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UZET : Apert Sendromu i1k defa 1908'da tarir edilmia, nedir ghrilen bir
patolojidir. Kraniosinostor ve sindaktill fle kerauterisedir, Eranyum
Bn, arka gepinin  azalmesy, koronal sitilrde sirostoz, maksiller
nipoy ezl digital igeretlordn artma, sadece yumegak doku veya blrlikts
2s5e0z sindaktill en belirgin #celliklerdir. Bunlars ek olarel bazen
hidrosefali, mental gerilik ve difér orgen anomaltleri girilebilir,

ABSTRACT : Emine OSMA, Dokuz Eylil University Fapulty of Medicine
Radiology Department, Galip KUSE, Hesan UZKAN, Department of Fediatrie.
Apert's Sendrome is a rare entity that was first describsd in 1906. It
is characterized by the asscciation of craniosynostosis with ayndactyly.

Chliteration of the coronal suturs, reduced fronto-occipital diameter,
maxillary hypeplasia, lnoreased digital marking and osssous or cubaneous
syndactyly are the prominent features. In addition te thege
malformations occasienally there mey  be hydrocephalus, mental
retardation and other ergan anomalies.

Anaghtar Stzciikler : Apert Sendromu, akrosefalosindaktili,
Eey Worda : Apart's Syndrome, acrocephalosyndactylia.

i1k defa 1906'da Apert tarsafindan etraflica tarlf edilan buy
sendrom, kranicsinostor ve dért ekstremitede sindaktili ile karakterize
bir aemptomlar grubudur. Seyrek olarak otozomal gerle intikal eden
herediter familys formda olabilecefi gibi reseaif gen vaya mutasyonlara
bagls olan sporadik forplar: da vardir. Halformeasyenlar geligimin
mezankimal devresine dayanir. Bazen difer organlards da eg zamanli
geligim anomalileri olebilir. Gdriilme siklif: 100.000 degumds bir, genel
diinya nilfusunda ige 200.000'de bir olarak bildirilmektedip (1,2,3).

Apert Sendromlu  gocuk dofumuyla neticelenen hamileliklerda
yiliegiek oranda polihidramnlos gdrillmesi we bu hamilelikten bnee birkag
yiliik sterilite anamnezinin bulunmaszy enteresan fakat  heniiz
agiklanmamis bir durumdur. Babanin ileri vagta bulunmas: da muhtemsl
etyolojik faktdrler icinde yer alir (1).
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Radyolojik olarak; Kranyumda koronal ve metopilk siitlirde sincgtos
vardir, frotosfenoidal slitiirde de olabilir, Kalvaryum ince, frontalde ig
tabulada digital impresyoniar artmigtir. Tam yan grafide baziler
lordosun  arttygs goriiliir. Maksills hipoplazik, mandibula  bazen
hiperplagiktir. El wve ayak grafilerinds 3 va 4. parmaklarin distal
falankslarinda, bazen metatarslarda flzyon vardir. Bag parmaklarda kemilk
deformiteal, falanks hipoplazisi ESrilliir, ?oli&nktili, praksimal
radyoulnar eklemds sublilksasyon, baz bilyilk eklemlerde defarmasyanlar,
kontraktlr veya ankiloz, uzun kemlklerde kimsiik veya efrilils, radyus ya
ulna arasinda sinostox veya radyusun bilateral yoklufu gibi {lave
radyolojik patolojiler gsaptanabilir. wemiklegsme merkezlerd 285 ortaya
gikar (5),

Apert Jendromunun birlihite BUrUldigl difer sistem ‘snsmaliissd
lginde; korpus kallozumun yoklugu, hidromyeli, frontonazdl enssfalogel
aort kearktasyonunu, V30D, hidrohafroz, polilistik bibrek, piler stenozu,
anus ektoplsi gibl patolojiler bildirilmigtir {1,2,7:8,9).

Ulkemizde yayinlanmis olgularin  azlign  nedeniyle 1iterstir
bilgisdi arazbirrlmyg ve sendromun tipik Hzelliklerini gosteran bir olgu
faldim edilmigtir,

Olgu : S.K., 19 aylik kv gosik, Proc.No,: 77342, Dogustan el ve avai
parmaklerinin yapigik olmes: ve hasta gakll bomukludn yelinmalap: ile
Belen hezteda deha ince oyrintili bir inecslempe yaprlmamig, Anna gebelifi
sllresinee ilag kullanmamig, hestalik gecicnemnis, dogum  fopgeps ile
olpug. Togum afirlif 5000 Er. ndromoior galisis normal. Anne 25, babp
46 yagirda, aralar:nda slorabaiil yok. Alle wve yakimlarinda Bzellik
arzeden uir pateleil yok.

