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TRIKORINOFALANGEAL (TRPS TIT) SENDROMIL.U
BIR OLGU SUNUMU

Hiilya KAYSERILI*, Mehmet Ali TALAY*, Fatih DIKICI**, Memnune Y, APAK*

OZET

Tricho-Rhino-Phalangeal Sendrom (TRPS ) Giedion tarafindan 1966 yifiinda tanmmlanmigtr,
Sendromun temel bulgularn seyrek, ince saglar, ucu bulbiz belirgin burun yapis: ve periferik
dizostozdur (el ve ayaklarda koni seklinde epifizler). Katilim: genelde ekspresivite degfigkenli-
gi gosteren otozomal dominant (OD) gecise uymakla birlikte, otozomal resesif kalitilan aileler
de bildiritmistir, Sendromun bir difer tipi TRPS Il olarak bilinen Langer- Giedion sendromu-
dur. Bu tipte yukaridaki bulgulara ek olarak mikrosefali, mental retardasyon ve multiple ek~
zostozlar gdzlenir. Sugio ve Kajii tarafindan [984'te tanimlanan ve ¢ok nadir olan TRPS IIT ise
TRPS I'e benzemekle birlikte, tiim falanks ve metakarplardaki agirt kisahkla TRP I'den ve
mental gerilik ve eksoztozlarm otmayist ile de TRP 'den farkhidir, Klinik bulgulars ile TRPS
IiT'e daha cok benzeyen 14 5/12 yagindaki bir kiz olgu sunulacaktir,

Anahtar kelimeler: Tricho-Rhino-Phalangeal Sendrom, TRP LILIIL, koni seklinde epifiz.

SUMMARY

Tricho-rhino-phalangeal syndrome Type III, a case report. Tricho-rhinoe-phalangeal
syndrome (TRPS I) has been described by Giedion in 1966. The main findings of the syndro-
me are sparse, thin hair, a "pear shaped”, bulbous nose and peripheral dysostosis (ostcodyspla-
sia with cone-shaped epiphysis). Inheritance is autosomal dominant with variable expressivity
in most families, while some families suggest autosomal recessive inheritance. Langer-Giedi-
on Syndreme known as TRPS II has additional findings such as microcephaly, mental retarda-
tion and multiple exostoses. TRPS III which has been described by Sugio and Kajii in 1984, is
much rarer. It can be distinguished from TRPS I by severe shortness of all phalanges and me-
tarcarpals, and from TRPS I by lack of exostoses and normal intelligence.

Here we report a 14 5/12 years old girl who prescnted with sparse hair, bulbous nose and seve-

‘re brachydactyly which is very suggestive of TRPS III,

Key words: Trichorhinophalangeal Syndrome, TRP 1, I1, III, cone-shaped epiphysis.

GiRIS

TRP Sendromu ilk kez Giedion tarafindan
1966 yilinda tanimlanmugtir &), Baglica bul-
gulan seyrek, kirilgan, yavag uzayan saglar,
bulbéz uglu burun ve orta falankslarin koni
seklindeld epifizleridir. TRPS I olarak ad-
landirilan bu olgular OD kalitilir (OMIM*
190350). 1969 yilinda Langer TRP T ile or-
tak bulgular: olan bir grup olguda ek olarak
mental gerilik mikrosefali ve multiple ek-
zostozlar saptamis ve bu olgular TRPS II
olarak adlandiriimustir (OMIM®* 150230)
(7.13), 1984 yilinda Sugio ve Kajii tarafindan

