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GEET

Hitviinie, gelizme perilifi, Lpik dismorfih pieinim
v Bonviilsivonn nedeniyle inik, radvolojik ve
sitegenelik odarak ineelenerek tann koran, 4 pe (def
{Wali-ifirschhorny  bir

sunnturak, dizsmorfik ddgelars edan konvadsiyontu

pla) sendromia alpa

hastalardu, Aromozomal anomalilering gdriilmesi

viergrlanmyy ve B olpalarda vapilabilecek
melekiley  DNA  paligmalare,  son literatiy

budpidarisn tpifinda géizden pecirdmigtie.

Anaktar sdzeikler: Weolf-dlirsclhora Sendronii,
kromazomal parsivel delesvon, malekiler Lanr,

Lemvedsivan, feis koloboain.

Woll-Hirschhorn Sendromu (WHS)Y 4 no'lu
kromozomun kiss kolunundd ph interstisvel veva
terminal parsiyel delesyonu ile olugan, siddethi
biiviime gerilign, mental bozukluk, mikrosefali,
tipik vie gorinimit (Greck Helmet Tucies) ve
kapanma defektleni (yank duilak veya domak,
sizde kolobom ve kalp defektien) ile Karakierize
stk atritbmeyen bir antitedief 1), Son yillarda
birgok Inboratuvarda yapulabilen molekiler DINA
ve hibridizasyon ¢abismalan ile giderek artan
sayida olgu ammbanmaya baglmagir 234,560,

SUMMARY

A case af A ope fdel pla) (Welf-Hirsehihorn
Synidremmre) with mental and growth retavdalion,
fvpicad facial dyvsmorplhism and seczures with
clinical,  radiological  and  cxlogenetion!
examinalicns was peeseated oo peiat ot he
detecion of chromosoeml abmormadify  among
infants wiha present willh these dvsmorphic fealures
andd sefznres: Molecular DNA studies were discussed

with the relevani fatest [eratire,

Rev wards: Wall-Hirselliors Syadrosie, partied
chromoyomeal ditetion, molecalar detection, seizare,

(ris cerderbeani,

Klinigimize gelisme gerilifi ile getiriden b Kiz
bebekie WHS disiinillerck yapilan kromozom
analizinde 4 p- (del pl6) bulunmass nedent ile
stk olarak giriilmeyen by tdeing sendromun,
dismorfik  Ozellikleri, psikomotor  ve/veya
bidyiime geriligi olan, konvilsiyon gegiren
beheklerde diisimitlmesi ve cbheveynin de
kromozomal translokasyon wnsnacihidn agisindan
aragtinlmast gerekiging, son yillarda vapilan
molekitler gabismalanin si#inda hatrlatmak
1siedik;
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Sekiz ayvhk ke bebek 100091992 tarihinde
yagillinng gre gelismesinin ger olmas
nedeniyle  klinigimize bas  vurduBunda.
dykiisinden aralannda akmbalik almayan 30
vagindakn baba ve 28 yvagindaki annenin dérdiingi
gebelikten dogan birinci ¢ocufu oldudu. annenin
tirinci gebeliginin g¢ avhk iken kendilifinden
dusiik oldugo, mindinds dogan tkinci ve iigincii
bebeklerinden  ikincisinin  iki  ginlikken
dofumsal kalp hastalign ile, Gelinciisinin ise
sekiz glinlikken (dofom travoas D dldugi,
dofumun samanmda, normal gebeligi 1akiben
oldugu, dofduktan sonrg vaom sant siiren
morarmasimin . bulundugo, dofum adrhgimm
2100gr oldogu ve motor hareketlerinin ve
kilosunun geri olmasi nedeniyle kalsiyum, demir

ve muoltivitamin iwdavilerinin vapuddiz a2 renildi,

Fizik incelemesinde; afirhik 420005 (<
He3) boy SBem (= %30, Bag covresi 38em (< 2
503}, dn fontanel SX6em aciklikta i, Atipik v
shrinimil, frontal “hossing”, glabella trerinde
1xdem ik kapiller hemangiom, hipertelicizm yve
cpikiantus, nazolakrimal kanal tkamkhig,
skl agagda olan iris kolobomu, retinada
hipopigmentasyon, optik sinirde  bilateral
solukluk, burun kokin basiklign, disok kolaklar
viz preaurikuler deri kivnimlan (skin tag), kisgeler
agafnn dinik dudak yapes, vitksek domak.
Kalpude sl 2,0 TK At 2/6%den ifiram, bilaternl
klinagdaktili. ayak bagparmaklarmin ige
dimiikligi, bitateral kalga ekleminde ahdiksivin
Kestthliga,  derin tendon  reflekslerinde
hiperaktivite ve st ekstremitelerde daha helirgin
climak teere minimal spastisite vard) ve boyun

komrolu voktu (Sekil 1,234,

Sl
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Sekil 1AM gunun genel roriinisi

Sekil 2. Tipik vue gorinimii "Greek Helmer"
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Sekil

3. Muikrogooty, duyuk kulaklar, preaunkiler

“skin tag”

