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Olgu Sunumu  Case Report

Hallermann Streiff Sendromu: Olgu Sunumu
Hallermann Streiff Syndrome: A Case Report
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OZET

OkuUlo-mandibulo-dissefali olarak da bilinen Hallermann Streiff Sendromu (HSS) (OMIM 234100) nadir gérllen ve esas
olarak bas boyun bolgesindeki multiple konjenital anomaliler ile tani alan bir sendromdur. Genellikle sporadik olarak
ortaya ¢ikan bu sendrom, kusa benzer yiz gérinimu, mandibula ve maksilla hipoplazisi, gz ve dis anomalileri, deri
atrofisi ve ufak vicut yapisi ile karakterizedir. Bu olgularin %15’inde mental retardasyon gértimektedir. Stt ¢ocugu
déneminde yasami tehdit eden solunum problemleri, kigUk burun delikleri ya da kigUk ¢eneye ikincil glossoptozis ve
trakeomalaziye bagl solunum yolu tikanikligi nedeniyle gértlmektedir. Bu yazida, HSS’nun 6zelliklerini taglyan 2 aylik bir
olgu sunulmustur.

Anahtar So6zciikler: Dogumsal katarakt, Hallermann Streiff sendromu, Natal dis, Trakeomalazi

ABSTRACT

Hallermann Streiff Syndrome (HSS) (OMIM 234100) also known as oculo-mandibulo-dyscephaly is a rare disorder that
is principally diagnosed by multiple congenital anomalies localized in the head and neck region. This syndrome is usually
sporadic and characterized by a bird-like face, mandibular and maxillary hypoplasia, ocular and dental abnormalities,
skin atrophy and short stature. Fifteen percent of the patients are mentally retarded. They may have life-threatening
respiratory problems during early infancy because of the small nares and glossoptosis secondary to micrognathia
and tracheomalacia. In this report, we present a 2 -month-old girl with typical clinical features of the Hallermann Streiff

syndrome.
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GIiRIiS

Hallermann Streiff sendromu (HSS) esas olarak gdz, dis ve ylze
ait anomalilerle karakterize, ikinci brankial ark defektinden kay-
naklanan nadir gértlen bir sendromdur (1,2). En sk gdzlenen
klinik 6zellikler kusa benzer yliz gérinimu, mandibula ve mak-
siler hipoplazi, ¢zellikle burun Uzerindeki cilt atrofisi, dis ano-
malileri, konjenital katarakt, bilateral mikroftalmi, hipotirikozis ve
ufak vicut yapisidir (1,3). Genellikle sporadik olarak gorilmekle
birlikte nadir olarak otozomal resesif kalitim gosteren olgular bil-
dirilmistir (4,5). Tani fenotipik 6zelliklere ve Francois kriterlerine
gore yaplimaktadir. Hastalarda bas boyun bdlgesindeki yapisal
anomalilere bagl olarak solunum yetmezIigi, beslenme zorlugu,
akciger enfeksiyonu, kor pulmonale ve uyku apnesi gibi hayat
tehdit eden komplikasyonlar gelisebilir (4,6,7).

OLGU SUNUMU

iki aylik kiz hasta kilo alamama sikayeti ile poliklinigimize basvur-
du. Oykisiinden aralarinda birinci derecede akrabalik bulunan
42 yasindaki anne ile 45 yasindaki babanin dokuzuncu ¢ocugu
oldugu &grenildi. Hastanin miadinda normal vajinal yolla 3400
gr. olarak dogdugu, annenin gebelik sirasinda bir sorun yasa-
madigdl, ailede dogumsal malformasyon veya kalitsal bir hastali-
Ja sahip birey olmadigi 6grenildi. Fizik incelemede; vicut agirlig
3180 gr (<3 persentil), boy: 53 cm (<3 persentil), bas cevresi:
34 cm (<3 persentil) olarak belirlendi. Bas boyun muayenesinde
dismorfik bir yiz gdérindmune sahip olan hastanin bilateral mik-
roftalmisi, mavi sklerasi, mikrognatisi, mandibular hipoplazisi,
gaga burnu, retrovert yerlesimli aurikulasi, natal disi ve yiksek
damagi vardi (Sekil 1A, B). Postnatal belirgin gelisme geriligi ve
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Sekil 1A, B: Olgumuzun bilateral mikroftalmisi, mavi sklerasi, mikrognatisi, mandibular hipoplazisi, gaga burnu, retrovert yerlesimli aurikulasi, natal
disi ve ylksek damagi vardi .

