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TRIKORINOFALANGEAL (TRPSIII) SENDROMLU 
BİR O L G U SUNUMU 

Hülya KAYSERİLİ*, Mehmet Ali TALAY*, Fatih DİKİCİ**, Memnune Y. APAK* 

ÖZET 

Tıicho-Rhino-Phalangeal Sendrom (TRPS ) Giedion tarafından 1966 yılında tanımlanmıştır. 
Sendromun temel bulguları seyrek, İnce saçlar, ucu bulböz belirgin burun yapısı ve periferüc 
dizostozdur (el ve ayaklarda koni şeklinde epifizler). Katılımı genelde ekspresivite değişkenli­
ği gösteren otozomal dominant (OD) geçişe uymakla birlikte, otozomal resesif kalıtılaıı aileler 
de bildirilmiştir. Sendromun bir diğer tipi TRPS I I olarak bilmen Langer- Giedion sendromu-
dur. Bu tipte yukarıdaki bulgulara ek olarak mikrosefali, mental retardasyon ve multiple ek-
zostozlar gözlenir. Sugİo ve Kajü tarafından 1984'te tanımlanan ve çok nadir olan TRPS İÜ ise 
TRPS l'e benzemekle birlikte, tüm falanks ve metakarplardaki aşın kısalıkla TRP I'den ve 
mental gerilik ve eksoztozlarm olmayışı ile de TRP ll'den farklıdır. Klinik bulguları ile TRPS 
IlI'e daha çok benzeyen 14 5/12 yaşındaki bir kız olgu sunulacaktır. 

Anahtar kelimeler; Tricho-Rhİno-Phalangeal Sendrom, TRP I . ILIIL, koni şeklinde epifiz. 

SUMMARY 

Tricho-rhino-phalangeal syndrome Type III, a case report. Tricho-rhino-pha\angea\ 
syndrome (TRPS I) has been deseribed by Giedion in 1966. The main findings of the syndro­
me are sparse, thin hair, a "pear shaped", bulbous nose and peripheral dysostosis (osteodyspla-
sia with cone-shaped epiphysis). Inheritance is autosomal dominant with variable expressivity 
İn most famİlies, while some families suggest autosomal recessİve inheritance. Langer-Giedi-
on Syndrome known as TRPS I I has additional findings such as microccphaly, mental retarda-
tion and multiple exostoses. TRPS I I I which has been deseribed by Sugio and Kajü in 1984, is 
much rarer. It can be distinguished from TRPS I by severe shortness of ali phalanges and me-
tarcarpals, and from TRPS n by lack of exostoses and normal inielligence. 

Here we report a 14 5/12 years old girl who presented with sparse hair, bulbous nose and seve­
re brachydactyly which is very suggestive of TRPS I I I . 

Key words: Trichorhinophalangeal Syndrome, TRP I , I I , İÜ, cone-shaped epiphysis. 

GİRİŞ 

TRP Sendromu ilk kez Giedion tarafından 
1966 yılında tanımlanmıştır (5). Başlıca bul­
guları seyrek, kırılgan, yavaş uzayan saçlar, 
bulböz uçlu burun ve orta falanksların koni 
şeklindeki epifizleridir. TRPS I olarak ad­
landırılan bu olgular OD kalıtılır (OMIM* 
190350). 1969 yılında Langer TRP I ile or­
tak bulguları olan bir grup olguda ek olarak 
mental gerilik mikrosefali ve multiple ek-
zostozlar saptamış ve bu olgular TRPS I I 
olarak adlandırılmıştır (OMIM* 150230) 
(7,13) 1984 yıimda Sugio ve Kajü tarafından 

önce Ruvalcaba sendromu olarak tanımlanan 
ancak klinik bulguları TRPS Tip I ve II'ye 
benzeyen bir grup olgu, falanks ve meta-
karplarında aşırı kısalık ile Tip I'den, mental 
genlik ve ekzostozların olmayışı ile de Tip 
ll'den farklı bulunarak Tip II I olarak adlan­
dırılmıştır (17>21). Bu olgularda OD kalıtıl-
maktadır (OMIM*190351).TRP Sendromu-
nun belirtilerini gösteren bazı olgularda aile 
ağacı otozomal resesif kalıtım ile uyumlu 
olarak değerlendirilmiştir (OMIM* 275500) 

