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Yenidogan doneminde hipernatremik dehidratasyon ve
intrakraniyal kanama ile basvuran |8p- sendromu:

olgu sunumu
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Ozet

On sekizinci kromozomun kisa kolunda
delesyon (18p- sendromu) fenotipik ozel-
likleri oldukca genis bir yelpazede ortaya
cikan ve oldukca nadir karsilasilan yapisal
kromozomal bir hastaliktir. Mental retar-
dasyon, blylime geriligi, yuvarlak yiiz,
displastik kulaklar, genis agiz ve dis
anomalileri gibi kraniyofasiyal dismor-
fizm bulgular1 ve ekstremite, genital,
beyin, goz ve kalp anormallikleri temel
klinik ozelliklerdir. Bu yazida rutin yeni-
dogan muayenesi sirasinda dismorfik yiiz
gorunumu belirlenen, ciddi dehidratas-
yon bulgular nedeniyle hastaneye yatiri-
larak izlenen ve bu esnada protein C
diizeyinde dusuklik ve intrakraniyal ka-
nama saptanan 18p- sendromlu bir olgu
sunulmus ve tartisilmistir.

Anahtar kelimeler: intrakraniyal kana-
ma, protein C, 18p- sendromu

Summary

18p- syndrome in a newborn with hyp-
ernatremic dehydration and intrac-
ranial hemorrhage: a case report
Deletion in 18p chromosome (18p- syn-
drome) is a quite rare chromosomal di-
sorder including diversely phenotypic
properties. Mental retardation, failure to
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thrive, round face, dysplastic ears, cran-
iofacial dysmorphism as wide mouth and
anomaly of teeth, brain, genital system,
eye and heart are main clinical features.
We herein report a newborn with dys-
morphic face features, who was admit-
ted due to severe dehydration and iden-
tified to have protein C deficiency and
intracranial hemorrhage.

Key words: Intracranial hemorrhage,
protein C deficiency, 18p- syndrome

Giris

Ilk olarak Granchy ve ark. tarafindan
1963 yilinda bildirilen 18. kromozomun
kisa kolunda delesyonun (18p- sendromu)
fenotipik 6zellikleri oldukga genis bir yel-
pazede ortaya ¢ikmaktadir. Mental retar-
dasyon, biiyiime geriligi, yuvarlak yiiz, dis-
plastik kulaklar, genis ag1z ve dis anoma-
lileri gibi kraniyofasiyal dismorfizm bul-
gular1 ve ekstremite, genital, beyin, gbz ve
kalp anomalileri temel klinik 6zelliklerdir
(1,2). Literatiirde 100'den fazla olgu
bildirilmistir ve bildirilen {i¢ familyal olgu
disinda olgularin ¢ogu sporadiktir (2,3).

Yenidogan doéneminde prematiirite,
travma, hipoksi, trombositopeni, K vitami-
ni eksikligi, genetik koagiilopatiler, sepsis
ve karaciger hastaliklar1 intrakraniyal kana-
manin sik kargilagilan nedenleridir. Hiper-
natremik dehidratasyon ve protein C
eksikliginin yenidogan déneminde seyrek
de olsa intrakraniyal kanamalara neden
oldugu bildirilmistir (4-8). Bu yazida rutin
yenidogan muayenesi sirasinda dismorfik
yiiz goriiniimii belirlenen, ciddi dehidra-

tasyon bulgular1 nedeniyle hastaneye
yatirilarak izlenen ve bu esnada protein C
dtizeyinde dtsiikliik ve intrakraniyal
kanama saptanan 18p- sendromlu bir olgu
sunulmusg ve tartigilmigtir.

Olgu Sunumu

Yirmi ii¢ yagindaki annenin 36 hafta 2
giinlik 1. gebeliginden normal vajinal
yolla 1. ve 5. dakika Apgar skorlar1 6 ve 8
olarak 2850 gram agirhiginda dogan erkek
bebek, rutin muayene ve metabolik tara-
masinin yapilmasi amaciyla yenidogan
poliklinigine getirildi. Asir1 kilo kayb,
dismorfik yiiz gérintimii (dasitk kulak,
mikrognati, yitksek damak, kemer burun,
proptozis) (Sekil 1) ve dehidratasyon bul-
gulart olan bebek yenidogan iinitesine
yatirild.  Prenatal Ozgegmisi ve aile
Sykiisii herhangi bir 6zellik arz etmiyor-
du.
mukozanin kuru, deri turgorunun bozul-

Gelis fizik muayenesinde oral
mus, toniisiiniin azalmig oldugu ve
mikrognati, disitk kulak, kas seyrekligi,
yitksek damak, proptozis, kemer burun,
her iki el ayasinda Simian ¢izgisi ve sakral
¢entik bulundugu saptandi.

