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OZET

Nager tipi akrofasiyal disostoz (NAFD) nadir goriilen
ve karakteristik uzuv anormallikleriyle kendini
gbsteren bir genetik bozukluktur. Ik vaka 1908
yilinda Slingenberg tarafindan ortaya koyulmus olup
az rastlanan ve zor tani konulan sendrom olmaya
devam etmektedir. Vakamizda belirgin retrognati,
yarik damak, disiik kulak, bas parmak ve radius
yoklugu, kisa kol-kol deformitesi mevcuttur. Sag elde
ise 3. ve 4. parmakta sindaktili mevcuttur. Vakamizda
vertebra anomalisi de bulunmaktadir. Literatiirde az
rastlanan Nager sendromu ile ilgili daha o6nce
bildirilmis vakalarla benzer 6zellikler tasimaktadir.
Nager sendromu, karakteristik malformasyonlar ile
taninir.  Bu vakada, nadir goriilen bir sendrom olan
Nager Sendronu ve ebelik bakimina dikkat ¢ekmek
amaclanmistir.
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Yenidogan, Yenidogan yogun bakim
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Sorumlu yazar:

ABSTRACT

Nager-type acrofacial dysostosis (NAFD) is a rare
genetic disorder characterized by characteristic limb
abnormalities. The first case was described by
Slingenberg in 1908 and it remains a rare and difficult
to diagnose syndrome. Our case had marked
retrognathia, cleft palate, low ear, absence of thumb
and radius, and short arm-limb deformity. On the right
hand, there is syndactyly of the 3rd and 4th fingers.
Our case also had vertebral anomaly. It has similar
features with previously reported cases of Nager
syndrome, which is rare in the literature. Nager
syndrome is recognized by its characteristic
malformations. This case aims to draw attention to
Nager Syndrome, a rare syndrome, and midwifery
care.
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GIRIS

Nager tipi akrofasiyal disostoz (NAFD) nadir goriilen bir bozukluktur (1). Nager
sendromu 1 ve 2. brankiyal arklarin gelisimsel bozuklugunda nadir goriilen bir genetik
hastaliktir (2). Bu sendromun yaklasik olarak yarisindan SF3B4 genindeki mutasyonlar
sorumludur (3). i1k vaka Slingenberg tarafindan 1908’de rapor edilmistir. Ancak farkli bir antite
olarak ilk defa 1948°de Felix Robert Nager ve Jean Pierre de Reynier tarafindan tanimlanmistir
(4,5). Cogu vakalar sporadik olsa da otozomal baskin ve otozomal resesif kaliim da
bildirilmistir (6). Bu tip hastaliklar da tam1 koymak c¢ok zor olabilir. Hastaligin biitiin
semptomlar1 her hastada bulunmaz (7). Nager sendromu birgok sendromla karistirilabilir. Bu
sendromlar arasinda radyal bobrek sendromu, Fanconi anemisi ve Vertebral, Holt-Oram
sendromu, fasio aurikiilo radyal displazi, Anal atrezi, Kardiyak, Trakea, Ozofagus, Bobrek ve
Ekstremite birlikteligi sayilabilir. Ayrica Nager sendromu ile Ortiisen Treacher Collins,
Goldenhar ve Pierre-Robin sendromlarinda kraniyofasiyal 6zellikler bulunabilir ancak bu
sendromlarda karakteristik uzuv anormallikleri goriillmemektedir (8) Nager sendromunu
degerlendirirken derecelere gore degerlendirme yapilmaktadir. Hafif siddetli olabilecegi gibi
oliime yol agabilecek siddette de olabilmektedir (9). Literatiirde nager sendromlu kisilerin
ileriye doniik zamanda zekalariyla alakali bir probleme rastlanmamustir (7). Bu sendromda
genellikle birkag vaka diginda kalp normaldir (6) Dogustan olmayip sonrasinda fark edilen
hastaliklar da olabilir. Hem erkekler hem de kadinlar esit derecede etkilenir. Nager sendromlu
hastalarin zekas1 normaldir (7). Literatiirde bugiine kadar ¢ok az vaka rapor edilmistir (6). Bu
vaka literatiirdeki diger vakalardan farkli bir 6zellik olmamakla birlikte Nager sendromuyla
uyumlu malformasyonlart mevcuttur. Nadir goriilen bir rahatsizlik olmasi nedeniyle literatiire
katki sunulmasi amaciyla ¢alisma yapilmistir. Vakanin ayirt edici 6zeliklerinin bulunmasiyla
birlikte nadir olan farkli anomalileri ve bir bir¢ok malformasyonun bulunmasi vakanin
sunulmasi i¢in Oncelik olusturmustur. Bununla birlikte yeni karsilagilacak olas1 Nager vakalar
icin tan1 koymada kolaylik saglamasini kolaylastiracaktir. Bu makale, nadir goriilen ve yogun
bakim gerektiren bir olgu olmasi nedeniyle yenidogan yogun bakimlarinda c¢alisan ebelerin

Nager sendromlu yenidoganlarin bakimlarinda yol gosterici olacag: diisiiniilmektedir.

