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# Case Report

Eklem ve yliz anomalisi olan Larsen sendromlu bir vaka
A case of Larsen sydrome with joint and fascial anomaly
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OZET

Larsen sendromu dodan bebeklerin 100.000'de birinde gorilen nadir bir genetik hastaliktir. Prenatal tanidan
ultrasonografinin 6nemi vardir. Yenidogan doneminde tipik yassi yiz sekli, eklemlerde dogustan dislokasyonlar, spinal
deformite ile karakterizedir. Otozomal dominant formu ve daha ciddi klinik formu olan otozomal resesif tipi tanimlanmistir.
Bu calismada Larsen sendromlu bir vaka literatiirdeki vakalar arastirilarak tartisilmistir.
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ABSTRACT

Larsen syndrome is a rare genetic disorder, with an incidence of 1/ 100000. Ultrasonography is important in prenatal
diagnosis. Joint hypermobility, spinal deformity, congenital joint dislocations, distinctive facial features are characteristic
findings in newborn. An autosomal dominant form and a more severe autosomal resesive form have been described.
Larsen syndrome is discusessed with a review of literature.
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Giris 24 yasindaki annenin, ikinci gebeliginden, ikinci yasayan
ilk 1950 yilinda Larsen ve calisma grubu tarafindan 6 vaka olarak, normal spontan vajinal yol ile term, 2800 gram,
ile tanimlanan Larsen sendromu oldukca nadir gérilen dis merkezde dogan bebek, postnatal 2. giiniinde el ve
bir hastaliktir [1]. insidansi yaklasik 100.000 dogumda bir @yaklarindaki - sekil - bozuklugu nedeniyle ~basvurdugu
olarak tanimlanmistir. Hastaligin otozomal dominant ve ©rtopedi bolimi tarafindan klinigimize yonlendirildi.
resesif goriilen formu olmakla beraber sporodik vakalar ~Antenatal izlem sirasinda gebeligin son aylarina kadar
da tanimlanmistir [2]. Eklemlerde multiple bozukluklar, herhangi bir anormallikten bahsedilmeyen olgunun anne ve
kardiyak anomaliler, bas boyun anomalileri eslik edebilir babasi arasinda ikinci derece akrabalik vardi ve diger kardesi
[3]. Bu yazida ortopedi béliimiine basvuran ve eslik eden tamamen saglikh idi. Hastanin anne ve babasina gebeligin
anomaliler nedeniyle Klinigimize refere edilen Larsen SON aylarinda bebegin ayaklarinda bozukluk olabilecegi
sendromlu bir olgu sunulmustur. soylendigi 6grenildi.

Fizik incelemesinde, atipik ylz gorinimu, burun koku
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basikhgi, hipertelorizm, inkomplet yark damak, uzun el
parmaklari, bilateral kalca ve dizde dislokasyon ve dizlerde
hiperekstansiyon mevcut idi (Resimler 1-4). (Hastanin

ailesinden resimleri cekmek ve kullanmak icin izin alinmistir).

Resim 3. Bebegin kalca ekleminin goérinimi

</“K>
LainN

ALIEFENDIOGLU ve ark.
Larsen sendromu

Resim 4. Alt ekstremite grafisi

Hastanin kan tetkiklerinde hemogram, AST, ALT, LDH, iire,
kreatinin, sodyum, potasyum, kalsiyum, klor, fosfor ve tiroid
fonksiyon testleri normal idi. Abdominal ve transfontanel

ultrasonografi, ekokardiyografik inceleme, okdiler
degerlendirilme ve isitmesi normal olarak bulundu. Atipik yiiz
gorinimu ve eklem bulgulari nedeniyle Larsen sendromu
disiinilen hastada genetik mutasyon tespit edilmedi.
Hastamiz alt ekstremitelerdeki dislokasyonlarina yonelik olarak
ortopedi, ¢cocuk noroloji, plastik cerrahi ve fizik tedavi klinigi
tarafindan izlenmektedir.

Tartisma

Larsen sendromu kollajen doku yapimindaki bozukluk
nedeniyle olan, oldukga nadir gorilen bir hastaliktir. Sporodik
vakalar olmakla beraber otozomal dominat ve resesif gecis
de bildirilmistir [4,5]. Hastamizda akraba olan anne babanin
ikinci cocuguydu. Aile dykisu sorgulandiginda benzer eklem
bozuklugu olan, atipik ylz goérinimi olan birey olmadig
ogrenildi.