Fizlk muayene : ABscilak 12 Kg. (%75 persantile uygun}, boy B85
em. (% 20 porsantile uygun), bas gevresl 45 eém. (¥ 3 persantils Eygun ),
vital bulgular pormal. Kafa kule ptirinidminds, alin Sae cilkintyla,
fontaneller kapal:, sacly deride wenler harir belirgin, okaipital
bilgede wvaygin kapiiler hemanjiomlar mevegs, Poalpebral fissiirlar ayafl
w2 diga dofiru, hlpr-tellrlzni olan hastads gz muaveneninda proptozls,
safda dena Belirsin olarab akzoftaimi, Baf ghede hiperforia, gsz
hereketlerinds  yusam bakigta hafif arnprlilik, fundus Bakiginda
parsiyel albinfsm, ootlk diskte naz=lde nafif silinme wa supping
daralmasz: 1le halif vends dolpunluk  tesbit edildi. Burun kéiktinds
basiklik, == damakts ylkuallil, =sort damakla yumugak damak s-ssifds
1-2 mm. geniziipinde agiklily, ve dlslerde maipoziayon, aurikilalarda
safda daha belirgin olwsk (zara gemigllk, mendibulada relatif olarak
bliylikIlk we prognotiszm mevtutiu. Har iki el 2.3,4,5 ine: parmaklarda
sindiktill 3 wve 4 Unell parmaklarin tirnaklar:y birlesik, basparmaklare
kiga ve deforme idi. Her iKi ayak bitln parmaklards aindaktili, her iki
dirsek ekleminde flsksiyon deformitesi, hacaklarda genu valgum tespit
edildi (Resim 1).

(4]



fesiw Bz Apert Sendromu

lahoratuvar incelemelerinde kan ve ddeor bulpularinda deellil
1

yoktu. ERKG normal, abdomen ultrasonografisi normaldi,

Radvalojlk incelemede: Kranyum grafilerinde, koronal  sitircds
aingsteoz, fraontal bHlgede difital inpresyoularda artme ve derinlegme,
frontal kemik 1/2 Ust bElinmlinde orts hattn lokal diploc goniglifii meveut

ancak  sitirlsr pormal, kraoyum kemiblerd inoe, salla (J)

Torm
peitig, maksilla hipoplazikbler, Her iki divsekte radiculnar sublikes
mevcut. Her Lkl elds, yumugak deku sinostazd, birincl sira falankelop
metalkarplara egit ugunlukta, ‘ikinei sira lalanks yak, A we 4,
son: falanksinda kemik sonostozu, birinci parmak Calanks deforme, |ler

ikT myak grafisinde; aafda 1 wve 2. metatirs srasinda  lokal

parmapin

minostogp,
parsailarda defektli scpmentasyon, birlnel parmagin falankslar birlegik
bele Eomilt halinde. 1S8V=I1VE  we akcifer graflsinde patoleji  tespil
edilmmii. Kemik yag: 9 ays Uymaktadir (Kromolojlh yasi 19 my) [Res
2:3y4]

Apert Sendrosy

Resim 7




Difer taraftan akrosefalinin "ailevi kule kafg" giriniminden ve
mikrogefaliden ayirici tanis: yapilmalidir. Bu iki patolojide de kranial
siitiirlerde erken kapanma ve ekstremitelerde anomali meveut degildir {1].

Dofum Bneesi polihidramnics ydnindsn elimizde bilgi yoktur, baba
46 yasindadir yani oria yag sinirisri iginde yer almaktadir.

Komplike  kraniosinostozlasrds  Thidrogefall ginteren oclgular
bildirilmektedir ancak daha =sik: ghrllen bulgu asimetrik ventrikller
dilatasyon oimsktadir (4). Olgumuzun BBT de  wventrikiiller normal
bulunmugtur.

Mental Retardasyon giirilime erany komplike kranlosincztozs baglz
intrakeanial besing artmasa hallerinde dahs fazla oimaktadir (4).
Olgumuzds klinik olarak siphelendiricl bir durum  yoktu, ancal
herhengibic gelilgim Blgefine gire deferlendirme yapilmamigtir,

KAYNAEKLAR

1 Warkany J: Congenital Malformations [Notes' =nd Comments). Chiceeo,
Year Bool Medical Publishers, 1871; pp B25-901.

2, Petirsgluy T, Arslan T, Hurtoflu %, Hesanoflu E: Apert Sendromi.
Kayseri Universitesi Gevher Nesibe Tip Fak. Mecmuassi, 1882; Cilt 3,
Sayr 1,2,3,4. sf 323-330.

3. Veughan VC, MeHay BRI, HNelson (WE: Textboor of Padiatrics.
Philadelphia, W.B. Saunders Co. 1975; ed 10, pp 1470-1£87.

4, Hoetzel MJ, Marsh JL, Palkers H, Gade M: Hydrocephalus and mental
retardation in craniocsynostosis. J Pediatr 1885; 107/, pp 885-882,

5. Kim H, Uppat V, Wallac H: Apert Sendrome and Tetal hydracephaly. Hum
Genet 1986; pp 73, 93=85.

6. Meschan It Roentgen Signs in Clinical Practice. Philadelphia, W.I.
Saunders Co. 1966: pp 476-494,

¥. Maurer HM: Pediatries, Hew York, Churchill livinpaton 1G83; Chen:
17-404.

B. Wollmer DG, Park TS, Cail WS, Jane JA: Hydromyelia Complicatir
fpart'e Sendrome. MNeurssurgery 198%; 1771, pp T0-72Z.

g. Waterton JR, Dipietro MA, Barr M: Apert's Sendroms witk Fronbonasal
Encephalocele. Am J Med Genet 19853 21/4, pp 777-783.