dnce Ruvalcaba sendromu olarak tanimlanan
ancak klinik bulgularn TRPS Tip I ve II've
benzeyen bir grup olgu, falanks ve meta-
karplarinda agiri kisalik ile Tip I'den, mental
gerilik ve ekzostozlarin olmayin ile de Tip
H'den farkli bulunarak Tip III olarak adian-
dirllmugtir (1721, Bu olgularda OD kalitl-
maktadir (OMIM*190351). TRP Sendromu-
nun belirtilerini gésteren bazi olgularda aile
agact otozomal resesif kalitun ile uyumlu
olarak degerlendirilmistir (OMIM* 275500)
©). OR gegen TRP'lerin klinik bulgulart Tip
I ve Hl'e benzemektedir.
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Sitogenetik incelemeler TRP T ve Il'ye yol
acan genin 8 q24 bdlgesinde lokalize oldu-
gunu gostermistir 8:12), Bu gélgenin TRP T,
TRP I ve dominant kalitilan multiple eksoz-
tozlara yol acan EXT 1 lokusunu igerdigi
diigiiniilmektedir 4, TRP I de 8 q24.12'de
submikroskobik delesyon, TRP II'de ise aym
bolgede sitogenetik delesyon gozlenmistir
(8924.11(8924.13) (1.19.24),

Yukanda klinik bulgulara ek olarak tiim tip-
lerde sik tekrarlayan patetla ve dirsek ¢akik-
lar1, kalga ekleminde agn ve hareket kisttlili-

g1 ile giden Perthes benzeri bulgular bildirii-
migtir (24.15.20),

Kalga agnsi ve Perthes bulgulan ile bagvu-
ran, daha sonra incelemelerde TRPS tanisi
alan 14 5/12 yagindaki kiz olgunun bulgulan
literatiirdeki diger olgularla kargilagtirilarak
sunulacaktir.

OLGU

14 5/12 yasindaki kiz hastamn prenatal ve
natal §ykiisii normal olup anne ve baba ara-
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sinda akrabalik yoktu. Ilk yaslardan beri
hastanin parmaklarinin kisa ve saglarmin
seyrek oldugu aile tarafindan farkedilmisti.
Bu arada birkag kez dirseklerinde subluksas-
yon tanimlanan hasta ilk kez 13 yagmda sol
kalga agrisi‘nedeniyle akut romatizmal ates
olarak tedavi edilmis ancak daha sonra sol
kaiga grafisinde avaskiiler nekroz saptanarak
Ortopedi klinigine operasyon amaci ile In-
terne edilmigti.

Olgumuzun anne, baba ve 2 kardeginin mua-
yenesinde ¢zellik yoktu. Akrabalannda ben-
zer hastalik tanimlanmamalktayds.

14 5/12 yasindaki olgunun boyu 152 cm (3-
10p), agirhigi 40 kg (3-10p), bas cevresi 52
cm (3-10p) idi. Kulag boya oranla kisa (133
cm) idi.

Mental gelisimi normal olan olguda ggen
yiiz, kisa ve seyrek saclar, kasglarin lateral
bélgelerinde seyreklik, uzun tubuler ucu
olan bulbdz bir burun, hafif diigiik kulaklar
ve mikrognati mevcuttu. Yiizde ve boyunda
¢ok sayida neviisler vardl (Sekil 1). Olgu-
muzun elleri kiiglik ve parmaklari belirgin

Sekik 1. Olgunun yliz goriiniimiinde seyrek ince saglar, bulbz ucu olan belirgin burun, uzan filtrum dikkat gekicidir
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Sekil 2. Olgunun kisa, incelen parmaklar

olarak kisa idi. E! boyu 12 c¢m, orta parmak
boyu 5.2 cm, ayak boyu 19 cm olup her iig
dlgiimde 3p'in altinda idi (Sekil 2). El ve
ayak grafilerinde metakarp ve metastarslar
kisa ve falans epifizleri koni bigiminde idi
(Sekil 3-4). Sol kalgcada 90 derece fleksiyon-
da agri ve hareket kisithiligs saptandi, Tam
kan sayimi, sedimentasyon,, biyokimyasal
incelemeler ve akcifer grafisi normaldi. Kal-
ca grafisinde, sol femur baginda ve asetabu-
lumda dejeneratif degigiklikler ve femur ba-
ginda deformasyon (Sekil 5) belirlendi. Has-
taya sol ¢Olyektomi ve adduktor tenotomi
operasyonu uygulandi (3ekii 6).

Periferik kanda HRBT ile yapilan kromo-
zom analizinde 8q24.12 bdlgesinde delesyon
saptanmad: (46,XX).

