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Giriþ

Yarýk dudak ve yarýk damak embriyolojik, fonksiyonel
ve genetik açýlardan farklý antitelerle yakýndan
iliþkilidir. Olasý nedenler maternal ilaca maruziyet,
bir sendrom- malformasyon kompleksi veya genetik
faktörlerdir. Yarýk dudaklý çocuklarda özellikle yarýk
damakla birlikte olanlarda geliþme geriliði ve iliþkili
konjenital malformasyon sýklýðý artmýþtýr ve bu açýdan
araþtýrýlmasý gerekir(1,2). Yarýk dudak ve damak hem
ektrodaktili-ektodermal displazi-yarýk dudak/damak
sendromu (EEC sendromu) hem de yarýk damak-
kardiak defekt-genital anomaliler-ektrodaktili
sendromu (akrokardiofasial sendrom- CCGE
sendromu) nun bir komponentidir. Burada yarýk dudak

ve damaða ektrodaktili, konjenital kalp hastalýðý ve
genital anomalinin eþlik ettiði bir hasta bu iki sendrom
açýsýndan literatürler eþliðinde tartýþýlmýþtýr.

Olgu

Aralarýnda akrabalýk bulunmayan 28 yaþýnda baba
ve 27 yaþýndaki anneden, ikinci gebelikten birinci
yaþayan çocuk olarak, hastanede spontan vajinal yol
ile 40 haftalýk 2500 gram olarak doðan olgu yarýk
damak ve dudaðý olmasý nedeniyle yenidoðan servisine
yatýrýldý (þekil 1). Özgeçmiþinden annenin birinci
gebeliðinin miadýnda ölü doðum ile sonlandýðý,
makroskobik olarak bebekte anomalinin olmadýðý,
pos tmor tem yapý lan  ba t ýn  ve  kran iya l
ultrasonografinin normal olarak deðerlendirildiði,
fakat aile izin vermediði için otopsisinin yapýlamadýðý
öðrenildi. Olgunun yapýlan fizik muayenesinde aðýrlýk:
2500 gr (10-25 p), boy: 47 cm (25-50 p), baþ çevresi

Özet

Yarýk dudak ve damak embriyolojik, fonksiyonel ve genetik olarak farklý antitelerle yakýndan iliþkilidir. Ýzole
anomali veya bir sendromun parçasý olabilir. Sendromik veya nonsendromik formlarýný ayýrmak hastanýn
takibi açýsýndan önemlidir. Yaþamýnýn birinci gününde kýz yenidoðan bebek yarýk damak dudak nedeniyle
yenidoðan yoðun bakým ünitesine kabul edildi. Fizik muayene ve radyolojik bulgularý yarýk damak, yarýk
dudak, sað yarýk el, sekundum atrial septal defekt ve patent duktus arteriosus, sað grade 1, sol grade 3
vezikoüreteral reflü, konjenital dakriostenoz ve ince korpus kallozum varlýðýný ortaya koydu.  Bu bulgular,
akrokardiofasial sendrom (CCGE sendromu) ile uyumlu idi. Burada CCGE sendromu tanýsý almýþ olan bir
hastayý sunduk.

Anahtar kelimeler: Yarýk damak, yarýk dudak, yarýk el, akrokardiofasial sendrom, ürogenital anomali

Abstract

A case report of an  acro cardio facial syndrome (ccge syndrome )

