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Cornelia de Lange Sendromu ¢ok nadir goriilen, baslica bov kisaligr ve tipihk dismorfik viiz gorinimii ile

carakterize olan, etvolojisi 1 olarak hilinmeven hir sendromduyr.
karakt / tyolojisi tam olarak bilinmeven F Iromd

-

Nadir goriilmesi nedenivie 3 vasindaki

bovle bir olgu sunuldu. [ Turgut Ozal Tip Merkezi Dergisi 2(1):62-64. 1993 )
Anahtar Kelimeler : sendrom. Cornelia de Lange, hoyv kisaligi

On the occasion of a case Cornelia de Lange syndrome (Brachmann-de Lange syndrome)

Cornelia de Lange Svadrome is a very rare developmental malformation syndrome of unknewn etiology.
The main features of this syndrome are a characteristic dysmorphic face and short stature. Because of rarity
of this case, a 3-vear-old boy with Cornelia de Lange Svndrome is presented in this report. [Jownal of Turgut

Ozal Medical Center 2¢1):62-64,1995)
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Cornelia de Lange sendromu (CDL), ilk defa
1933  yihinda tarif edilmigtir.  Karakteristik
ozelliklert, synophrys, gelisme geriligi, mikromeli ve
tipik yiiz gorunimidiir. CDL sendromunun 1/50.000
stklikta gorildiigii tahmin edilmektedir'.

Biiyiime ve gelisme geriligi gosteren ¢ocuklarin
ayirict tantsinda hatirda bulundurulmas: gereken ve
oldukca nadir gornilen bdyle bir olguyu takdim
ederek, tan1 koydurucu tipik ozelliklerini ve literatiir
bilgilerini gézden gegirmeyi uygun bulduk.

OLGU

U¢ yasindaki erkek ¢ocuk boy kisaligi ve
konugamama sikayetleri ile hastanemize getirildi.
Hikayesinden. hastanin dogumundan 2-3 ay sonra
yasitlarina gore daha yavas gelistiginin fark edildigi.
bunun giderek daha belirgin olarak ortaya ¢iktigi, 20
ayhikken yiirimeye basladigi, halen tek kelimeler
zorla ¢ikarabildigi, hareketlerinin canli oldugu
ogrenildi.

Hastanin normal bir hamilelik dénemi sonunda
problemsiz olarak dogdugu, dofumda 2600 gr
geldigi, 5 ay anne siitityle, daha sonra inek siitii ve

hazir mamalarla beslendigl. onemli bir hastalik
gecirmedigi, 26 yasindaki annenin ve 29 vyasindaki
babanin saglam olduklari, aralarinda akrabalik
bulunmadigi, ailenin 4 yasindaki birinci  erkek
¢ocugunun saglam oldugu ogrenildi.

Fizik muayenesinde: agirlik 9500 gr (3 persentil),
boy 83 cm (3 persentil), bas cevresi 445 cm (3
persentil), nabiz 120/ dakika, solunum hiz
34/dakika, kan basinct 95/60 mmHg 1di.

Genel durumu yi, aktif, etrafla 1lgili ve neseli

olup. dismorfik goériinimde idi. Yiksek sesle
sOylenenleri anliyor ve yerine getiniyor ancak
konusamiyordu. Fontaneli kapali. yiiz kiigik

goriinumli, saclar giir olup, sa¢ alin ¢izgisi dusiktu.
Kaslar orta hatta bitisik, burun kugiik ve basik, iist
dudak ince olup, kenarlan asagiya dogru biikiik ve
¢enesi kiigiktii. Kollart kisa, elleri kiigtik olup, avug
iginde simyan ¢izgist vardi (Resim 1 ve 2).
Pupillalar ve goz dipleri normaldi. Testisler bilateral
olarak inmemisti. Solunum, kardiovaskiiler,
gastrointestinal  ve  norolojik  sistem  muayene
bulgulan normaldi.

