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Olgu Sunumu

Bir olgu sunumu: Cerebro-Oculo-Facio-Scletal Sendrom
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OZET

Cerebro-Oculo-Fasio-Skeletal Sendrom nérojenik
artrogripozis,mikrosefali ve mikroftalmi ile
karakterize olan genetik bir sendromdur. Kalitim
sekli otozomal resesiftir. Bu yazida bu sendrom ile
uyumlu fizik anomalileri olan yenidogan
sunulmugtur. Bu ¢ok nadir goriilen hastaligi literatiir
15181 altinda tartismay1 amagladik.

Anahtar Kelimeler: Cerebro-Oculo-Facio-Skeletal
Sendrom, yenidogan

SUMMARY

Cerebro-oculo-facio-scletal syndrome: A case
Report

Cerebro-oculo-facio-skeletal(COFS) Syndrome is
a genetic syndrome characterized by neurogenic
arthrogryposis, microcephaly and microphtalmia.
Inheritance is autosomal recessive. Here we report
a newborn who has physical anomalies associated
with COFS. We aimed to discuss this rare disorder
under the light of literature.
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GIRIS

Cerebro-oculo-facio-skeletal Send-
rom(COFS), fenotipik 6zellikleri ile siklikla
dogumda tan1 alan, santral sinir sisteminin
konjenital agir dejenerasyonu ile karakterize
otozomal resessif gegisli bir sendromdur(1).
Ilk kez 1974 yilinda Pena ve Shokeir tarafindan
tanimlanmigtir. Etkilenen bebekler normal
dogum agirhiginda dogarlar, ancak yeterli kalori
alinimina ragmen dogumdan sonra biiyiime
olmaz.

Prognozlar1 agirdir, genellikle
pulmoner enfeksiyonlar nedeni ile 5 yasindan
once kaybedilirler(2). Klinigimize dismorfik
bulgular1 nedeni ile yatirilan ve COFS ile
uyumlu bulgular1 olan bu olgu nadir
gortildiigii igin sunulmustur.

OLGU

39 yasindaki annenin {clnci
gebeliginden tigiincii yagsayan olarak dogan
5 saatlik erkek bebek dismorfik bulgulari
oldugu igin multiple konjenital anomali 6n
tanis1 ile hastanemize sevkedildi.
Hikayesinden takipli, sorunsuz gecen
gebeligin ardindan miadinda, sezaryen ile
3000 gram olarak dogdugu, Apgar skorunun
1. dk 8, 5. dk’da 9 oldugu 6grenildi. Anne ve
baba arasinda akrabalik yoktu, birinci ve
ikinci gocuklar: saglikliydi. Annenin antenatal
oykiisiinde ilag kullanimi, enfeksiyon ya da

bagka bir hastalik gecirme, radyasyona
maruziyet saptanmadi. Soygegmisinde
herhangi bir 6zellik yoktu.Fizik muayene-
sinde viicut agirligi 3080 g( 25 p ), boy 48
cm( 10 p ), bas gevresi 32 cm(< 3 p) idi.
Genel durumu iyi olan hastada 6n fontanel
1x 1 cm, burun kokii belirgin, kisa filtrum,
mikro-retrognati, diistik-genis kulaklar, asagi
cekik gozler ve hipertelorizm mevcuttu
(Resim 1). Ttim eklemlerde simetrik fleksiyon
kontraktiirii vardi. Bag parmak avug iginde,
eller yumruk seklinde, ayak ikinci ve tigiincii
parmaklar: tistiiste binmisti (Resim 2).
goriintillemesinde optik atrofi, temporal ve
hipokampal giruslarda agirlikta olmak {izere
hipoplazi saptandi. Hastanin periferik kan
lenfositlerinden yapilan kromozom analizi
46 XY ile uyumlu idi ve yapisal anomaliye
rastlanilmad.

Resim 1: Mikro retnognati diigiik kulak
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Resim 2: Ellerin bagparmak avug iginde gorintimi
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Dogumsal metabolik hastalik taramasi
herhangibir patolojiye rastlanilmadi. BERA
testinde sensorinoral isitme kayb1 saptanda.
Kalca grafisi coxa valga ile uyumlu idi. Cekilen
diz ayak grafisinde ikinci metatars arka
yerlesimli idi. Ortopedi ve fizik tedavi
konstiltasyonlar: sonucunda pasif egzersizler
onerildi. Hasta gocuk noroloji polikliniginden
takip edilmek tizere taburcu edildi.

TARTISMA

COFS, norojenik artrogripozis, ciddi
fasiyal anomaliler ve beyin gelisim bozuklugu
ile karakterize otozomal resesif gegen bir
sendromdur. Intrakraniyal kalsifikasyon
yerlesim yeri agisindan patognomoniktir.
Lentikiiler nukleus ve beyaz cevheri tutar(3).
GOz bulgularinda bizim olgumuzda oldugu
gibi katarakt, blefarofimozis, mikroftalmi
karakteristiktir(4). Fizik muayenede opak
kornea dikkati gekebilir. Cok nadir goriilen
ve prognozu oldukga agir olan bu sendromlu
bir olgu prenatal tan1 alabilmigtir. Sendromun
tipik bulgularindan olan mikroftalmi real-
time ultrasonografi ile saptanabilir(5).
Gebeligin erken donemlerinde tiim beyin
hiicreleri etkilenebilir. Bu giine kadar
bildirilen ve noropatolojik inceleme
yapilabilen olgularda g¢ok gesitli gelisim
anomalileri saptanmistir. Bunlarin sonucu
olarak etkilenen olgularda agir mental
retardasyon vardir(6,7).

Lerman-Sagie ve arkadaslari(5)
osteopetrozis ve muskuler dejenerasyon ile
birliktelik gosteren infant bildirmislerdir. Bu
dejenerasyon da sinir sisteminde oldugu gibi
intrauterin erken dénemlerde baslamaktadair.
Cizgili kas biyopsisinde dejenerasyonu
gostermiglerdir. Bu nedenle sendromun
konjenital muskuler distrofiler igersinde
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incelenmesini 6nerenler vardir(7). Ayrica
kohlear sinir dejenerasyonuna bagli olarak
igitme kaybi1 bulunan bir olgu da
bildirilmistir(8). Bizim olgumuzda da igitme
kayb1 saptanmigtir. Bu sendromlu olgularda
bu nedenle igitme fonksiyonlarinin taranmasi
yapilmalidir. COFS nadir goriildiigii igin bu
hastalar arttikca etiolojiye yonelik daha fazla
aragtirma yapilabilecegini diistindiigiimiizden
erken donemde tani alan bu olgumuzu tim
ozellikleri ile sunmay1 uygun gordiik.
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