TARTISMA

Trikorinofalangeal sendrom Tip I (TRPS
I)in temel bulgulan seyrek, ince saglar, bul-
bz ucu olan belirgin burun, el ve ayaklarda
koni seklinde epifizlerdir. Kalitimi degigsken
ekspresivite gdsieren otozomal dominattir,
ancak bazi ailelerde otozomal resesif kalitim

Sekil 3. Kisa metakarplar ve koni seklinde falanks epi-
fizleri

da bildirilmistir @:6%, TRPS I'de (Langer-
Giedion sendromu) bu bulgulara ek olarak
mikrosefali, mental retardasyon ve multipl
ekzostozlar gozlenir ), TRPS IIl'de ise




Sekil 4. Kisa metatarslar ve kont geklinde falanks epifizleri
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Sekil 5. Sol femur bag1 ve asetabulumda destritksiyon ve Perthes goriintimi

TRPS I'deki bulgulara ek olarak tiim falanks
ve metakarplarda agir derecede kisalik var-
dir @D, Tablo I'de her iig tipin ve olgumuzun
kiinik dzellikleri kargilastinnlmaktadir.

Hastamizdaki kisa ve seyrek sag yapis:, kag-
larda lateral seyreklik, uzun tubiiler burun
yapisy, el ve ayak parmaklarinin kiint ve kisa
olugu, grafilerde metakarp ve metatarslarin
kisa, falanks epifizlerinin koni bi¢iminde
olusu, femur bagi ve asetabulumda saptanan
dejeneratif degigiklikler TRPS’yi diigiindiir-
dii. Mental retardasyon, mikrosefali ve ek-

sostozlarm bulunmamas: ve HRBT ile kro-
mozomlarda delesyon goriillmemesi ile Tip
'den uzaklagildi. Hastanin parmak ve meta-
karplarinin Tip I'de tamimlanan olgulara
oranla daha kisa olugu Tip I ile uyumlu idi.
Literatiirde Tip I ve Tip Ill'iin genetik hete-
rojenite gdsterdigi ve klinik olarak spektru-
mun iki uwcu olabilecegi belirtilmektedir.
TRPS III daha nadir olarak gbzlenir ve lite-
ratiirde 2 sporadik ve 3 ailevi olgu diginda
TRPS IIT tanisi alan olgu yoktur
(10,11,16,1721,13) (Jlgumuzda sol kalgada sap-
tanan Perthes benzeri bulgular ise literatiirde
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Sekil 6. Sol ¢olyektomi operasyonu sonrasi pelvis grafisi

Tablo 1. TRPS LILITn klinik bulgularmn olgumuz ile kargitagthiriimas:

Klinik Bulgular TRPS1 TRPS Ii TRPS IIi Hastamiz
Mental retardasyon - + - -
Postnatal bityiime geriligi Hafif Hafif Hafif/Agr Hafif
Mikrosefali - + - -

Kisa metakarplar ve falankslar Hafif Hafif Agir Afir

Mantar uglu metakarplar - - + +

Koni geklinde epifizler + + -+ ++

Multipi e.kzostozlar - + - -
8q233.q24.1 8q24.11-24.13

Kromozom delesyonu (mikrodelesyon) (sitogenetik) ? HRBT normal

Tip I ve Tip IIT'li ailelerin bazilarinda ta-
mimlanmigtic @122),

Hastalarda tekrarlayici dirsek ve diz subluk-
sasyonlan eklem bélgesindeki gevseklik ile
agiklanmaktadir @9, Femur bag1 ve asetabu-
lumda destriiksiyon, femur basinda diizles-
meye ve asetabulumda aginin bozulmasina,
hareket kisitlifina ve agriya yol acabilmek-
tedir.

TRPS'nin geninin klonlanma agamalar ta-
mamlandifindan {(Liidecke 1999, Kigisel ya-
zigma) mutasyonlar tamimlandikga fenotip-
genotip korelasyonu yapilabilecek bdylece
TRPS I/III arasindaki olast farklilik da belir-

lenebilecektir. Olgumuzun DNA's1 mutas-
yonr-caligmasi icin bankalannustr.
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