VAKA SUNUMU
Amacg
Bu vakada, nadir goriilen bir sendrom olan Nager Sendronu ve ebelik bakimin

sunulmasi amaglanmistir.
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Vakaya Ait Veriler

Vaka yenidogan yogun bakim iinitesinde takip edilmektedir. Arastirmaya baslamadan
once yenidoganin ebeveynlerine bilgi verilmistir. Ayrica so6zel ve yazili onam formu alindiktan
sonra arastirmaya baslanmistir. Anne 43 yasindadir. Annenin tibbi dykiisiinde 6nemli bir bulgu
bulunmamaktadir ve anne gebelik takiplerini diizenli yaptirmigtir. Gebeligin baslangicinda
yapilan ultrasonografide (USG) ikiz bir gebelik tespit edilmis ancak ikiz esinde Twin Reversed
Arterial Perfusion (TRAP) sendromu gelismistir. Gebelik haftasi ilerledikge ikiz esinin fetal
gelisimi  gerilemistir.  Gebeliginin  16. haftasinda perinatoloji uzmam tarafindan
degerlendirilmis ve genetik tahliller sonucunda bir problem tespit edilmemistir. Gebelik
takiplerinde gestasyonel diyabet tanist alan anne bu siiregte herhangi bir tedavi almamis diyet
ile kan sekeri kontrol altina alinmistir. Esi ile akrabalik durumu bulunmayan annenin 3. gebeligi
ve ikinci yasayan bebegidir. Hastaneye gebeliginin 34. haftas1 i¢inde erkan membran riiptiirii
ve kontraksiyonlarinin baslamasi nedeniyle basvurmustur. Gegmis sezaryeni bulunan anne
gecirilmis sezaryen ve erken membran riiptiiri (EMR) tanisiyla acil sezaryene alinmustir.
Yenidogan prematiire ve solunum sikintis1 nedeniyle yenidogan yogun bakim iinitesine transfer
edilmistir. Yenidoganin fizik muayenesinde; agirligi 2050 gram, boyu 45 cm ve bas ¢evresi 33
cm’dir. Kulak kepgesinde iki tarafli dis kulak kanali ve kulak kepgesi atrezisi mevcuttur.
Boyunda sag yonde tek tarafli hareket kisithiligi vardir (Resim 1). Gozlerinde, goz kapaklarinda
ve alt kirpiklerinde anormal bulgu gézlenmemistir. Ayrica yarik damagi bulunan yenidoganin
dudak yapis1 normaldir. Cenesi hafif geridedir (retrognati) (Resim 2). Umblikal kordu, tek arter

ve tek venden olugmaktadir.
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Resim 1: Boyunda saga hareket Resim 2: Retrognati
kisithihg:

Ust ekstremitelerinde sol &n kolu kisa olup, el bileginden i¢ rotasyon mevcuttur. Sol
elde 4 parmak bulunmaktadir ve sol bas parmak eksiktir. (Resim 3) Yakalama refleksi
gozlenmemistir. Sag elde 5 parmak vardir, ancak 3. ve 4. parmakta sindaktili mevcuttur. Alt
ekstremite muayene bulgular1 normaldir. Kas-iskelet sistemi anomalileri tanilamak amaciyla
yapilan USG incelemesinde vertebralarda malformasyonlar tespit edilmistir (Resim 4).

Yenidoganin i¢ organlarinin incelenmesi i¢in yapilan USG’de at nali bobrege (renal
flizyon) sahip oldugu ve safra kesesinde sludge (camur) mevcuttur. Laboratuvar sonuglarindan

kan ve idrar bulgular1 normal degerler araligindadir.