OR geçen TRP'lerin Minik bulguları Tip 
I ve Hl'e benzemektedir. 
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Sitogenetik incelemeler TRP I ve TT'ye yol 
açan genin 8 q24 bölgesinde lokalize oldu­
ğunu göstermiştir <8-i2>. Bu gölgenin TRP İT, 
TRP I ve dominant kalıtılan multiple eksoz-
tozlara yol açan EXT 1 lokusunu içerdiği 
düşünülmektedir <14). TRP I de 8 q24.12'de 
submikroskobik delesyon, TRP H'de ise aynı 
bölgede sitogenetik delesyon gözlenmiştir 
(8q24.11(8q24.13)(1'19'24). 

Yukarıda klinik bulgulara ek olarak tüm tip­
lerde sık tekrarlayan patella ve dirsek çıkık­
ları, kalça ekleminde ağrı ve hareket kısıtlılı­
ğı ile giden Perthes benzeri bulgular bildiril­
miştir (2,4,15,20). 

Kalça ağrısı ve Perthes bulguları ile başvu­
ran, daha sonra incelemelerde TRPS tanısı 
alan 14 5/12 yaşındaki kız olgunun bulguları 
literatürdeki diğer olgularla karşılaştırılarak 
sunulacaktır. 

OLGU 

14 5/12 yaşındaki kız hastanın prenatal ve 
natal öyküsü normal olup anne ve baba ara­

sında akrabalık yoktu. İlk yaşlardan beri 
hastanın parmaklarının kısa ve saçlarının 
seyrek olduğu aile tarafından farkedilmişti. 
Bu arada birkaç kez dirseklerinde subluksas-
yon tanımlanan hasta ilk kez 13 yaşında sol 
kalça ağrısı nedeniyle akut romatizmal ateş 
olarak tedavi edilmiş ancak daha sonra sol 
kalça grafisinde avasküler nekroz saptanarak 
Ortopedi kliniğine operasyon amacı ile in-
terne edilmişti. 

Olgumuzun anne, baba ve 2 kardeşinin mua­
yenesinde özellik yoktu. Akrabalarında ben­
zer hastalık tanımlanırı amaktaydı. 

14 5/12 yaşındaki olgunun boyu 152 cm (3-
lOp), ağırlığı 40 kg (3-10p), baş çevresi 52 
cm (3-10p) idi. Kulaç boya oranla kısa (133 
cm) idi. 

Mental gelişimi normal olan olguda üçgen 
yüz, kısa ve seyrek saçlar, kaşların Iateral 
bölgelerinde seyreklik, uzun tubuler ucu 
olan bulböz bir burun, hafif düşük kulaklar 
ve mikrognati mevcuttu. Yüzde ve boyunda 
çok sayıda nevüsler vardı (Şekil 1). Olgu­
muzun elleri küçük ve parmakları belirgin 

Şekil 1. Olgunun yüz görünümünde seyrek ince saçlar, bulböz ucu olan belirgin burun, uzun filinim dikkat çekicidir 
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Şekil 2. Olgunun kısa, incelen parmakları 

V 

olarak kısa idi. El boyu 12 cm, orta parmak 
boyu 5.2 cm, ayak boyu 19 cm olup her üç 
ölçümde 3p'in altında idi (Şekil 2). El ve 
ayak grafilerinde metakarp ve metastarslar 
kısa ve falans epifizleri koni biçiminde idi 
(Şekil 3-4). Sol kalçada 90 derece fleksiyon-
da ağrı ve hareket kısıtlılığı saptandı. Tam 
kan sayımı, sedimentasyon,, biyokimyasal 
incelemeler ve akciğer grafisi normaldi. Kal­
ça grafisinde, sol femur başında ve asetabu-
lumda dejeneratif değişiklikler ve femur ba­
şında deformasyon (Şekil 5) belirlendi. Has­
taya sol çölyektomi ve adduktor tenotomi 
operasyonu uygulandı (Şekil 6). 

Periferik kanda HRBT ile yapılan kromo­
zom analizinde 8q24.12 bölgesinde delesyon 
saptanmadı (46,XX). 