4. Bilwteral, agitkligy asagida olan iris.

kialohomu
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Cekilen vertebra grafilerinde TA'de hemiverichrn
ve ehokardivogralide sckunidum tip ASD oldugu
goriildii.  Abdominal ultsaronografisi ve
bilgisayarh beyin tomogealisi normal olarak
bulundu, Dismorlik fxellikler, pelisme geriligi
nedendyle periferik kan lenfositlerinden yapilan
kromozom analizinde 4 p- (del pl6) karyolips ve
anne, habasinin yapilan kromozom analizlerinde
ise 46, XX, 46, XY oldupu sordldi, Klinikie
izlenirken govlenen, atessiz dinemde g dakiky
siiren konvilsivonu nedeni ile ¢ekilen EEG sinde
zemin aklivitesinde yayem dizensizligi oldugo
girtlerck fenobarbilal tedivisine haslande, Bir
vasginda iken st solunum yolu enfeksivonu
somrase gelisen bromkopnidmont nedeni ile on giin
sure il hastancde tedavi edildi, Halen takipleri
devam etmekie ve delesvonun molekiler dieeyde

gisterilmesi igin caligmalar vapilmakiadur.
TARTISMA

Kending dzel yviz gorinimia (Greek helmet),
gelisme vefveyn bilyiime geriligl, mikrosefali,
kapanma defekileri ve kardivak septal defektin
sorildiga npik WHSdn i koymak ¢ok zor
olmasa da, olgular her zaman bu karaktenstik
deelliklerin wmand tagmmamaktadie. Farkly
bulguliary nedeni ile. gz, kardivoloji ve
psikivatel kliniklenne bagvurabilecekler de
diginillmelidir. Goéz klinifine bagvuran ve
Peters” anomalisi girilen 16 olgunun birinde
WHS, bir diffierinde mozaik trizomi 9 sorildiaii
Wayer {7y tarnhindan bildirilmistir,

WHS'nin difer bulgolary zavil Tetal aktivite,
hipotoni, konviillsiyonlar, strabismus, iris
delormnest, hiperielirrem, epikantos, slabeliann
belirgin olusu. yark dudak vefveyn damak,
kiigeleri asafya kivoomb dudaklar (balik e

benwer), kisa dist dudak ve lirum, mikrognali,
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posterior orta hat sagh dert defektleri. kranial
asimetri, preaurikiler deri kivamdan (lag) ve
"pit", hipoplastik dermal kivromlar, Simian
yizgisi, lalipes ckinowarus, hipospadias,
kriptorgidizm, sukral, "dimple” veyva sinis ve
kardiyak wnomalilerdie, Daha seyrek elarak dy
cksofalmus, kas anomalilerd, metlarsus
ckinovarus, pubik ramus yoklufu, gecikmis
kemik yasi ve erken puberte gdritlehilir,
Hastalardas  grandmal  ve minor  motor
konvitlsivonlara mstlanabiliv. Erken cocukluk
ditmeminde hiydmelerd yavagtr ve solunum yolu

enfeksivonlanng eilim gésterirler 1),

Hastamizda, upik yie etciiniimi ile birlikie iris
deformitesi,  strabismus,  viksek  damak,
mikrognali. kulak dnlerinde deri kiveanlan,
hiperelinizm, epikantus, kalple ASD bolunosy,
fizik wve mental geligme geriliginin olusu,
kKomviilsivon gecirmesi nedeniyle dncelikli tam
olarak dusbnilen WHS yapilan periferik kan
lenfositleri, metafay kromozom analizinde 46,
XY 4 p- del pla) karyotpinin giriilmesi ile
kamitlandi{Sekil 51
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Sekil 3. Mommal ve delesyonlu 4 nalu kromeozo

reun girildiigi karyotip

Annenin Bneeki erken disiiio ve bebek oliimleri,
tmslokasyon agyacthfmm da ckirte etmeyi
gerektirdiinden chevevnin vapilan kromozom
analizlen normal bulundu, Ancak calismanm
molekiller "prabing” ile yaplmius planlanmistr,
Yapilan melekiiter ¢aligmalar ile mikroskopik
dizeyde gosterilemeyen, delesyona ulrams wen
bivlgelering in site hibridizasyon ve polimeraz
zincir reaksivono (PCR) kullanarak gistermek
mimkiindiir ve WHS delesyonunun sitogenetik
olarak 4 p 16.3 bolgesinde kinlma noktasi
aldugu ve bu bilgenin Huntington hastalig
tokisi ile “linked” olan lokosiin arasida yver
aldige posterilmistin(6 8,9, 100, Hastalardy,
delesyon nedeniyle Huntington  hastalids da
giriilebiiceed disuntlebilic ancak bilgisavarl
heyin omogealisi de yvapilan histamizda bulgular

normiddir,

WHSde dier dlging bir bulgu da delesyona
uframig kromozomun genellikle paternal kikenli
oldufunun  gesith yavinlard  pisterilmiy

almasedir( 11,12,

Giiiniimiizde prenatal olarak da tame konabilen
WHS'da, hastalifm varliime gosterehilinek
gneelikle mmnm  dilgiinibmity olmasivia
mimkundiic ve rutin sitogenetk analizlerde
gisterilmeyen  kromozomal delesvonun her
olguda molekiller dizevde gisterilebilecesi
anlagilmighr, Ehevevnde agivicilik arandifimda,
tasl Dy 1f4:18), w419, literatirde  rastlanan

trnslokasyonlardir( 5,130,

Bildigimie kadarivia, hasia, bantlima calismalan
yapuarak ilkemizden vayvinlanan, muhtemelen

itk olgudur.
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