Hastanin gelig laboratuvar inceleme-
sinde hemoglobin: 18.2 gr/dL, beyaz
kiire: 12000/mm3, trombosit sayisi: 57000
/mm3, iire: 117 mg/dL, kreatinin: 1.0 mg/
dL, glisemi: 45 mg/dL, Na*: 167 mEq/L,
K*: 4.2 mEg/L, C-reaktif protein: <6 mg
/L olarak saptandi. Kan gazinda pH: 7.51,
pCO,: 20 mmHg, pO,: 88 mmHg,
HCO5: 16.9 mmol/L, BE: -2.6 mmol/L
olarak bulundu.
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Sekil‘l. Hastada mikrognati, diigiik kulak, kag
seyrekligi, proptozis ve kemer burun ézellikleri
ile dismorfik yiiz gériiniimii

Hasta %10 hipernatremik dehidrata-
syon kabul edilerek, intravenoz rchidra-
tasyonu 48 saatte gerceklestirilecek gekil-
de planlandi. Kromozom analizi i¢in kan
ornegi alindi. Transkraniyal ultrasono-
grafide sag temporopariyetal bolgede
2.4x3.2 c¢cm boyutlarinda hiperekojen,
diizgiin siurli, hematomla uyumlu lez-
yon saptandi. Hasta kanama diyatezi
agisindan incelendi. Kanama zamani: 2.5
dakika, PT: 15.1 sn, aPTT: 57.6 sn ve fib-
rinojen: 210 mg/dl olarak bulundu.
Hastanin izleminde tam kan inceleme-
sinde trombositlerin normale dondigi,
periferik kan yaymasinda kiime ve dev
trombositlerin bulundugu saptandi.

Sivi replasman tedavisinin 41. saatin-
de sol iist ekstremitede klonik konviilzi-
yonlar, agiz kenarinda ¢ekilme ve
gozlerde saga deviyasyon seklinde yak-
lasik 3-4 dakika stiren konviilziyon ortaya
¢ikti. Bu siradaki kan sekeri, kalsiyum
dahil olmak f{izere tiim biyokimyasal
incelemeler normal olarak degerlendiril-
di. Konviilziyon, intravendz fenobarbital
uygulamasi ile durduruldu. N6bet sonrast
beynin tomografik incelemesinde sag
talamus korpusundan baglayip sentrum
semiovaleye kadar vyiikselen, yaklagik
2x1.8 cm boyutlarinda hematomla uyum-
lu olabilecek hiperdens lezyon saptandi.
Hasta yatiginin 5. giiniinde fenobarbital
tedavisiyle taburcu edildi.

Hastanin bir hafta sonraki kon-
troliinde nébetinin tekrarlamadigi, her-
hangi bir gikayetinin olmadig, kromo-
zom incelemesinde 18. kromozomun kisa
kolunda delesyon bulundugu 6grenildi
(Sekil 2). Fizik muayenesinde giinlitk
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Sekil 2. Kromozom incelemesinde 18. kromo-
zomun kisa kolunda delesyon

agirlik artiginin normal, yenidogan ref-
lekslerinin canli ve aktif oldugu, dismor-
fik bulgular1 disinda nérolojik muayene-
sinin ve diger sistem muayenelerinin ve
bas ¢evresi biiyiimesinin normal oldugu
saptand1. Tekrarlanan transkraniyal ultra-
sonografl incelemesinde onceki ultra-
sonografi bulgularinin devam ettigi, ven-
trikiillerde
olmadigr goriildii. Hasta bir ay sonra

herhangi bir genigleme
kraniyal manyetik rezonans (MR) gériin-
tiileme, protein C, protein S, antitrombin
III, Faktor V Leiden mutasyonu tetkikleri
planlanarak tekrar kontrole ¢agrildi. Bir ay
beyin MR
incelemesinde sag frontal lobda subakut
15x22x23 mm boyutlarinda
intraserebral hematom ile uyumlu kitle
lezyonu bulundu (Sekil 3). Protein C
%23 (diigiik), antitrombin III ve protein S
normal olarak saptandi. Faktor V Leiden

sonraki  kontroliinde;

stiregte

mutasyonu saptanmadi. Hastanin izle-
minde 6. ayda tekrarlanan protein C
diizeyi normal olarak bulundu. Aile
incelemesinde herhangi bir yapisal ve
sayisal kromozom anomalisine rastlan-
madr.