inspiratuar stridorun eslik ettigi trakeomalazisi gortldu. Diger
fizik muayene bulgularinda 6zellik yoktu.

Laboratuvar incelemesinde hematolojik ve biyokimyasal de-
Gerleri, tam idrar tetkiki ve kan gazlan normal sinirlardaydi.
Hastanin batin ultrasonografisi ve ekokardiografisi normal
olarak bulundu. G&z konsUltasyonunda mikroftalmi ve bilateral
katarakt tespit edildi. Periferik kan hicre kilttGriinden elde edi-
len karyotip analizinde kromozom analizi normal 46,XX olarak
bulundu. Hasta pediatrik genetik béltimine danisildi ve var olan
klinik ve dismorfik bulgulariyla HSS tanisi konuldu. Aileye kalitsal
hastaligr ile ilgili genetik danismanlik verilerek izleme alindi ve
g6z bolimunce katarakt ameliyati yapildi.

TARTISMA

Hallermann Streiff Sendromu nadir gortlen ve esas olarak bas
boyun bdlgesinde, dzelliklede ylz bdlgesinde gdzlenen, mul-
tiple konjenital anomaliler ile tani alan bir sendromdur. ik olarak
1893 yilinda Aubry tarafindan tam oOzelliklerini tagsimayan bir
olgu bildiriimis olmakla birlikte, 1948 yiinda Hallermann ve 1950
yilinda Streiff tarafindan tanimlanmistir. 1958 yilinda Francois
literatUrdeki 22 olguyu inceleyerek sendromun tanisal kriterlerini
olusturmustur (1,4,5,8) (Tablo ).

LiteratUrde 1982 yilindan beri bildirilen yaklagik 150 olgu mev-
cuttur (4,8). 1991 yiinda Cohen yaptigl calisma ile Francois
kriterlerinin, olgulardaki gortime sikligini bildirmistir (9) (Tablo II).

Tani alan olgularin bu kriterlerden en az 5 tanesini igerdigi, 6zel-
likle katarakt ve mikroftalminin tanida ¢ok énemli oldugu vurgu-
lanmistir. Ulkemizde ilk olgu Balci ve ark. (10) tarafindan 1971
yilinda yayinlanmistir. Sendromun etiyolojisi halen tam olarak ay-
dinlatlamamistir. Annenin gebelikte gecirdigi viral enfeksiyonlar,

kullandidr ilaglar, toksine maruz kalmasi ve baba yasi etiyolojide
sorumlu tutulmaktadir (1,2). Imamura ve ark. (11) bildirdikleri
bir olguda annenin gebeliginde rubella enfeksiyonu gegirdigini
ve hamileliginin ik trimestrinde bazi ilaglar kullandigini tespit
etmisler ve sendromun buna bagli olarak ortaya ¢ikabilecegini
dustnmuslerdir. Kirzioglu ve ark. (2) bildirdikleri 4 yasindaki
erkek olgunun 6ykistnde, annenin gebeligin ik trimesterde ki
kez sulbaktam ampisilin tedavisi aldigi vurgulanmistir. Bazi ol-
gularda GJ1A gen mutasyonu ve yapisal kromozom anomalileri
gosterilmekle birlikte, bircok olguda kromozom analizi normal
bulunmustur (8,12,13). Bizim olgumuzda, yukarda belirtilen

Tablo I: HSS tani kriterleri.

