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3C (Ritscher-Schinzel) Sendromunda Nadir GérUlen Bir Bulgu:

Hipospadias

3C (Ritscher-Schinzel) Syndrome with a Rare Sign: Hypospadias

Fatma Nur SARI, Evrim ALYAMAGC DIZDAR, Suna OGUZ, Ugur DILMEN

Dr. Zekai Tahir Burak Kadin Saghigr Egitim ve Arastirma Hastanesi, Neonatoloji Klinigi, Ankara, Turkiye

OZET

Ritscher-Schinzel veya kraniyo-serebello-kardiyak sendrom olarak da adlandirlan 3C sendromu nadir gérllen, otozo-
mal resesif gegisli kraniyofasiyal, serebellar ve kardiyak anomalilerle karakterize bir sendromdur. Burada 3C sendromun-
da nadir bir bulgu olarak hipospadiasi olan bir olgu sunulmaktadir.

Anahtar Soézciikler: Hipospadias, Kraniyo-serebello-kardiyak sendrom, 3C sendromu

ABSTRACT

The 3C syndrome, also known as the Ritscher-Schinzel or cranio-cerebello-cardiac syndrome, is an autosomal
recessive disorder characterized by craniofacial, cerebellar and cardiac anomalies. We herein report a 3C syndrome

case with hypopadias as a rare sign.
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GIiRIS

Ritscher —Schinzel sendromu (kraniyo-serebello-kardiyak veya
3C sendromu) Dandy-Walker malformasyonu, konjenital kalp
anomalisi, yarlk damak, okuler kolobom, frontal ve oksipital
belirginlik, hipertelorizm, dustk kulak, mikrognatiyi iceren
kraniyofasiyal anomalilerle karakterize nadir bir sendromdur
(1-4). Cesitli gdz, bdbrek, anal ve genital malformasyonlar da
tanimlanmistir (3,5-8). Otozomal resesif gegisli bu sendromda
mortalite yaklasik olarak %50’dir (3,7,9).

Burada kraniofasiyal, kardiyak ve serebellar defektle birlikte
nadir bir bulgu olan hipospadiasi olan 3C sendromu tanisi almig
bir bebek sunulmustur.

OLGU

Yirmi iki yasindaki annenin ilk gebeliginden 35 haftalik olarak
normal vajinal yol ile dogan erkek bebek solunum sikintisi ve
atipik yUz gorinimuU sikayetleri ile yenidogan yogun bakim
Unitesine kabul edildi. Birinci ve 5.dakika Apgar skoru sirasi
ile 5 ve 8di. Gebelik takibinde problemi olmayan annenin

ilag kullanimi ve hastalk gegirme 6yklsU yoktu. Anne baba
arasinda 2. dereceden akraballk vardi. Hastanin dogum kilosu
2070 gram (10 p), boyu 46 cm (50 p), bas cevresi 36 cm (>97
p) idi. Fizik muayenede makrosefali, genis 6n fontanel, frontal
ve oksipital belirginlik, burun kokd basikligi, hipertelorizm, 3/6
derecede sistolik Ufurdm ve hipospadias gdzlendi. Yumusak
damakta yarik vardi. Damak dar ve yuksekti. Hastanin belirgin
muskdler hipotonisi vardi. Tam kan sayimi ve kan biyokimya
degerleri normaldi. iskelet grafileri ve batin ultrasonografi
incelemesi normal bulundu. Ekokardiyografik incelemede
konotrunkal anomali tespit edildi. Beyin manyetik rezonans
gorunttlemesinde Dandy Walker malformasyonu gozlendi. Goz
muayenesi normal bulundu. Kromozom anomalisinde yapisal
ve sayisal anomaliye rastlanmadi (46 XY). Hasta yenidogan
kliniginde izleminin 51.guntnde agir kardiyak anomali nedeni ile
kaybedildi.

TARTISMA

3C sendromu ik kez 1987 vyilinda Ritscher ve arkadaslari
tarafindan benzer posteriyor fossa anomalileri, konjenital kalp
defektleri ve kraniyofasiyal anomalileri olan iki kiz kardeste
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tanimlanmistir (1). Verloes ve arkadaslari (2) 1989 yilinda ise
kraniyofasiyal displazisi olan bir ¢cocukta 3C sendromu adi ile
Uglincu olguyu tanimlamiglardir.