Resim 3: Sol kolda ice rotasyon Sol Resim 4: :Retrognati, sol kolda
kolda radius yoklugu, sol elde bas Radius yoklugu, vertebra anomalisi
parmak eksikligi
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Ebelik Bakimi

Yapilan fizik muayene ve tahlil sonuglarina gore yenidogan yogun bakim iinitesinde
takibe alinan yenidoganin rutin hekim tedavileri ve dogum sonrast vital bulgularin takibi, genel
hijyen bakimlar1 gibi yenidogan yogun bakiminda uygulanan rutin ebelik bakimi diizenli olarak
devam etmistir. Bu kapsamda ilk kan gazi sonucuna gore hood i¢i oksijen takibi yapilmistir.
Oksijen satiirasyonlart %98 -99 sinirlarinda seyretmeye basladiktan sonra kiivoz ici %21
oksijene gecilmistir. Yenidoganin sol kolu malformasyon nedeniyle kullaniimamaktadir.
Hidrasyonu ve siv1 elektrolit dengesini saglamak amaciyla sag koldan agilan intravenoz (IV)
katater ile intravendz siv1 tedavisi baglanmistir. Orogastrik sonda (OGS) takilarak ilk giin 3cc
anne siitii/formal mama ile beslenmesine baslanmstir. ikinci giin takiplerinde kiivoz i¢i O
takibine devam edilmistir ve satlirasyonlar1 normal sinirlarda takip edilmistir. IV siv1 tedavisi
planlanarak tedavileri yapilmistir. Beslenmesine OGS ile giinde sekiz kez 3 cc olarak (8X3cc)
olacak sekilde anne siitii/formal mama ile devam edilmistir. Rutin giinliik yenidogan
bakimlara (alt temizligi, géz-agiz bakimi vb.) yapilmistir. Yapilan kan tahlilinde total
bilirubin seviyesi 10 mg/dl iizerinde Olgiilmesi sebebiyle aralikli fototerapi baglanarak
fototerapi goren bebeklerde uygulanan ebelik bakimlarina devam edilmistir. Ugiincii giin rutin
tedavileri devam edilmistir. Dordiincii giin kiivoz i¢i O2 ve OGS besleme kesilmistir. Oda i¢i
02 ye gecilmis ve anne siitii verilmeye baglanmistir. Rutin kontrol muayenesinde boyun 6n
yliziinde fark edilen 6demden dolay1 USG yapilmistir sonugta anormal bulgu gézlenmemistir.
Yenidoganin saglik durumu diizenli olarak izlenmis ve tedavi plani buna gore diizenlenmistir.
Giinliik kilo takibi yapilmistir ve giinliik kilo artis1 gdzlenmistir. On iki giin boyunca rutin
ebelik bakimlar1 ve takipleri yapilan yenidoganda anormal bir bulgu gelismemistir. Kilo
takipleri, IV tedaviler, beslenme ve bakim gereksinimleri saglanmistir. Anne ve aile anne siitii
ile beslenme konusunda tesvik edilmis ve desteklenmistir. Ayrica anneye ve aileye anne siitii
ile ilgili olarak egitim verilmistir. On iki giinliik takip ve tedavi sonucunda yenidoganin taburcu
edilmesine karar verilmistir. Taburcu edilen yenidoganin ailesine evde bakiminin saglanmasi,
diizenli doktor kontrollerinin yapilmasi, yenidoganin renal anormallikler agisindan takibi i¢in
diizenli nefroloji kontrollerinin ayarlanmasi, yenidoganin ekstremite anomalileri agisindan
takibi i¢in diizenli ortopedi kontrollerinin ayarlanmasi konularinda taburculuk egitimi
verilmistir.

TARTISMA

Nager sendromu, son derece nadir goriilen bir genetik hastaliktir. Bu hastalik 1. ve 2.
brankiyal arklarin gelisimsel bozuklugu sonucunda ortaya ¢ikar ve yiiz- el anomalileri ile

karakterizedir (2). Bizim vakamizda kulak kepgesinde iki tarafli dis kulak kanali ve kulak
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kepgesi atrezisi mevcuttur. Literatiirde yapilan vaka sunumlar da bizim vakamiza benzer
sekilde dis kulak yolu malformasyonlari oldugunu belirlemislerdir (2,6,9). Kulak kepgesi
anormallikleri, genellikle iki taraflidir. Bu tantya sahip yenidoganlarda dis kulak kanali ve kulak
kepcesi atrezisini goriilebilir ve yaklasik %60'inda iletken sagirliga neden olabilir. Bu nedenle
muayene sirasinda yenidogan dikkatli bir sekilde degerlendirilmelidir (10) .

