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THE ABSENT EYEBROWS AND EYELASHES IN THE CASE WITH
ESCOBAR SYNDROME

Hatice KOCAK EKER!, Serdar CEYLANER?, Zehra AYCAN?

! Ankara Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Genetik Bolimii
2 intergen Genetik Merkezi, ANKARA
3 Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bolimii

OZET

Escobar Sendromu eklem hareketlerini kisitlayan deri katlantilar1 ve bas, boyun, yiiz, omurga ve genital siste-
mi tutan konjenital anomalilerle karakterize nadir bir hastaliktir. Siklikla otozomal resesif kalitim kalib1 goz-
lenmekle birlikte, literatiirde otozomal dominant ve X’e bagli formlar da bildirilmistir. Genellikle dogumda
tan1 konulabilir.

Burada, Escobar sendromunun klinik tablosu ile uyumlu bulgularin yaninda ek olarak kas ve kirpik yoklugu
olan bir kiz hastay1 sunuyoruz. Bu bulgular daha &nce literatiirde bildirilmemistir.
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ABSTRACT

GIRIS

Escobar Sendromu (=MIM 265000), ¢oklu deri kat-
lantilar1 (web) ile karakterize, genellikle dogumda tani
konabilen, nadir goriilen bir sendromdur. Multipl pterji-
um sendromu (MPS) olarak da adlandirilir. Baglica 6zel-
likleri; boyun, koltuk alt1, antekiibital, parmak, poplite-
al ve kasikta deri katlantilar1 ve bunlarin yol agtig1 ¢ok-
lu eklem kontraktiirleridir. Zeka genellikle normale ya-
kindir ama etkilenim gozlenebilir. Diger klinik bulgular
arasinda; intrauterin baslangich biiylime-gelisme gerili-
gi, ifadesiz yliz goriiniimii, erkeklerde genital hipoplazi/
kadinlarda belirgin labia major hipoplazisi ve gesitli is-
kelet bulgular1 yer alir. Servikal vertebra flizyonu, skol-
yoz, parmaklarda fleksiyon kontraktiirleri ve golf sopa-
st ayak sik goriilen iskelet bulgularidir. Multipl pterji-
um sendromu (MPS) fenotipik ve genetik olarak hetero-

Escobar Syndrome is a rare disorder characterized by multiple cutaneous webs limiting joint mobility, and
congenital anomalies involving the head, neck, face, vertebrae and genitalia. Although autosomal recessive
inheritance is the most common inheritance pattern, autosomal dominant and X-linked types have also been
reported in literature. It is usually diagnosable at birth.

We report here a female patient with absent eyebrows and eyelashes in addition to clinical picture according
with Escobar syndrome. These features were not been reported in the literature before.

Key Words: Escobar syndrome, web, absent eyebrow, absent eyelash.

jendir. Klasik olarak prenatal letal ve letal olmayan (Es-
cobar sendromu) olarak iki tipe ayrilir. Embriyonal ase-
tilkolin reseptorlerindeki resesif mutasyonlarin her iki
tipe de sebep olabilecegi, boylece fetal akinezi sonucun-
da deri katlantilariin olustugu bildirilmistir (1). Vakala-
rin ¢ogu otozomal resesif kalitilmakla beraber, literatiir-
de otozomal dominant ve X’e bagl kalitim kalib1 goz-
lenen ve sporadik vakalar bildirilmistir. Burada Escobar
sendromu bulgularinin yanisira kaslarda seyreklik ve kir-
pik yoklugu olan, aile hikayesi 6zellik arzeden, otozomal
resesif kalitim1 destekleyen 8 yas 9 aylik bir kiz hastay1
sunmaktay1z.

VAKA:

Sekiz yas 9 aylik kiz hasta, multipl konjenital anoma-
lileri sebebiyle hastanemize sevk edilmistir (V-7). Has-
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tanin anne babasinin akraba oldugu (4. derece = 1,5. de-
rece kuzen evliligi) 6grenildi. Annenin 6lii dogumla so-
nuglanmig biri kiz biri erkek olmak iizere iki term gebe-
lik dykiisii, 3 kiiretaj hikayesi mevcuttu. Olii dogumlarin
sebebi bilinmiyordu. Prenatal dykiisii 6zellik arzetmeyen
hastanin, natal dykiisiinde; 8 aylik ve 900 gr olarak diin-
nin de ¢ok diisiik oldugu aile tarafindan ifade edildi. Has-
tanin motor gelisim basamaklarinda anlamli bir gecikme
mevcuttu. Fizik muayenesinde boy: 58.5 cm (<3p), vii-
cut agirhig: 14 kg (<3p), bas cevresi: 49 cm (<3p) idi.
Ifadesiz yiiz goriiniimiine ek olarak brakisefali, yiiksek
alin sa¢ ¢izgisi, hipertelorizm, antimongoloid palpeb-
ral araliklar, medialde seyrek/lateralde aplazik kaslar, alt
g6z kapaginda kirpik yoklugu, yiiksek burun kokii, yiik-
sek burun kopriisii ve genis, diiz filtrum, asagi doniik agiz
koseleri, malokliizyon, yiiksek damak, retrognati, malar
hipoplazi, diistik yerlesimli ve arkaya doniik kulaklar, ya-
pisik kulak lobiilleri mevcut idi (Resim—1a, 1b, Hastaya