Laboratuvar incelemelerinde: Hb 101 gr/dl,
16kosit sayisi 7100/ mm,periferik kan yaymasinda %
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52 lenfosit, % 45 polimorfoniikleer lokosit. % 3
comak vardi. Het % 30.4, ortalama eritrosit hacim 60
fl, ortalama eritrosit hemoglobini 19.9 pg. serum
demiri 45 pg/100 ml, demir baglama kapasitesi 670
1g/100 ml, demir saturasyonu % 11 idi. Idrar
analizleri, tiroid ve karaciger fonksiyon testleri.
bityiime hormonu, elektrolitler. total lipid. kolesterol
trigliseridler normal sirfardaydi. Kafa grafilerinde
patolojik bulgu yoktu. Kemik vasi, kronolojik yasin ¢

ay gerisindeydi. Isitme fonksiyonlart normaldi.
Hastanmn  kromozom analiz  tetkiklert normal
bulundu.

Resim 1. Cornelia de Lange sendromlu hastanin yuz
gorintmii.

Hastanm bu klinik goraniumi Cornehia de Lange
Sendromu igin tipikti.

TARTISMA

sendromu'nun en

Cornelia de  Lange
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karakteristik ozelligi tipik yiiz goriantimiidiir. kafa
kiigitk ve yuvarlaktir. (mikrobrakisefalik) Kaslar
birbirine bitigiktir. Kirpikler wzun ve kivnimbidig,
Burun kigiik, filtrum uzundur. Mikrognati dikkat
cekicidir. Ust dudak ince olup, dudak koseleri
asagiya dogru doniiktiir. Jeneralize hirsutism

vardir'™. ‘ G
Levin ve arkadaglari’, 22 CDL sendromlu. hastayi
oftalmolojik  bulgular  yoniinden  incelemigler,

vukardaki kag ve kirpik bulgularina ek olarak pitosis,
nistagmus, miyopi tesbit etmislerdir. Sendromia ilgili
olarak korneal. pupiller. veya retinal herhangi bir
bozukluk bulamanustardir

Resim 2. Ay hastanin boy goriinimu

(DL sendromunda gelisme gerihgi ve boy
kisaligi. onemli bir bulgu olarak. dogustan itibaren
vardir. Geligme geriligi hayatin her doneminde
belirgindir. Hastalarda kemik maturasyonunda da
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gecikme vardir',

Ekstremitelerde. mikromeli, fokomelli,
oligodaktili, simian g¢izgisi, elbileginde fleksiyon
kontraktiirii, 2.ve 3. ayak parmaklarinda sindaktili
gibi ¢esitli anomaliler olabilir. Hastalarda inmemis
testis, hipospadias, genital hipoplasi, konjenital kalp
defektleri ve gastrointestinal anomaliler de
bildirilmisttir'>*.

CDL sendromunda mental retardasyon, fizik
aktivitede yavaglama olmaktadir. Bunlarnin ¢ogunda
IQ 50'nin altda tesbit edilmistir'”. Bazi hastalarda
inisiyal hipertonisite olabilecegi de bildirilmistir'.

Vakalarin ¢ogunda konusma bozuklugu ve
bazttarinda da isitme kusuru oldugu tesbit
edilmistir' . Bunlarda intellektiiel performans ciddi
sekilde smtrhdir ve nadiren konugma yetenegini
kazanabilirler'.  Goodban , 116 CDL sendromlu
hastada konugma becerileri tizerinde ¢alisma yapmus,
belirli bir program sonunda ancak 4 yasin istiindeki
hastalarin % 353'i 2 veya daha ¢ok kelime
kullanabilmis, % 33'0 hi¢ kelime kullanamanus veya
2'den az kelime kullanabilmiglerdir. Disiik dogum
agirhikl, orta ve agir igitme kaybi, list ekstremite
malformasyonlart ve ciddi motor defisiti olan
hastalarda konugma hig olmamakta veya ¢ok geg ve
bozuk olmaktadir. Sataloff ve ark®, tesbit ettikleri 45
CDL sendromlu hastamin hemen hepsinde isitme
kaybir ve ¢ogunda da konusma bozukiugu oldugunu
bildirmiglerdir. Ayrica stk olarak dis kulak kanal
stenozuna ve yank damak anomalilerine de

rastlamiglardrr.
CDL sendromunun etyolojisi tam olarak
bilinmemektedir. Cogu sporadik vakalardir. Cok

nadiren ailevi vakalar da bildirilmigtir.

CDL sendromunda belirli  bir  kromozom
anomalisi veya spesifik bir biyokimyasal bozukluk
bulunamamustir. Bunun igin hastaligin teghisinde
esas olan karakteristik  fasyal ozelliklerin
yakalanmasidir’.
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