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Akro-kardio-fasial sendromlu bir olgu
( CCGE sendromu)
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Ozet

Yarik dudak ve damak embriyolojik, fonksiyonel ve genetik olarak farkli antitelerle yakindan iligkilidir. Izole
anomali veya bir sendromun pargasi olabilir. Sendromik veya nonsendromik formlarini ayirmak hastanin
takibi acisindan énemlidir. Yasaminin birinci giintinde kiz yenidogan bebek yarik damak dudak nedeniyle
yenidogan yogun bakim tinitesine kabul edildi. Fizik muayene ve radyolojik bulgular: yarik damak, yarik
dudak, sag yarik el, sekundum atrial septal defekt ve patent duktus arteriosus, sag grade 1, sol grade 3
vezikotireteral reflii, konjenital dakriostenoz ve ince korpus kallozum varligini ortaya koydu. Bu bulgular,
akrokardiofasial sendrom (CCGE sendromu) ile uyumlu idi. Burada CCGE sendromu tanist almis olan bir
hastay1 sunduk.

Anahtar kelimeler: Yarik damak, yarik dudak, yarik el, akrokardiofasial sendrom, tirogenital 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 vesicotireteral 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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Giris

Yarik dudak ve yarik damak embriyolojik, fonksiyonel
ve genetik acilardan farkli antitelerle yakindan
iligkilidir. Olas1 nedenler maternal ilaca maruziyet,
bir sendrom- malformasyon kompleksi veya genetik
faktorlerdir. Yarik dudakli gocuklarda 6zellikle yarik
damakla birlikte olanlarda gelisme geriligi ve iliskili
konjenital malformasyon siklig1 artmistir ve bu agidan
arastirilmasi gerekir(1,2). Yarik dudak ve damak hem
ektrodaktili-ektodermal displazi-yarik dudak/damak
sendromu (EEC sendromu) hem de yarik damak-
kardiak defekt-genital anomaliler-ektrodaktili
sendromu (akrokardiofasial sendrom- CCGE
sendromu) nun bir komponentidir. Burada yarik dudak
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ve damaga ektrodaktili, konjenital kalp hastalig1 ve
genital anomalinin eslik ettigi bir hasta bu iki sendrom
acisindan literatiirler esliginde tartisilmistir.

Olgu

Aralarinda akrabalik bulunmayan 28 yasinda baba
ve 27 yasindaki anneden, ikinci gebelikten birinci
yasayan ¢ocuk olarak, hastanede spontan vajinal yol
ile 40 haftalik 2500 gram olarak dogan olgu yarik
damak ve dudagi olmasi nedeniyle yenidogan servisine
yatirildr (sekil 1). Ozge¢misinden annenin birinci
gebeliginin miadinda 6lii dogum ile sonlandigi,
makroskobik olarak bebekte anomalinin olmadigi,
postmortem yapilan batin ve kraniyal
ultrasonografinin normal olarak degerlendirildigi,
fakat aile izin vermedigi i¢in otopsisinin yapilamadig1
0grenildi. Olgunun yapilan fizik muayenesinde agirlik:
2500 gr (10-25 p), boy: 47 cm (25-50 p), bas gevresi
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: 3 cm (25-50 p), genel durumu iyiydi. Solunum
sayisi: 48/dk, nabiz: 148/dk, kan basinci: 57/30
mm/Hg idi. Kardiovaskiiler sistemde mezokardiak
odakta 2/6 dereceden sistolik iifiiriim mevcuttu. Sag
elinde yarik el goriiniimii (ektrodaktili) vardr (Sekil
2). Yenidogan ddéneminde konjenital
malformasyonlara yonelik yapilan batin ultrasonunda
sol renal dilatasyon goriilmesi tizerine elektif sartlarda
yapilan voiding sistoiiretrografide sagda grade I,
solda grade III vezikoiireteral reflii saptandi. Hasta
idrar yolu enfeksiyonu agisindan antibiyotik ile
profilaksiye alindi. Oral alimi iyi olmadig1 i¢in
nazogastrik sonda ile beslenmeye baslandi. Dis
hekimligi ¢ene cerrahisi boliimii tarafindan protez
damak takildiktan sonra biberonla beslenmeye
baslandi. Genel durumu iyi olan ve beslenmeye
baslayan hasta poliklinik takibine alinarak taburcu
edildi. Mezokardiak odakta saptanan tfiiriime yonelik
yapilan ekokardiografide sekundum atrial septal
defekt ve patent duktus arteriosus saptandi. Pediatrik
kardioloji takibine alindi. Konjenital anomali agisindan
cekilen kranial kranial magnetik rezonans
goriintiilemede korpus kallosum yasina gore ince
saptandi. Poliklinik takiplerinde diizelmeyen
konjonktivite yonelik yapilan g6z muayenesinde
konjenital dakriostenoz saptandi. Hastamiz miadinda
dogum olmasina ragmen dogum agirlig1 2500 gramdi.
Takibinde yeterli kalori verilmesine ragmen kilo alimi
yetersizdi. Orta hat defektlerine yonelik yapilan
hormon tahlillerinde kortizol, serbest T4 ve GH
normal, serbest T3 ve TSH hafif diisiik bulundu.
Primer hipotiroidiye yonelik yapilan tiroid relasing
hormon tesitine TSH yaniti normaldi. Bu bulgularla
hastada hipofizer bir yetmezlik diisiiniilmedi.