Larsen, 1950 yilinda 6 hastada biyik eklemlerde multiple
konjenital anomali ve yiiz anomalisi tanimlamistir. En carpici
bulgu olarak, basik ylz gorinimu, eklem dislokasyonu ve
ayaklarda ekinavarus deformitesi olarak tanimlamistir [1].
Bazen hidrosefali, hipertelorizm, burun koku basikhgi, genis
alin,yarik damak, el parmak anomalileri, vertebra anomalisi,
pelvik bobrek, tek umbilikal arter, tst ekstremitelerde kisalik,
karpal kemiklerde fazlalk, klinodaktili, parmak kemiklerinde
uzunluk ve silindirik olusum eslik edebilir. Hastalara genellikle
eklem problemlerinden dolayi agresif ortopedik yaklagim
gerekmektedir [4-6].

Hastamizda atipik ylz gorinimd, burun koku basikhgr,
hipertelorizm, inkomplet yarik damak, uzun el parmaklar,
bilateral kalca ve dizde dislokasyon ve dizlerde hiperekstansiyon
mevcut idi.

Larsen sendromuna eslik eden isitme kayiplarindan
bahsedilmistir [7]. Hastalarda eslik eden trakeomalazi ve
bronkomalazi ciddi solunum sikintisina neden olur [3].
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Hastalarin genetikincelemesisonucundakollagenyapimindaki
genlerde mutasyonlar tespit edilmistir. Literatlirde parsiyel
trizomi 1g ve monozomi 6p tespit edilmis vakalar bildirilmistir
[8]. Bizim hastamizin genetik analizinde genetik anomali tespit
edilemedi.

Konjenital diz dislokasyonu farkli formlarda ortaya cikabilir.
Basit  hiperekstansiyon  seklinde, tibianin  femurdan
sublokasyonu seklinde veya tibia ve femurda tam dislokasyon
seklinde olabilir. Genelde %60 tek tarafli goriilmektedir.
Tendonlarda fibrozis ve kisalma sonucu diger ortopedik
problemlerde olusabilir [8]. Hastamizda bilateral dislokasyon
mevcut idi.

Hastalarin ortopedik problemlerin tedavisi olduk¢a zordur.
Agresif yaklasim gereklidir. Bu hastalar yasitlarina gore geg
yurirler. ileri dénemlerde biyiik eklemlerde osteoartrit
gorulebilir [5,9].

ileri yasa kadar gelmis Larsen sendromlu kizlara gebelik 6ncesi
genetik danismalik verilmelidir. Hastaligin klinik bulgularinin
transvajinal ultrasonografi ile 15. gebelik haftasinda tespit
edilmesi mumkindir. Vakamizda gebeligin son aylarinda
eklem anomalisi tespit edilmisti. Ylz anomalisinden
bahsedilmemisti.  Gebelikteki ~ taramalarda prenatal
ultrasonografi ¢cok dnemlidir. Fetusun yizi mutlaka ayrintili
degerlendirilmelidir. Eklem dislokasyonlari yoninden dikkatli
olunmalidir. Eger anomali tespit edilirse eslik edebilecek
kardiyak defektler acisindan mutlaka fetal ekokardiyografi
yapilmalidir [10, 11].

Larsen sendromunun nadir de olsa olimcil formlan
bildirilmistir. Bu formlarin daha cok otozomal resesif gecis
ile oldugu distnilmektedir. Bu hasta grubunda eklem
anomalileri ¢ok ciddi seyredip genelde olim akciger
hipoplazisi nedeniyle olmaktadir [12,13].

Sunulan bu vakada eslik eden buyuk eklem ve yiiz anomalisi
nedeniyle Larsen sendromu dustinulmuistir. Hastamizda,
literatlrlerde belirtilen eslik edebilecek kardiyak anomaliler
[14,15] acisindan yapilan kardiyolojik inceleme de bikispit
aorta, mitral kapak prolapsusu, mitral yetmezlik, atrial septak
defekt gibi kardiyak anomaliler saptanmadi. Hastada atipik yliz
gorinimi ve inkomplet yarik damak vardi. Hasta bu sebeple
plastik cerrahi tarafindan takibe alindi. Bacaklarindaki major
eklem deformiteleri icin ise fizik tedavi ortopedi ve cocuk
noroloji tarafinda tedavi ve rehabilitasyon takibine alindi.

Cikar catismasi ve Finansman Beyani

Bu calismada cikar catismasi ve finansman destek alindigi
beyan edilmemistir.
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