Vakamizda regranati (kiigiik cene), yarik damak, at nali bobrek, iist ekstremite
anomalileri, kas-iskelet sistemi anomalileri mevcutken alt ekstremite anomalileri
gozlenmemistir. Literatiirde de bu vakalarda bildirilen alt genede (mandibula), hipoplazi (kiigiik
gelisim) ve agiz agikliginda kisithilik gibi belirtiler ile bobrek anomalileri, iist ekstremite, alt
ekstremite ve kas iskelet sistemi anomalileri mevcuttur (5,11,12)Nager sendromu, nadir
goriilmesine ragmen, etkilenen bireylerin yasam kalitesini onemli dlgiide etkileyebilir ve
multidisipliner bir yaklasim gerektirebilir. Prenatal tan1 miimkiindiir. Ancak, tiim semptomlar
her hastada goriilmedigi i¢in semptomlara yonelik tedavi belirlenmelidir. Bu semptomlar
genellikle kraniyofasiyal (mandibulofasiyal) bolge ve ekstremite anormalliklerine gore
diizenlenmelidir (4). Literatiirde de belirtildigi gibi ekstremite anormallikleri bizim vakamiza
benzer olarak uzun kemiklerde kisalik, kol ve bacak kemiklerinin normalden daha kisa olmasi,
parmak anomalileri, parmaklarda eksiklikler, ek parmaklar veya parmaklarin normalden farkl
sekilde gelismesi, dirsek eklemlerinde anormallikler, el bilegi ve el kemiklerinde anormallikler
gibi bulgular1 icermektedir. Bizim vakamizda oldugu gibi bazi hastalarda bu malformasyonlar
belirgin olabilir. Ayrica malformasyonlar bir arada gorebildigi gibi sadece iist ekstremitede de
gorilebilir (11,13).

Vakamizin tedavi ve bakiminda rutin multidisipliner bir yaklasim devam etmistir.
Taburculuk sonrasi takip ve tedavileri planlanmistir. Literatiirde tedavinin genellikle cerrahi
miidahaleleri ve rehabilitasyon programlarini igeren multidisipliner bir yaklagimi olmasi
gerekliligi ifade edilmistir. Bu tedaviler i¢inde mikrognati (¢ene kemiklerinin normalden kiigiik
olmas1), malar hipoplazi (diizlesmis yanaklarin), zigomatik kemikte ve maksillada hipoplazi,
yaritk damak veya yiiksek damak gibi semptoma 6zel tedavi plani bulunmaktadir (1,10)
Vakamiz iginde taburculuk ile yenidogan tedavi plan ve kontrolleri multidisipliner olarak
planlanmuistir.

SONUC VE ONERILER

Nadir goriiler Nager sendromu vakamizda genel fizik muayenesi literatiirle benzerlik
gostermistir. Genel goriinlim itibari ile Nager sendromlu bebekleri tanimlayan vakamizda
tedavi ve ebelik bakimlarinda takip, tedavi ve multidisipliner yaklasimin 6nemli oldugu

belirlenmistir. Bu hastalarda 6zellikle multidisipliner bir ¢alisma ile dogumsal ekstremite
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anomalilerini izlemek, gelisimini degerlendirmek ve gerektiginde tedavi yontemleri 6nermek
icin gereklidir. Ebelik bakimi kapsaminda takip, egitim ve danigmanlik rolleri 6nemlidir. Rutin
yenidogan takiplerinde ayrintili degerlendirme yapilmali ve olusabilecek sorunlarda hizli
miidahale ve yonlendirme yapilmalidir. Hastaligin dogru bir sekilde tanimlanmasi ve tedavi
edilmesi, hastalarin yasam kalitesini artirabilir ve potansiyel komplikasyonlar1 azaltabilir. Bu
slirecte de ebelik yenidogan takip ve bakimlar1 nemlidir.

Tesekkiir: Ebeveynlere katkilari i¢in tesekkiir ederiz.

Finansal Destek: Bu arastirma, herhangi bir destek ya da 6zel hibe almamustir

Cikar Catismasi: Yazarlarin  beyan edecek herhangi bir c¢ikar catigsmasi
bulunmamaktadir.

Etik Onay: Ebeveynlerden yazili onami alinmistir (Ebeveynlerden yazili onami alinmis
olup, Etik izin olgu sunumu oldugu i¢in alinmamustir).

Aydinlatilmis Onam; gerekliyse yazili aydinlatilmis onam alindig belirtilmelidir.

Yazar Katkilari: Yayin ve bilgiler i¢in kiginin onami alinmistir.

Aciklamalar: Bu vaka sunumu 10. Uluslararast 14. Ulusal Ebelik Ogrencileri

Kongresinde Sozel Bildiri olarak sunulmustur.
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