Cleft lip and palate is closely associated with different embryological, functional and genetic entities. It may
be an isolated anomaly or a part of a syndrome. It is important to differantiate syndromic or nonsyndromic
forms for following up of the patient. A female newborn infant in first day of life, admitted to neonatal
intensive care unit, with cleft lip and palate. Physical examination and radiological findings revealed us the
presence of cleft lip, palate and right cleft hand, secundum atrial septal defect and patent ductus arteriosus,
right grade 1, left grade 3 vesicoüreteral reflux, congenital dacriostenozis, thin corpus collosum. This findings
correlate with acrocardiofacial syndrome (CCGE syndrome). Here, we presented a patient with CCGE
syndrome.
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: 3 cm (25-50 p), genel durumu iyiydi. Solunum
sayýsý: 48/dk, nabýz: 148/dk, kan basýncý: 57/30
mm/Hg idi. Kardiovasküler sistemde mezokardiak
odakta 2/6 dereceden sistolik üfürüm mevcuttu. Sað
elinde yarýk el görünümü (ektrodaktili) vardý (Þekil
2 ) .  Ye n i d o ð a n  d ö ne m i n d e  k o n j e n i t a l
malformasyonlara yönelik yapýlan batýn ultrasonunda
sol renal dilatasyon görülmesi üzerine elektif þartlarda
yapýlan voiding sistoüretrografide saðda grade I,
solda grade III vezikoüreteral reflü saptandý. Hasta
idrar yolu enfeksiyonu açýsýndan antibiyotik ile
profilaksiye alýndý. Oral alýmý iyi olmadýðý için
nazogastrik sonda ile beslenmeye baþlandý. Diþ
hekimliði çene cerrahisi bölümü tarafýndan protez
damak takýldýktan sonra biberonla beslenmeye
baþlandý. Genel durumu iyi olan ve beslenmeye
baþlayan hasta poliklinik takibine  alýnarak taburcu
edildi. Mezokardiak odakta saptanan üfürüme yönelik
yapýlan ekokardiografide sekundum  atrial septal
defekt ve patent duktus arteriosus saptandý. Pediatrik
kardioloji takibine alýndý. Konjenital anomali açýsýndan
çekilen kranial kranial magnetik rezonans
görüntülemede korpus kallosum yaþýna göre ince
saptandý. Poliklinik takiplerinde düzelmeyen
konjonktivite yönelik yapýlan göz muayenesinde
konjenital dakriostenoz saptandý. Hastamýz miadýnda
doðum olmasýna raðmen doðum aðýrlýðý 2500 gramdý.
Takibinde yeterli kalori verilmesine raðmen kilo alýmý
yetersizdi. Orta hat defektlerine yönelik yapýlan
hormon tahlillerinde kortizol, serbest T4 ve GH
normal, serbest T3 ve TSH hafif düþük bulundu.
Primer hipotiroidiye yönelik yapýlan tiroid relasing
hormon tesitine TSH yanýtý normaldi. Bu bulgularla
hastada hipofizer bir yetmezlik düþünülmedi.