1. Dissefali ve kusa benzer yliz gérintimu

2.Anormal disler

3. Konjenital katarakt

4. Bilateral mikroftalmi

5. Orantil boy kisalidi

6. Hipotrikozis

7.Ozellikle burunda belirgin cilt atrofisi

Tablo II: HSS Klinik 6zelliklerin gérilme siklidr (9).

Klinik Ozellikler Sikhk (%)
Dissefali 98-99
Katarakt 81-90
Mikroftalmi 78-83
Dis anomalileri 80-85
Hipotrikozis 80-82
Cilt atrofisi 68-70
Orantil boy kisaligi 45-68
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etiyolojik bir faktdr saptanmadi, ailede benzer hastalik dykusu
yoktu ve kromozom analizi normaldi.

Genellikle HSS’lu olgular sporadik olarak gértlmekle birlikte
Dennis ve ark. (6) HSS'li iki kardes bildirerek otozomal resesif
ya da ebeveynlerdeki gonadal mozaisizim olasiligini éne sur-
mdglerdir. Sundugumuz olguda akraba evliliginin bulunmasi,
Ulkemizde 6zellikle Adana bdlgesinde akraba evliliginin yiksek
oranda bulunmasi nedeniyle rastlantisal bir durum olabilecegi
gibi, nadir olarak hastaligin otozomal resesif kalitim gdsteren bir
formunu da dusundurebilir.

Olgumuzda tani kriterlerinden bes tanesi mevcuttu. HSS’lu ol-
gularda en dnemli sorunlardan birisi gbz bulgulart olup olgularin
%90’ Inda katarakt gortimektedir. Katarakt ve mikroftalmi yoksa
tani stiphe ile kargilanmalidir (4). Literattirde bildirilen diger goz
bulgular nistagmus, sasilik, mavi sklera, mikrokornea, kas ve
kirpiklerde dokulme, asagdl donuk palpabral fissur, aniridi, g6z
tansiyonu ve fundus anomalileri seklinde siralanabilir (3). Bizim
hastamizda g6z bulgusu olarak mikroftalmi, katarakt ve mavi
sklera vardi. Hastamiz katarkti nedeniyle gbz bolimu tarafin-
dan ameliyat edildi. HSS’li hastalarda gdrme fonksiyonunun
korunmasi igin katarakti olan olgularda erken dénemde cerrahi
midahale 6nerilmektedir (1).

HSS’li hastalarda g&z bulgularinin yaninda tipik olan kus benzeri
ylz géruntmu karakterisitiktir. Gaga burun, kicUk agiz, yUksek
damak ve mikrognati mevcut olup hastalar yandan bakildiginda
papagan gérindmuine benzer. Saclar ince, seyrek, kirlgan ve
genellikle acik renklidir. Hipotirikozis sik goértlen bir klinik bul-
gu olup genellikle bas bolgesinde lokalizedir. Dogumda skalp
bolgesindeki saclar normal olup sonradan seyrelip dokulerek
alopesi, kas ve kirpiklere de dokilme gérilmektedir (4,5). Ol-
gumuzda HSS’ye 6zgU kraniyofasiyal dismorfik bulgular tespit
edilirken, hipotrikozis gortimedi.

Hastalardaki tani kriterlerinden bir tanesi olan cilt atrofisi 6zellikle
yUz bélgesinde ve burun Uzerinde tipiktir. Cilt ince ve parlaktir.
Telenjektazive cafe-au-lait eslik edebilmektedir (3-5). Hastamiz-
da oldugu gibi cilt bulgularina her olguda rastlanmamaktadir.
HSS'li olgularin %50-80’de dis anomalileri bulunmaktadir. Ne-
onatal ve ekstra dis, mine hipoplazisi, kalici dislerin erken ¢ik-
masl, malokllzyon, dn diglerin kalabalik gcikmasi sendroma eslik
eden diger oro-dental anomalilerdir (2). Natal dis HSS disinda
Ellis-van Creveld ve Sotos sendromlarinda da gdérulmektedir.
Pallister-Hall, Meckel Gruber gibi sendromlarda ise nadiren
natal dis olmaktadir (14,15).

