Dokur EylEl lalwersitesi
f1p Fakbltnsl Derglsid
ilt 2 Says 2 lemmu:z 1987

ganDiBULOFACTAL DYSOSTOSIS (TREACHER COLLINS SENDROMU)
{0lpu Suniumi)

pInix, E., TAMELI\N,, KOSZ; G.

G2ET = Hiriltill selunue,yliz seklinin bozukiufo nedenlyle mliracsat =den
5 aviik kiz hestays Treacher Collins Sendromu tanisi konup LIiteraftir
ghaden geglriimigtir. Mc Enery wve Brennemann {1,2) tarafipndan gz,
zipomatik kemik, kulak, mandibule malformasyonlara ve yarik damakls
harakterize  blr  sendeom  tarif  edilmigtir. Coliing ve  Berry
{1, 2)gendromun defisik sekillerind, Klein ve Frenceschetfl [1,2) ise bu
gendromun  blUtln: Bzelliklerinl bir arays toplam:slardic. Bu yezida
Tresgher-Colling Sendroma Szelliklerini gieteren blr olgd cakdim
edilerel literatlir gbzden gegirilmligtir.

ABSTRACT : 4n B-month-old female paetient who wes admitted with
complaints of laborious breathing, grunting and a peouliar facies was
diagnosed as Treacher Collins syndrome and the syndrome is discussed
under: the 1 light of literaturs.

Fey words : Coloboma, micrognathla.

pnahtar sBzclkler : Keolobom, mikrognatii

0lgu : 0O.Ah, Seldz aylik kiz goocufd, hiriltily, gic solunum ve ylz
geklinin bozuklufu nedenleri ile hastanemize bagvurmugTur. Anamnezinden;
annenin gebeliginin ilk ayinda Bebagini diglirmeir igin ismini bilmedigi
cesitli ilaglari kullandify ‘HErenilrmistir. Hastanin hastanemize bagwvuru
nedenlerinipy dofduBundan beri var oldufu belirtilmigtir.

Soy pegmig : (zellili saptanmamigiar.

Fizik Muayene: YVital dogerler norfizl. Ense sag cgizpisi novealin deha
altinds, viz kemikleri hipoplazik, gézler antimongeloid wapida, alt goz
kapoklarinda sekil deformitesl (kolobam) izlenmis, alt lakeimal punktum
secilememis ve kirplkierin olmedig: gtzlenmistir. lizt ptiz kapaklarinda
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blefarit saptanmig, EGZ dibi muayenesinde bir patulojiye
rastlanmamigtir. Rulak kepgalerd digllk, deferme ve  kiglik dig  kulak
helikeleri . tam tegekklil etmemls, kulsk arlarinin  normal oldiigu
Eizlenmistir, Afzy blylk. damak yikses ve sygomatik. Ustl iki tarafls
gokilkler gbrﬁlmﬂgtur.Gﬁghs muiayenesinde, solunum hiriltala, suprasternsl
infrasterna] gekilmeler, selunum seslerinde kabalasme ve ronflan raller
Saptanmigtir, Difer sistem muayenelerd normal buluamugtur (Resim 1223,

Laboratuvar : Futin laboratovar teticikleori normal bulunmugtur,
fadyolojik inceleme - ki y6r10  Kramiup grafisinde yilz kemikleri
Nipoplazik, mikrognatti: wve Trontal lkemikee meTopilk  slitliriin varlig
Baptanmigtir. Akcifer grafisi normal bulunmustur.

Odyelojik inceleme - Yaginin  klcilh olmas: hiedeniyle geferlendirmeye
gidilmemis, ¥apig: belirlensmeyan igitme Kayh: saptanmastir.

Tartigma - Mandibulefacial Dysostosis Sendromunda viiz gorlinimll tipiktis,
Antimongoiold BEY2 yapisi, alt ESZ  kapapi koelobamu, kirpiklerinin we
punctum lacrimalisin bulunmayiss, hkulsk deformitesi, erige BR cizgisinin
ditglikligy, mikrognatni, afiz kiiselerinde ve kulak fninde kir fistiiller
ile karakterizedir. Yz kemikleri hipoplaziictir, Genellikle igltms
kaybing rastlenir {1,2). Yarik domak veya yikaek damak 240 alguda
bildirilmigtir, Diglepin geyrek, hipoplazik veva dizensiz alabildipi
¥ayanlanmistiyr (3).

Robbins 1952-19%8 ¥illars arasinds kaydedilen tiim olpulary gézden
Eecirersk genetik olarak gegisin dominant oldufunu bildirmigtir. Baz:
hastalar sendromun bitln Szelliklerini Tagzimasina rafmnen bazilary bip,
iki =emptom halinds tem almayan formuno gosterenilmigtir, Semptomlarin
thmil lcin. dominant bir plelotropik E®N sorumlu titularak, ik veye g
nesile kadar gegig ghsteren bip cok pedigresler yayinlanmistir. Normal
anne habenin hasts cocugu yéni hir mutasyonu gosterebilir Veya anne babg
d2 bu bozukluk subklinik elarak bulunabllir. Her dki durumdas kisl,
hastalify cocuklaranin bazilarina gesirebilic. Difer bir blasilik da bu
vakalarin bazilarinin Eengtiv olmayip, embriyonik Eelisme” sirasinds
cevresel etkiler sonueuw olugsn Fhenocopy ' ler giatermesidir (3. Granrudg
(4} kalitimia 1igll: nerhangi bir deltl olmaksizin gebelil s:reasinds
anneye ait bozukluklapig muhtemslen bulundufy & olgy wayinlamigtir.
Bunlar, biri l2.,haftada pecirilen Tuballa enfekeiyone, diferieri
gebelifin 2. ays bagznda wve 3. ayinda kriminal abortuss tesohbils ve
annenin hemileliginde aminopterip almasinin sorumiy Tutaldugu
clpulerdir, Bizim olgumuzda da ailenip difer Tertlerinde simdiye kadar
bbyle bir algy gbriilmedigi, annenin Eebelifinin I.syinda absrtusa
tegebbils ettigi BErenilmistic., Hastamizda ense-sac gizpisi didgllk 16,
hipoplazii ylz kemikleri, sntimongoloid krvrim, alg 207 kapaklarinds
kelobom kirpiklerinin wve punctum lacrimzlisin gorilmeyigd, dlsik ve
deforme kulak kepgelerni, genig afiz, yilksek damal, mikrognathi, isitme
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RayDl saptanmig ve hastamizin by bulgulars ile Treacher—Colline sendramy
olarak yayinlanmas: uygun gbrilmiistir,
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