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OZET
Apert Sendromu  kraniosinostozis, midfasival
hipeplazi ve sindakiili ile karakterize otozomal
dominant bir sendromdur, Bu kalim gekline
kargin elgularm

biyilk  gogunlugu

{kmielta,

Yeut

mutasyonlar  ofarak  ortava dile
anamnezi vermemekiediv. Bu yanda da nadir
gdriilen, karakieristik Apert Sendromu bulgular:
tagryan ve herediter gecis gdstermeyen bir alpu

surnlmustur.

Anahtar sizciikler: Kraniosinostoz, midfasival
hipoplazi, sindaktili, sitogenetik analiz

SUMMARY

Apert Syndrome is an awtosomal dominant

disorder characterized by Craniosynostosis,
midfacial hypoplasia, and syndacrvly. However,
the vast majority of cases are represented as o
fresh mutation. In this aricle, a sporadic case
having typical features of Apert Svndrome is

represenfed.
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Apert Sendromu kraniosinostoz, midfasiyal
hipoplazi ve sindaktili Szellikleriyle karakte-
rize olozomal dominant bir sendromdur,
Sporadik olgularda paternal yasin rolii oldu-
Bu bildiriimektedir (1), Tiim kraniosinostoz-
larm %4.5'unu olugturan bu sendromun pre-
valanst  15,5/1000000 olarak saptanmigtir,
Degigik toplumlarda yapilan arastirmalarda
bu oramin benzer oldufu gérilmistir (2-4),
Sendromun karakteristik fizik Gzellikleriyle
birlikte iskelet anormallikleri gdriilebilmck-
te, omuz eklemleri, humerus, dirsekler, pel-
vis, vertebral kolon ve kostalarda bozukluk-
lar olabilmektedir (5). Bunun yanisira i¢ or-
gan anomalileri olarak en sik kardiyovas-
kiiler ve genitoiiriner bozukluklar (sirasiyla
%10 ve %9.6) gosterilmigtir (6). Olgularin
biiyiik coffunlufu yeni mutasyon olarak

il

orlaya gikarken karyotipleri genelde normal
bulunmaktadir (7), Ancak "dev" 1. kromo-
zom (8), kromozom 3 king (9) ve disentrik
| ve 3. kromozomlar (10) gibi ¢esitli kromo-
zom anomalileri tammlanmistir, Otoromal
dominant gegisli Apert Sendromu'nun lipik
dzelliklerini tagiyan, yeni mutasyon sonucu
ortaya gikan ve familyal Gzellik glisterme-

yen bir olgu literatiir igimda tarugilmstir,
OLGU SUNUMU

Aralannda akrabalik olmayan 32 yvagindaki
safilikll anne ile 36 yagmdaki sahkh baba-
min ikinci gocuBu olarak termde,spontan yol-
la dogan hastanin alu yasindaki erkek karde-
sinin saflikl oldugy, anne baba ile onlann
ailelerinde kafa ya da pammak anormalligi
bulunmadi@s dgrenildi, Annenin ve dzellikle
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babanin muayenesinde Kruniosinosior veyi
sindakiiliye rastlmmady, Olgunon bakismid
afirlik 7600 gr (% 10-25), boy 73 cm (%50
ve bay gevresi 45 ¢m (5650 bulundu. Bag
brakioselalik, dn lontanc! nonmile gire dalw
finde ve biiviik, burun kOkU gdkiik, oksipital
biflgenin diz oldufu, yiksek ve yank damak
bulunduu gdriildid (Fotofral [ ve 2). Her tki
Glde 1otal sindaklill vardh vo baspamuaklar
normalden menisti (Fowgsdnal 3) Bilgisayark
bevin omogralisinde, direkl grafilerinde de

saptanan  koronal  sdtdrin kapalt olmas:

yamisira posterior fossa kesitlerinde  sere-

F i ol ; et " ol il b B b
bellar  sistemin  belirgin  genis  oldugy, Sekil 20 Olewla brakiosefali.  burun kokii
coknklizi ve oksipitnl bolgenin dd=10g0 dikkatl

déirdiinct ventrikdliin yitksek  yerlesimli
pekmekiedir,

bulundugu. st kesitlerde ventrikilierin haltl
derecede birbirinden uzak oldugu ve anterior
hemisferik  fissticlin geniglemiy  oldufu
ghrildi. lleri aragurma amagiyla yapilan
sitogenctik. caliymada, yiksek revolusyoniu

bantlama  yOnlemiyle nomal 46, XX

karyoliping sahip oklugu ortaya kondu,

sekil 3, Bl wital sintaknl goriniimi

TARTISMA

Apert Sendromu, akroselalosindakiill olarak
hilinen  karaklenstik  bulgulanyla  tanor

[Ny du gdsterilmiy olun, Geellikle koro-

il Suturomn Sinestodn sOmnuc lipik kranium
k| |1.J',| ) Lo - - il iy . . N . .
Jeki pert Sendramu olan olguda npik yiz gibriinimil ortaya gikar, Bu deel sekil bozuk-
ik
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lufuyla birlikte corpus callosum ve limbik
yapilarda mallormasyonlar, girus anormal-
likleri, hipoplastik beyaz cevher ve helero-
topik gri cevher anommallikleri gtiriilehil-
mektedir (11). Bunlann yamsira, hidrosefali
saptanan Apert Sendromlu 43 hastada ilk bir
yas iginde kranioorbital dekompresyon ope-
rasyonlant uygulandidi olgulanm  %601nda
ventrikiilomegali, 9% 12'sinde birlikte beyin
anomalileri gézlendigii belirtilmektedir (12).
Olguda bu bilgiler wifinda gekilen bilgi-
sayarh beyin tomogralisinde posterior fossa
biclirgin
geniy oldugu, dOrdiined ventrikiilin yiiksek

kesitlerinde  serebellar  sistemin
yerlegimli bulundugu, st kesitlerde ventri-
kiillerin halif derecede birbirinden uzak ol-
dugu ve anterior hemisferik fissiirin genigle-
difi gbrilmigtir. Apert Sendromu olan
olgularda i¢ organ anormallikleri de géiriil-

miig, en stk kardivovaskiiler sistem (% 10)
ve genitodriner sistemin (%9.6) ctkilendigi
bildirilmigtir (6), Olgu bu y6nleriyle incelen-
diginde herhangi bir anomali saplanma-
mugtir. Yine bu sendromla birlikte géiriilebi-
len iskelet anormalliklerine olguda yapilan
kemik

mygtir. Apert Sendromu otozomal dominant

taramalan  sonucunda  rastlanma-

kaliulan  bir sendrom  olmasina kargin,
olgulann ¢offu yeni mutasyon sonucu ortaya
gikmaktadir (7). Literatiirde ise 136 olguluk
bir seride yalmz dokuz familyal olgu
saptanmugtir. Cohen ve Kreiborg'un (13)
yiksek rezolusyonlu bantlama yOntemiyle
altt hastada yaptiklan karyotip analizler
nomal  bulunmugtur. Olguda bu nedenle
sitogenetik ¢ahgma yapilmis ve normal

karyotipe sahip oldugu gtisterilmistir.
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