Olgularin 1/3'ntn premattre ve/veya dogum kilosunun dusuk
oldugu ve 2/3’de postnatal gelisme geriligi oldugu bildirilmistir
(7). Etkilenen olgularin %50-65’inde orantili boy kisaligi mevcut-
tur (1-5). Nadiren iskelet sistemi anomalileri de bildirilmistir. ince
kalvarium ve wormian kemikler, suturlerin ossifikasyonunda
gecikme, ince ve zayif kaburga, uzun kemiklerin metafizinde
genisleme HSS’li hastalarda gorulen iskelet anomalileridir (7).
LiteratUrde intrauterin ve postnatal spontan frakturlerin géralda-
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gu olgular bildirimistir (6,15). Bu olgular tipik yiz gérinimu ve
g6z bulgulan ile osteogenezis imperfektadan ayrilir. Hastalarda
mental gelisim genellikle normaldir. Hipogenitalya, kriptorsi-
dizm, hipospadias, klitoral blyume, blylime hormonu ve IGF-1
eksikligi, konjenital kalp hastaliklari sendroma nadir olarak eslik
eden Klinik 6zelliklerdir (7,17).

Benzer fenotipik dzelliklere sahip olmasi nedeni ile ayiric tanida
Rothmund-Thompson sendromu, Bloom sendromu, Progeria,
Wiedemann-Rautenstrauch Sendromu ve Seckel sendromu
dUstnulmelidir. Rothmund-Thompson ve Bloom sendromun-
da HSS’dakine benzer ylizde telenjektazi ve cilt atrofisi vardir
ancak HSS’deki tipik yuz goérinimu ile ayird edilir. Progeria ile
ayrmi gz bulgular ve mikrognati ile yapilir. Wiedemann-Rau-
tenstrauch Sendromu ve Seckel sendromunda benzer bulgular
olmakla birlikte gbz bulgularinin varligi ve Seckel sendromunda
cilt tutulumunun ve natal disin olmamasi ile ayirici tani yapilma-
lidir (4).

Olgularda solunum problemi kigUk burun delikleri ya da mik-
rognatiye ikincil glossopitozise bagl obstrikslyon nedeniyle
gorilmektedir. Ust solunum yolundaki yapisal anomaliye bagl
olarak hastalarda yasami tehdit eden beslenme problemleri,
tekrarlayan akciger enfeksiyonlar, solunum yetmezIigi, uyku
apne sendromu ve kor pulmonale gelisebilmektedir (4,5,18).
Ust solunum yolu ile ilgili problemlerin dzellikle yenidogan dé-
neminde oldugu bildirilmistir (19). Hastalarda kicuk agdiz, gelis-
memis temporo-mandibular eklem nedeni ile hava yolu agmak
ve entlibasyon oldukga zordur. Literatirde solunum problemi
nedeniyle trakeostomi agilan olgular bildiriimistir (20). Bizim
hastamizda inspiratuar stridor ve trakeomalazi mevcut olup be-
lirgin solunum sikintisi yoktu. HSS'li hastalarin takibinde 6zellikle
yasamsal 6nemi olan deformitelerin duzeltiimesine dncelik veril-
melidir. Gorme kaybinin dnlenmesi igin katarakti olan hastalara
erken asamada cerrahi mudahele yapiimalidir. Rinoplasti, burun
ve gene kemigini ilgilendiren cerrahi mudahaleler ileri yaslarda
yapllabilir (20).

Sonug olarak, bu makalede HSS’lu bir olgu sunularak, has-
talarda hayati tehdit edebilecek solunum yolu problemlerinin
yaninda, dogumsal katarakt gibi diger patoljilerin variginin da
multidisipliner bir yaklasimla dikkatle degerlendirimesi geregi
vurgulanmistir.
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