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Cornelia de Lange sendromuna eslik eden nadir bir konjenital anomali: Yarik

dudak-damak

A concomitant rare congenital anomaly with Cornelia de Lange syndrome: Cleft lip and palate
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Ozet

Cornelia de Lange sendromu nadir goriilen multi-sistem
tutulum gosteren bir sendromdur. Bu sendromun asil
ozellikleri, buyume geriligi, gelismede gecikme, hirsutizm,
yapisal Ust ekstremite anomalileri, mental retardasyon ve
karakteristik yliz gorinimudur. Ayrica Cornelia de Lange
tanisi konulmus hastalarda nadirde olsa yarik damak,
hiatus hernisi, pilor stenozu, 0&zefagial ve kolonik
anomaliler de gozlenebilmektedir. Olgumuz sendromun
karakteristik ~ fasiyal ozelliklerini  tasiyordu. Fasiyal
ozelliklere ek olarak yarik damak ve dudagi vardi. Bu
sunumda Cornelia de Lange sendromunda yarik damak ve
dudaginda gorilebilecegini vurgulamak ve literatiri
gbzden gecirmek istedik.

Anahtar Kelimeler: Cornelia de Lange sendromu, yarik
dudak, yarik damak.

Abstract

Cornelia de Lange syndrome is a rarely seen multisystem
disorder. Main clinical features of this syndrome include
growth retardation, developmental delay, hirsutism,
structural limb abnormalities, mental retardation and
characteristic facial feature. Also, cleft palate, hiatus hernia,
pyloric stenosis, esophageal anomalies, colonic anomalies
can rarely be seen in patients who is diagnosed with
Cornelia de Lange syndrome. Our case has characteristic
facial and limb feature of syndrome. She has cleft lip and
plate in addition to characteristic facial feature. In this
presentation, we wanted to emphases that cleft lip and
palate can be seen in Cornelia de Lange syndrome and
review the literature.

Keywords: Cornelia de Lange syndrome, cleft lip, cleft
palate.

Giris

Cornelia de Lange Sendromu (CLS) bircok
sistemi tutan konjenital anomalilerle
karakterize blylme gelisme geriligi, mental
retardasyon, 6grenme glcligu, fasial
dismorfizm, el anomalileri ve multipl organ
defektleri ile karakterize nadir bir
malformasyon sendromudur (1). Prevalansi
1/10.000 ile 1/60.000 arasinda degismektedir

(2,3). Etiyolojinin  multifaktoriyel oldugu
disinilen sendrom, genellikle sporadik
gorilmekte olup genetik gecisi  disik

penetrasyonlu otozomal dominant veya resesif
olabilmektedir (4,5). Hastaligin karakteristik
yuz gorinimi ve ekstremite anomalileri tani
icin 6nemlidir. En sik gorilen bulgu; orbital
arkin derin yerlesimli olmasi, uzun kirpikler,
blyik kulak, uzun anterior veya posterior sag
¢izgisi, uzun filtrum, antevert burun delikleri,
kiigik ve kiint burun, ince dudaklar, agiz
acisinin iceri donik olmasi yaygin veya bolgesel
hirsutizm, el anomalileridir (6). Olgumuz,
CLS’ye yarik damak ve dudak anomalisinin de
eslik edebilecegini vurgulamak ve sendromun

karakteristik  ozelliklerini
amaciyla sunulmustur.

gecirmek

gbzden

A . P . e
Resim 1. Proksimal ekstremiteleri kisa goriiniimde
olan hastanin ayrica mikrosefalisi, kavis olusturan
ortada birlesen kaslari, uzun ice donuk kirpikler,
uzun anterior ve posterior sag¢ ¢izgisi, kiglk ve
kalkik burnu, mikrognattisi ve yarik damak dudagi.
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Resim 2. Hastanin ekstremite ve sirtinda hirsutizm
goruntisu.

Olgu Sunumu

Yirmi U¢ yasindaki anneden normal vaginal
yolla 34 haftalk kiz bebek dogurtuldu.
Aralarinda akrabalik bulunmayan anne ve
babanin ilk gebeligiydi. Prenatal dénem
takiplerinde intrauterin gelisme geriligi, tespit
edilmisti. Fizik muayenede genel durumu
kotliyda. Cilt alti yag dokusu azalmisti ve viicut
agirhigr 1200 gram (<3p), boy 40 cm (<3p), bas
cevresi 30 cm (<3p) olarak olguldld. Solunum
dispneik ve takipneikti ve solunum sesleri
bilateral kaba idi. Kardiyovaskiiler sistem
muayenesinde S1(+), S2(+), tfarim yoktu, AFN
+/+ ve nabiz 140/dk olarak degerlendirildi.
Batin ve genitolriner sistem muayenesi normal
ve haricen kiz idi. Proksimal ekstremiteleri kisa
gorinimde olan hastanin ayrica mikrosefalisi,
kavis olusturan ortada birlesen kaslari, uzun ice
dontk kirpikler, uzun anterior ve posterior sag
cizgisi, kiictk ve kalkik burnu, mikrognattisi ve
yarik damak dudagi mevcuttu (Resim 1). Ayrica
hastanin ekstremite ve sirtinda hirsutizm
(Resim 2) mevcuttu ve  basparmak
proksimalden gikiyordu (Resim 3). Hasta igin
genetik, cocuk kardiyolojisi ve c¢ocuk
norolojisinden konsultasyon istendi. Mevcut
ylz gorinliimi ile CLS disinilen hastanin eslik
edebilecek anomalilerinin tespiti i¢in yapilan
transfontanel USG ve Ekokardiyografisinde
patolojik bulguya rastlanmadi. Batin USG ‘de
sol renal pelvis dilate olup pelvis AP ¢api 7 mm
olarak &lgiildi. isitme kaybi taramasi icin