Þekil 1

Þekil 2

Tartýþma

Yarýk dudak ve damak embriyolojik, fonksiyonel ve
genetik olarak farklý antitelerle yakýndan iliþkilidir.
Yarýk  damak ile birlikte veya yarýk damak eþlik
etmeksizin yarýk dudak insidansý 1/750 canlý doðum
iken, sadece yarýk damak insidansý 1/2500 canlý
doðumdur. Yarýk dudak/damaklý çocuklarda, özellikle
sadece yarýk damak olanlarda konjenital
malformasyonlarla iliþki ve geliþme geriliði insidansý
artmýþtýr (1). Yarýk dudak/damak izole anomaliler
þeklinde veya sendromlarýn bir parçasý olabilir. Yarýk
dudak/damaklý bir çocuðu  deðerlendirilmesinde
doktorun yarýk dudak ve damaðýn sendromik veya
nonsendromik olduðunu saptamasý gerekir (2).
Ektrodaktili- ektodermal displazi- yarýk damak/dudak
sendromu (EEC sendromu) ektrodaktili, ektodermal
displazi ve yarýk dudak/damak anomalilerini içerir.
Olasýlýkla otozomal dominant geçiþli ve düþük
penetranslýdýr. EEC sendromunun klinik yansýmasý
çeþitlidir. Bu belirtilerin herhangi biri olmayabilir
(3). Roelfsema ve Cobben 230 EEC sendromlu hastayý
analiz etmiþ ve hastalarýn 193�ünde ektrodaktili (%84),
178�inde ektodermal displazi (% 77), 156�sýnda yarýk
dudak/damak (%68) ve 135�inde lakrimal anomaliler
saptamýþlar. 52 hastada ise ürogenital defekt
bildirmiþler (4). Hastamýzda yarýk dudak/damak ve
ektrodaktili vardý. Fakat etodermal displaziye yönelik
yapýlan cilt biopsisi normal bulundu. Ek olarak
ürogenital ve kardiovasküler anomali, konjenital
dakriositenoz ve yaþýna göre ince korpus kallozum
mevcuttu.
EEC sendromunda kromozomlar orasýnda resiplokal
translakasyon gösterilmiþtir. Bu translokasyon 7q11.21
ve 9p12 veya 7q11.2 ve 9q12 arasýnda olur (5).
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Genetik çalýþma planlandý, ancak henüz sonuçlanmadý.
Akrokardiofasial sendrom (CCGE sendromu) ise
yarýk dudak/damak, ektrodaktili, kardiak defekt ve
genital anomalilerden oluþmaktadýr. Hastamýzda yarýk
dudak/damak ile birlikte sað elde ektrodaktili,
kardiovasküler sistemde sekundum atrial septal defekt
ve patent duktus arteriosus, genitoüriner sistemde
saðda grade 1, solda grade 3 vezikoüreteral reflü
mevcuttu. Bunlara ek olarak kranial magnetik rezonans
görüntülemede korpus kallozum yaþýna göre ince
saptandý. Akrokardiofasial sendrom  1987 de Richieri-
Costa ve Orquizas tarafýndan aralarýnda akrabalýk
o lan  anne  babadan  doðan ,  t an ýmlanan
malformasyonlardan ektrodaktili, yarýk dudak ve
damak, konjenital kalp defekti, genital anomali ve
ayrýca mental retardasyona sahip bir erkek çocukta
bildirilmiþtir (6).
1995 te Giannotti ve arkadaþlarý aralarýnda akrabalýk
olmayan anne babadan doðan, yarýk damak, kardiak
defekt ,  geni ta l  anomali  ve ektrodakt i l i
kombinasyonuna sahip iki kardeþ  bildirmiþlerdir.
Bu nedenle bu sendromun otozomal resesif olabileceði
düþünülmektedir (7). Hastamýzýn anne ve babasý
arasýnda akrabalýk yoktu. Ölü doðan ilk bebeðin yarýk
dudak/damaðý olmadýðý öðrenildi. Ancak otopsi
yapýlamadýðý için diðer anomalileri taþýyýp taþýmadýðý
bilinmemektedir.
2000 yýlýnda Guion-Almeida  ve arkadaþlarý  yarýk
dudak ve damak, anormal kulaklar,
ektrodaktili, konjenital kalp defekti (aort koarktasyonu
ve patent duktus arteriosus), gecikmiþ fizyolojik
geliþim ve prenatal orjinli büyüme geriliði olan bir
erkek vaka bildirmiþlerdir (8). Miadýnda doðum
olmasýna raðmen hastamýzýn doðum aðýrlýðý düþüktü.
Poliklinik takiplerinde kilo alýmý yetersizdi. Bu nedenle
prenatal orjinli büyüme geriliði açýsýndan takibe
alýndý. Takibi süresince boy kilo ve baþ çevresi 3-10
persentil arasýnda seyretti, idrar kültürlerinde üreme
olmadý, motor geliþimi yaþýna göre normaldi. Hasta
halen pediatrik kardiyolji, endokrinoloji, yenidoðan
ve plastik cerrahi klinikleri tarafýndan takip
edilmektedir.

Sonuç

Yarýk dudak/damaklý çocuklarda konjenital
malformasyon görülme insidansý yüksektir. Fasial
kleftli çocuðun deðerlendirmesinde hekimin kleftin
sendromik veya nonsendromik olduðunu saptamasý
gerekir. Bu nedenle doðum sonrasý ve rekonstriktif
cerrahi öncesi dönemde iliþkili anomaliler açýsýndan
bakýlmasý ve saptanan anomalilere yönelik tedavi

planýnýn yapýlmasý gerekmektedir. Hastamýzda
vesikoüreteral reflü saptandý ve antibiyotik profilaksisi
ile takibe alýndý. Kardiak defekt açýsýndan pediatrik
kardiyoloji tarafýndan takibe alýndý. Kalp yetmezliði
bulgularý saptanmadý. Nöromotor geliþimi takip
edilmektedir. Yarýk dudak ve damaða sahip ve ayrýntýlý
incelemesi yapýldýðýnda multipli anomalileri saptanan
ve CCGE sendromu tanýsý alan  hasta literatür bilgileri
eþliðinde sunulmuþtur.
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