Tartisma

On sekizinci kromozomun kisa kol-
unda delesyon, olduke¢a farkli fenotipik
goriiniim ile karakterize olabilen genetik
bir sendromdur (1,2). Mental retardas-
yon, bitytime geriligi, mikrosefali, yuvar-
lak yiiz, bityiik ve diigiitk kulak, mikrog-
nati, pitozis, hipertelorizm, genis agiz,
yitksek damak, pektus ekskavatus, alopesi
en sik rastlanilan klinik 6zelliklerdir (1-3).
Olgumuzda mikrognati, diisiik kulak, kag
seyrekligi, yiiksek damak, proptozis,
kemer burun, her iki el ayasinda Simian
¢izgisi ve sakral ¢entik gibi bazilar1 normal

Sekil 3. Beyin manyetik rezonans inceleme-
sinde sag frontal lobta subakut siiregte
15x22x23 mm boyutlarinda intraserebral
hematom ile uyumlu kitle lezyonu

kisilerde veya bagka bir¢ok sendromda da
bulunabilecek fenotipik bulgular saptan-
mugtir. Olgular cogunlukla sporadik olup,
bildirilen yiizden fazla olgunun tgii aile-
seldir (2,3). Olgumuzun aile inceleme-
sinde herhangi bir kromozom anomali-
sine rastlanmamigtir. immiinglobulin A
eksikligi, hipopitiiiterizm, hipotiroidi gibi
endokrin ve immiinolojik bozukluklar
diger nadir bildirilen anormalliklerden
olup, olgumuzun tiroid fonksiyonlari,
hipofiz hormon diizeyleri ve immiinglo-
bulin A diizeyleri normal olarak saptan-
mustir (1).

Olgumuzda intrakraniyal kanama ve
buna bagli neonatal konviilziyon saptan-
mig olup bu birliktelige literatiirde
bildirilen 18p- sendromlu olgularda
raslanmamugtir.  Intrakraniyal kanama
yenidogan doneminde 6zelikle prematiire
dogum, perinatal asfiksi, dogum travmasi
ve K vitamini eksikligine bagli olarak
ortaya ¢itkmaktadir. Dehidratasyon ve
protein C eksikligi gibi nadir genetik
hematolojik bozukluklarin da yenidogan
doneminde intrakraniyal kanamaya neden
olabilecegi bildirilmistir (4-8). Ozellikle
hipernatremik dehidratasyonlarda sub-
dural, intraventrikiiler ve talamik kana-
malar, vendz trombozlara bagl olarak
ortaya ¢ikabilmektedir (7,8). Bu lezyonlar
bilateral multifokal olabilecegi gibi, olgu-
muzda oldugu gibi unifokal de ola-
bilmektedir (7,8). Homozigot protein C
eksikligi yenidogan déneminde purpura
fulminansa giden ciddi hematolojik tablo-
lara neden olurken, heterozigot protein C
cksikliginde hastalarin ¢ogu asempto-

Kul ve ark.



matik olup nadiren erigkin yaglarda venéz
tromboembolizm tablolar1 ortaya ¢tkmak-
tadir. Heterozigot olgularda dehidratas-
yon, polisitemi, sepsis gibi durumlarda
¢ocukluk yag grubunda tromboembolizm
tablolarina bagli kanama ve arteriyel
trombiislere bagli infarktlarla kargilagila-
bilecegi bildirilmigtir (4). Olgumuzda
baglangicta saptanan disitk protein C
diizeyi heterozigot protein C eksikligini
disiindiirse de, 6. ayda tekrarlanan pro-
tein C diizeyi normal olarak saptanmugtir.
Bu nedenle baglangictaki protein C
diizeyi digiikliigiiniin, tromboz ve kana-
maya ikincil agir1 kullanima bagh oldugu
distiniilmiistiir.

Sonug olarak, 18. kromozomun kisa
kolunda delesyon genellikle bir¢ok bagka
sendrom ve bazen normal bireylerde de
karsimiza c¢ikabilecek oldukga silik
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fenotipik 6zellikler gosterebilen bir klinik
tablo olup, yenidogan déneminde minér
anomali saptanan olgularda akilda bulun-
durulmalidir. Bu hastalarin beslenme
problemleri, dehidratasyon ve buna bagl
ciddi komplikasyonlarla karg1 karsiya kala-
bilecekleri unutulmamalidir.
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