ait bilgi, belge ve resimleri egitim amaciyla kullanmak
ve yayimlamak i¢in hastanin velisinden onay alinmistir).
Yiiz bulgularn disinda, boyun, koltukalti, interfalangeal
eklemler, kasik ve popliteal bolgelerde deri katlantilari
ve bunlara bagli ayn1 eklemlerde fleksiyon kontraktiirle-
ri, pektus ekskavatum, hafif skolyoz, bilateral klinodak-
tili ve tek transvers ¢izgi, gluteal ¢izginin yokluguyla be-
raber bu bdlgede vestijyal doku, labia major aplazisi, golf
sopasi ayak, ayaklarda 23 parsiyel sindaktili ve iist {iste
binme goriildii (Resim-2a, 2b, 2¢). Hasta desteksiz yiirii-
yebiliyordu. Hafif diizeyde mental retardasyon tespit edi-
len hastanin yapilan tetkiklerinde; kranial tomografi, tim
abdomen ve suprapubik pelvik ultrasonografi, metabolik
testleri, g6z muayenesi, kemik yasi, tiroid ve gonadotro-
pik hormon diizeyleri normal olarak degerlendirildi. Kro-
mozom analizi 550 bant seviyesinde normal konstitiis-
yonel yap1 (46,XX) gostermekteydi. Mevcut bulgulariy-
la hastaya Escobar Sendromu tanis1 konulmustur. Ciddi
spinal deformite ve akciger komplikasyonlar1 gelisme-
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Sekil-1 Escobar Sendromlu hastanin pedigrisi
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mis olan hastanin, multidisipliner bir yaklasimla tedavi-
si stirdiiriilmektedir.

TARTISMA

Escobar Sendromunun klasik bulgular1 eklem kont-
raktiirleri ve coklu eklem tutulumu gdsteren deri kat-
lantilar1 olmakla beraber, boyun, aksilla, antekiibital ve/
veya popliteal, ve interkrural bolgelerdeki karakteristik

a) Yele boyun (web)

b) yandan goériiniim b) Popliteal web

Resim—1: Hastanin yiiz bulgular Resim—-2: Hastanin klinik bulgularindan bazilar:
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¢) golf sopasi ayak, iist iiste binme

deri katlantilar ge¢ infantil doneme kadar gelismeyebilir
(2,3). Literatiirde bu temel 6zelliklere eslik edebilen bir-
¢ok ek anomali tarif edilmistir (4). Yiiz anomalileri ara-
sinda; hareketsiz yiiz gériiniimii, hipertelorizm, asagi do-
niik palpebral araliklar ve hafif pitozis, epikantal kivrim-
lar, agag1 doniik agiz koseleri, mikro-retrognati, yarik da-
mak, diisiik kulaklar izlenebilir. Vakamizda mevcut olan
kas ve kirpik yoklugu literatiirde daha once bildirilme-
mistir. Bizim vakamizda oldugu gibi biiyiime genellik-
le geridir. Ekstremitelerde deri katlantilarina ek olarak
kamptodaktili, sindaktili, ekinovarus ya da golf sopast
ayaklar izlenebilir. Bizim vakamizda da ayak anomalile-
1i eslik etmekteydi. Genital bolgede kizlarda labia major
yoklugu siktir. Zeka genellikle normal olup, hastalarin bir
kisminda mental retardasyon bildirilmistir (4, 5). Hasta-
mizda hafif mental retardasyon tespit edilmistir. Etkilen-
mig sahislarin biyiik bir kismi yiiriiyebilir. Hastalik iler-
leyicidir. Yaklasik %20 hastada spinal deformitede artis,
pulmoner kapasitede azalma ve buna ikincil olarak solu-
num problemleri olabilir (3). Hastalarin yaklasik %6’s1
bu nedenle ilk y1l iginde oliirler. Zamanla deri katlantilari
daha belirgin hale gelebilir ve kontraktiirlere yol acabilir.
Eklem hareketleri i¢in erken ve etkili bir fizik tedavi ge-
reklidir. Hastalarin biiyiik bir kisminda 5 yasindan dnce
skolyoz ortaya ¢ikar ve siklikla cerrahi fiizyon gerektirir.

En sik goriilen kalitim sekli otozomal resesiftir. An-
cak otozomal dominant ve X’e baglh kalitim da bildiril-
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migtir (6). Hastaligin letal formu otozomal resesif kali-
timlidir. MPS’nin etiyolojisi heterojendir. Pek ¢ok vaka-
da heniiz bilinmemektedir (3,7). Son yillarda MPS’nin
hem letal hem nonletal varyantlarinda asetilkolin resep-
torlerinde mutasyonlar tespit edilmistir (1,4,8,9). Bizim
olgumuz; aile hikayesindeki akraba evliligi sebebiyle
otozomal resesif kalitimi diisiindiirmiistiir. Nitekim, 6li
dogumla sonuglanan iki term gebelikte bebeklerde MPS
ile benzer klinik bulgular aile tarafindan tarif edilmekte-
dir.

Sonug olarak tipik bir Escobar sendromu vakasi olan
hastamizda beraberinde kas ve kirpik yoklugu saptanmis-
tir. Bu bulgu tesadiifi bir birliktelik olabilecegi gibi bu
hastaligin yeni bir bulgusu da olabilir. Bunun anlagilmasi
i¢in yeni vakalara ihtiya¢ vardir.
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