Kraniyofasiyal anomaliler yarik damak, okdler kolobom, frontal
ve oksipital belirginlik, hipertelorizm, disik kulak, burun koku
basiklig, mikrognatiyi kapsamaktadir Santral sinir sistemi
anomallileri Dandy-Walker malformasyonu, serebellar vermis
hipoplazisi ve sisterna magna genislemesinden olusmaktadir
(8,10,11). Kardiyak anomaliler ventrikller septal defekt,
atriyal septal defekt, Fallot tetralojisi, ¢ift ¢ikish sag ventrikdl,
hipoplastik sol kalp, aortik stenoz, pulmoner stenoz ve diger
kapak anomalilerini kapsamaktadir (3,12). Bir¢cok ¢alismada tani
alan ¢ocuklarin 6 ayin altinda oldugu ve erken mortalitenin bizim
olgumuzda da oldugu gibi siklikla konjenital kalp hastaligina
bagl oldugu belirtilmistir (1,2,5,11,12). Nadir anomaliler kosta
ve vertebra anomalileri ve bizim hastamizda da goérildagu
gibi hipospadias! icermektedir (1,2,3,5). Renal hipoplazi, penil
hipoplazi, lenfddem, blylme hormonu eksikligi, konjenital
glokom, tek tarafll adrenal aplazi ve anormal ossifikasyon
izlenen tek olgu bildirimleri yapiimistir (1,10,13).

Bizim hastamiz frontal ve oksipital belirginlik, makrosefali, burun
kokU basikligl, genis 6n fontanel, hipertelorizm, hipotoni, Dandy
Walker malformasyonu, yarik damak, kardiyak anomali ve nadir
bir bulgu hipospadias ile 3C sendromu tanisi aldi (Sekil 1).

3C sendromu dusundlen bir hastanin ayirici tanisinda 6p
delesyon sendromu ve Joubert sendromu akla getirimelidir.
Gelisimsel gecikme, mental retardasyon, dil bozuklugu, isitme
kaybl, oftalmolojik, kardiyak ve kraniyofasiyal anormallikler ile
karakterize 6p delesyon sendromu 3C sendromu ile Klinik olarak

Sekil 1: Olgunun gérdntima.

ortismektedir (14). Bazi 3C fenotipi gbsteren hastalarda 6p
delesyonuna rastlansa da, 3C sendromu Klinik tanisi alan diger
hastalarda bu delesyon saptanmamis ve 6p delesyonunun 3C
fenotipinin tek sebebi olmadidi sonucuna varimistir (15). Joubert
sendromu serebellar hipoplazinin en sik bilinen durumudur.
Ayni zamanda hipotoni, gelisimsel gecikme, anormal solunum
ve/veya anormal goz hareketleri ile karakterizedir. Kompleks
kardiyak anomalilerle birlikte 3C sendromuna benzer diger
bulgular da goésterebilen sendrom ayirici tanida énemlidir (16).
Joubert sendromu bulgulan taslyan veya tasimayan Dandy-
Walker malformasyonu olan g¢ocuklarda yark damak, bifid
uvula, kolobom, kisa boyun, tirnak hipoplazisi ve sindaktili 3C
sendromu agisindan uyarici olmalidir. 3C sendromunun Joubert
sendromundan ayirt edilmesi, entellektlel performansa bagli
prognozun daha iyi olmasi sebebiyle 6nem tasimaktadir (11).

Kromozomal olarak normal olan sporadik bir olguda 3C
sendromu tanisi iki ana kritere (izole duktus arteriyozus disinda
kardiyak malformasyon ve serebelar malformasyon) ilaveten
yarik damak veya okUler kolobom veya 7 kraniyofasiyal dzellikten
(frontal belirginlik, oksipital belirginlik, hipertelorizm, asagi
yerlesimli palpebral oluk, disUk kulak, burun kékd basikligr ve
mikrognati) en az 4 tanesinin birlikteligi ile konulmaktadir. Hentz
genetik veya 6zgln bir biyokimyasal belirte¢ bulunmadigindan,
tani yukarida belirtilen kriterlere dayanmaktadir (3).

Gebelikte ilk trimester degerlendirimesinde nukal kalinlidin
artmasi 3C sendromu agisindan uyarici bir bulgu olarak kabul
edilmektedir. ilk trimesterde yapilan fetus incelemesinde nukal
kalinhigin arttidr durumlarda 3C sendromu ayirici tanida akla
getirilmelidir (17).

Etkilenen gocuklarin kardeslerinde %25 tekrarlama riski olmasi
sebebi ile 3C sendromunun tanisinin dogru olarak konulmasi,
sonraki gebeliklerde ik trimester degerlendiriimesinde nukal
kalinlk 6lcimt ve ailelere genetik danismanlik verilmesi
Onemlidir.
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