Sekil 1

¢3 16:48

Sekil 2

Tartigma

Yarik dudak ve damak embriyolojik, fonksiyonel ve
genetik olarak farkli antitelerle yakindan iligkilidir.
Yarik damak ile birlikte veya yarik damak eslik
etmeksizin yarik dudak insidansi 1/750 canli dogum
iken, sadece yarik damak insidansi 1/2500 canli
dogumdur. Yarik dudak/damakli ¢ocuklarda, 6zellikle
sadece yarik damak olanlarda konjenital
malformasyonlarla iligki ve gelisme geriligi insidansi
artmistir (1). Yarik dudak/damak izole anomaliler
seklinde veya sendromlarin bir pargasi olabilir. Yaritk
dudak/damakl1 bir cocugu degerlendirilmesinde
doktorun yarik dudak ve damagin sendromik veya
nonsendromik oldugunu saptamasi gerekir (2).
Ektrodaktili- ektodermal displazi- yarik damak/dudak
sendromu (EEC sendromu) ektrodaktili, ektodermal
displazi ve yarik dudak/damak anomalilerini igerir.
Olasilikla otozomal dominant gegisli ve diiglik
penetranslidir. EEC sendromunun klinik yansimast
cesitlidir. Bu belirtilerin herhangi biri olmayabilir
(3). Roelfsema ve Cobben 230 EEC sendromlu hastay1
analiz etmis ve hastalarin 193’linde ektrodaktili (%84),
178’inde ektodermal displazi (% 77), 156’sinda yarik
dudak/damak (%68) ve 135’inde lakrimal anomaliler
saptamiglar. 52 hastada ise iirogenital defekt
bildirmigler (4). Hastamizda yarik dudak/damak ve
ektrodaktili vardi. Fakat etodermal displaziye yonelik
yapilan cilt biopsisi normal bulundu. Ek olarak
iirogenital ve kardiovaskiiler anomali, konjenital
dakriositenoz ve yasina gore ince korpus kallozum
mevcuttu.

EEC sendromunda kromozomlar orasinda resiplokal
translakasyon gosterilmistir. Bu translokasyon 7q11.21
ve 9p12 veya 7ql11.2 ve 9q12 arasinda olur (5).
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Genetik ¢alisma planlandi, ancak heniiz sonuglanmadi.
Akrokardiofasial sendrom (CCGE sendromu) ise
yarik dudak/damak, ektrodaktili, kardiak defekt ve
genital anomalilerden olusmaktadir. Hastamizda yarik
dudak/damak ile birlikte sag elde ektrodaktili,
kardiovaskiiler sistemde sekundum atrial septal defekt
ve patent duktus arteriosus, genitoiiriner sistemde
sagda grade 1, solda grade 3 vezikoiireteral reflii
mevcuttu. Bunlara ek olarak kranial magnetik rezonans
goriintiillemede korpus kallozum yagina gore ince
saptandi. Akrokardiofasial sendrom 1987 de Richieri-
Costa ve Orquizas tarafindan aralarinda akrabalik
olan anne babadan dogan, tanimlanan
malformasyonlardan ektrodaktili, yarik dudak ve
damak, konjenital kalp defekti, genital anomali ve
ayrica mental retardasyona sahip bir erkek cocukta
bildirilmistir (6).

1995 te Giannotti ve arkadaslar1 aralarinda akrabalik
olmayan anne babadan dogan, yarik damak, kardiak
defekt, genital anomali ve ektrodaktili
kombinasyonuna sahip iki kardes bildirmislerdir.
Bu nedenle bu sendromun otozomal resesif olabilecegi
disiintilmektedir (7). Hastamizin anne ve babasi
arasinda akrabalik yoktu. Olii dogan ilk bebegin yarik
dudak/damagi olmadig1 6grenildi. Ancak otopsi
yapilamadigi i¢in diger anomalileri tasiy1p tasimadigi
bilinmemektedir.

2000 yilinda Guion-Almeida ve arkadaslar1 yarik
dudak ve damak, anormal kulaklar,

ektrodaktili, konjenital kalp defekti (aort koarktasyonu
ve patent duktus arteriosus), gecikmis fizyolojik
gelisim ve prenatal orjinli bliylime geriligi olan bir
erkek vaka bildirmislerdir (8). Miadinda dogum
olmasina ragmen hastamizin dogum agirlhig: diisiiktii.
Poliklinik takiplerinde kilo alim yetersizdi. Bu nedenle
prenatal orjinli biiyime geriligi agisindan takibe
alind1. Takibi siiresince boy kilo ve bas ¢evresi 3-10
persentil arasinda seyretti, idrar kiiltiirlerinde tireme
olmadi, motor gelisimi yasina gore normaldi. Hasta
halen pediatrik kardiyolji, endokrinoloji, yenidogan
ve plastik cerrahi klinikleri tarafindan takip
edilmektedir.

Sonug

Yarik dudak/damakli ¢ocuklarda konjenital
malformasyon goriilme insidans1 yiiksektir. Fasial
kleftli cocugun degerlendirmesinde hekimin kleftin
sendromik veya nonsendromik oldugunu saptamasi
gerekir. Bu nedenle dogum sonrasi ve rekonstriktif
cerrahi 6ncesi donemde iligkili anomaliler agisindan
bakilmasi ve saptanan anomalilere yonelik tedavi

planinin yapilmasi gerekmektedir. Hastamizda
vesikotireteral reflii saptandi ve antibiyotik profilaksisi
ile takibe alind1. Kardiak defekt agisindan pediatrik
kardiyoloji tarafindan takibe alindi. Kalp yetmezligi
bulgular1 saptanmadi. Noromotor gelisimi takip
edilmektedir. Yarik dudak ve damaga sahip ve ayrintili
incelemesi yapildiginda multipli anomalileri saptanan
ve CCGE sendromu tanist alan hasta literatiir bilgileri
esliginde sunulmustur.
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