakla beraber, bu durumun STL’nin tanılanmasını daha karmaşık bir hale 

getirebileceği de düşünülmektedir (Majava ve ark., 2007; Shanske ve ark., 1997).  

Sonuç olarak, bu çalışmada klinik alanda STL şüphesi taşıyan bir çocuğu ayırt 

edebilmek ve erken müdahale ile doğru şekilde destekleyebilmek amacıyla alanyazında 

yayınlanan makalelerden bilgiler derlenmiştir. Bu bilgiler ışığında, klinisyenlerin STL’li 

çocukları erken tanılamada ve doğru müdahale planını oluşturmada önemli bir rolü olduğu 

açıktır. Özellikle dil ve konuşma güçlüğü ile DKT’lere başvurabilecek STL’li çocukların 

tanılanabilmesi için orofasiyel özelliklerin, oküler ve iskeletsel anormalliklerin mutlaka detaylı 

bir şekilde değerlendirilmesi gerekmektedir. Dil ve konuşma gelişimini erken dönemde 

maksimum seviyeye çıkarabilmek adına damak yarığı, bifid uvula ya da submuköz yarık 

bulguları değerlendirilerek cerrahi planlama için ilgili hekime yönlendirilmelidir. İşitme 

kaybına ilişkin değerlendirmeler de yapılarak dil gelişimi açısından risk faktörleri 

belirlenmelidir. Damak ameliyatı ve doğru işitme tedavisinin ardından STL’li çocukların 

DKT’lerden dil ve konuşma terapisi hizmeti almaları da dil ve konuşma gelişimleri bakımından 

önem arz etmektedir. STL’li çocukları tanılamak ve yaşam boyu desteklemek için 

gelişimlerinin multidisipliner bir ekip tarafından düzenli olarak değerlendirilmesi, takip 

edilmesi ve gerekli sağaltım hizmetlerinin verilmesi gerekmektedir. 
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Ekler 

Ek 1. Sözlükçe 

Artro: Eklem anlamında kullanılan ön ek.  

Dominant: Baskın. 

Epifiz: Omurgalıların beyninde yer alan mercimek tanesi büyüklüğünde bir bezdir. Uyku paternini ve mevsimsel 

fotoperiyotları düzenleyen melatonini salgılar. 

Epikantal fold: Gözün iç köşesini örten ekstra cilt katında katlanma oluşması. 

Filtrum: Üst dudağın orta kısmında yer alan çukur alan. 

Glokom: Göziçi sıvısının iyi boşalmaması yüzünden göz tansiyonunun artması. 

Glossoptozis: Dilin arkaya doğru konumlanması. 

Kifoz: Omurganın öne doğru eğilmesiyle ortaya çıkan kamburluk. 

Kraniyofasiyal: Baş ve yüz. 

Mikrognati: Çenenin normalden küçük olması durumu. 

Oftalmoloji: Görme yolları hastalıkları ve cerrahisiyle ilgilenen bir tıp bilim dalı. 

Oftalmopati: Gözlerde büyüme. 

Oküler: Gözle ilgili olan. 

Osteoartrit: Eklem iltihabı. 

Otitis media: Orta kulak iltihabı. 

Otozomal: Eşey kromozomu olmayan kromozom grubu. 

Retina dekolmanı: Retinanın normal konumundan ayrılması. 

Resesif: Çekinik. 

Skolyoz: Omurga eğriliği. 

Trakeostomi: Nefes borusuna tıbbi amaçlarla gırtlak seviyesinin altından dışarı delik açılarak yeni bir nefes alma 

deliği elde etme işlemi. 

Vitreous anomaliler: Göz yuvarlağının arkasını dolduran açık, geçirgen jelimsi maddede oluşan anomaliler. 

 