Laboratuar incelemesinde; Hb: 13.5 g/dl,
MCV:81.9 fL, WBC: 7.700 mm3,
PIt:289x103/uL. AST: 21 1U/I, ALT: 7 1U/l, BUN:
8 mg/dl, kreatinin: 0,54 mg/dl idi. Hastanin
periferik kanindan incelenen karyotip analizi
46, XX idi. Yarik damak ve dudag nedeniyle
plastik cerrahisine konsulte edilen hastanin 6
aylik izleminde 2 kez akciger enfeksiyonu
nedeniyle hastaneye yatirilarak tedavi edildi.

Resim 3. Hastada proksimalden g¢ikan basparmak
goruntusd.

Tartisma

Cornelia de Lange sendromu tipik vyiz
gorinimi, st ekstremite ve diger sistemleri
tutan konjenital anomaliler, prenatal ve
postnatal gelisme geriligi, psikomotor gecikme
ve davranissal problemler ile karakterize bir
hastaliktir (7). Tani, tipik yliz ve ekstremite
bulgularina dayanarak konulmaktadir. Tipik ytz
bulgulari; synophrys, uzun kirpikler, uzun
anterior veya posterior sag ¢izgisi, uzun filtrum,
antevert burun delikleri, kigik ve kiint burun,
basik burun kok, orbital arkin derin yerlesimli
olmasi, ince dudaklar, agiz acgisinin iceri dénik
olmasi, duslk kulaklardir (8). Bizim olgumuzun
tipik yiiz bulgulari; mikrosefali, kavis olusturan
ortada birlesen kaslar, uzun ice donik kirpikler,
uzun anterior ve posterior sag ¢izgisi, klicik ve
kalkik burun, mikrognatti ve yarik damak dudak
idi. Cornelia de Lange sendromunda ikinci
sikhkta gorilen tipik anomali ekstremite
anomalileridir. Bu anomaliler; 6nkolun kisa
olmasi, kiiciuk eller, kisa metakarplar, kisa

sivrilen parmaklar, besinci parmagin
yapilan BAER ve gdorme degerlendirmesi igin
yapilan g6z muayenesi normal bulundu.
Abant Med J 2015;4(2):155-157 156



Ozdemir R ve ark.

klinodaktilisidir (9). Olgumuzda 6n kol da kisalik
vardi ve basparmak proksimalden ¢ikiyordu.

Tipik bulgularinin yani sira daha az siklikta yarik
damak, hiatus hernisi, hiatal diafragmatik
herni, pilor stenozu, 6zefagus anomalisi, kolon
anormallikleri gibi farkli anomalilerde Cornelia
de Lange sendromunda gorlebildigi rapor
edilmistir (10). Olgumuza yarik damak ve dudak
anomalisi esilik ediyordu.

Cornelia de Lange sendromun karakteristik
Ozellikleri prenatal doénemde de tespit
edilebilmektedir. Clark ve ark.larinin (11)
yaptigl c¢alismada prenatal donemde CLSli
bebeklerin % 81’inde blyime geriligi, %
66’sinda ekstremite anormalikleri ve % 49’unda
karakteristik  yliz gorinim  Ozelliklerinin
oldugunu tespit etmislerdir. Olgumuzun
prenatal takiplerinde ise intrauterin gelisme
geriligi tespit edilmisti.

Cornelia de Lange vakalarinin ¢ogu spontan
mutasyonlardan kaynaklanir ve sporadik olarak
gorhlir. Bununla beraber defektif gen anne
yada babadan birinden de alinabilir. Genetik
gecisi diisiik penetrasyonlu otozomal dominant
veya otozomal resesiftir. Ailede benzer sikayeti
olmadigi icin olgumuz sporadik bir olgu olarak
dustintlda. Literatlirde de olgularin
cogunlugunun sporadik oldugu bildirilmektedir
(12). Bunun yani sira olgularin ¢ok az bir
kisminda kromozomal anomaliler de
bildirilmistir (13). Bu nedenle bizim olgumuzda
kromozom analizi vyapildi ve kromozom
kurulusu 46, XX olarak saptandi.

Cornelia de Lange hastalarin takiplerinde
akciger enfeksiyonlari, trombositopeni, isitme
kaybi ve nobet gorilebilmektedir (9). Baz
bebekler dogumdan kisa bir siire sonra
olirken, buylk bir kisminin yetiskin déneme
kadar yasamasi beklenmektedir. Bu hastalarda
asil 6lim kardiyak, solunum problemleri ve
poénomoni nedeniyle olmaktadir (9). Olgumuz,
dogumdan sonraki 6 aylik slirecte 2 kez akciger
enfeksiyonu gegirmisti.

Sonug olarak, prenatal ve postnatal biyliime
geriligi tespit edilen ve tipik fenotipik 6zellikleri
olan hastalarda CLS dustintlmelidir. Bu hastalar
eslik edebilecek diger sistem ve organ

anomalileri acisindan tetkik edilmelidirler.
Ayrica  hastalar  isitme  kaybi, akciger
enfeksiyonu ve nobet acisindanda yakin takibe
alinmalidirlar.
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