TARTIŞMA 

Trikorinofalangeal sendrom Tip I (TRPS 
I)'in temel bulguları seyrek, ince saçlar, bul­
böz ucu olan belirgin burun, el ve ayaklarda 
koni şeklinde epifizlerdir. Kalıtımı değişken 
ekspresivite gösteren otozomal dominattır, 
ancak bazı ailelerde otozomal resesif kalıtım 

Şekil 3. Kısa metakarplar ve koni şeklinde falanks epi­
fizleri 

da bildirilmiştir <3'6'9>. TRPS H'de (Langer-
Giedion sendromu) bu bulgulara ek olarak 
mikrosefali, mental retardasyon ve multipl 
ekzostozlar gözlenir (7>. TRPS IU'de ise 



Şekil 4. Kısa metatarslar ve koni şeklinde falanks epifizlerİ 

TRPS I'deki bulgulara ek olarak tüm falanks 
ve metakarplarda ağır derecede kısalık var­
dır <- 2 l\ Tablo I'de her üç tipin ve olgumuzun 
klinik özellikleri karşılaştırılmaktadır. 

Hastamızdaki kısa ve seyrek saç yapısı, kaş­
larda lateral seyreklik, uzun tubüler burun 
yapısı, el ve ayak parmaklarının künt ve kısa 
oluşu, grafilerde metakarp ve metatarsların 
kısa, falanks epifizlerinin koni biçiminde 
oluşu, femur başı ve asetabulumda saptanan 
dejeneratif değişiklikler TRPS'yi düşündür­
dü. Mental retardasyon, mikrosefali ve ek-

%. I 

I 
-

sostozlann bulunmaması ve HRBT ile kro­
mozomlarda delesyon görülmemesi ile Tip 
ll'den uzaklaşıldı. Hastanm parmak ve meta-
karplarının Tip I'de tanımlanan olgulara 
oranla daha kısa oluşu Tip I I I ile uyumlu idi. 
Literatürde Tip I ve Tip IITün genetik hete-
rojenite gösterdiği ve klinik olarak spektru-
mun iki ucu olabileceği belirtilmektedir. 
TRPS in daha nadir olarak gözlenir ve lite­
ratürde 2 sporadik ve 3 ailevi olgu dışında 
TRPS I I I tanısı alan olgu yoktur 
00,11,16,17,21,13) olgumuzda sol kalçada sap­
tanan Perthes benzeri bulgular ise literatürde 
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Şekil 6. Sol çölyektomi operasyonu sonrası pelvİs grafisi 

Tablo 1. TRPS I,II,IIXün klinik bulgularının olgumuz ile karşılaştırılması 

Klinik Bulgular T R P S I TRPS I I TRPS I I I Hastamız 

Mental retardasyon - + - -

Postnatal büyüme geriliği Hafif Hafif Hafif/Ağır Hafif 

Mikrosefali - + - -

Kısa metakarplar ve falankslar Hafif Hafif Ağır Ağır 

Mantar uçlu metakarplar - + + 

Koni şeklinde cpifizler + + +++ ++ 

Multipl ekzostozlar - + - -

Kromozom delesyonu 
8q23.3-q24.1 

(mikrodelesyon) 
8q24.11-24.13 
(sitogenetik) HRBT normal 

Tip I ve Tip IITlü ailelerin bazılarında ta­
nımlanmıştır ( 2 1- 2 2). 

Hastalarda tekrarlayıcı dirsek ve diz subluk-
sasyonları eklem bölgesindeki gevşeklik ile 
açıklanmaktadır &°\ Femur başı ve asetabu-
lumda destrüksiyon, femur başında düzleş­
meye ve asetabulumda açının bozulmasına, 
hareket kısıthğına ve ağrıya yol açabilmek­
tedir. 

TRPS'nin geninin klonlanma aşamaları ta­
mamlandığından (Lüdecke 1999, Kişisel ya­
zışma) mutasyonlar tanımlandıkça fenotip-
genotip korelasyonu yapılabilecek böylece 
TRPS I/IH arasındaki olası farklılık da belir-

lenebilecektir. Olgumuzun DNA'sı mutas-
yon çalışması için bankalanmıştrr. 
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