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Yenidoðan döneminde hipernatremik dehidratasyon ve
intrakraniyal kanama ile baþvuran 18p- sendromu:
olgu sunumu

Mustafa Kul (*), Mustafa Gülgün (**), Sebahattin Vurucu (***), Vural Kesik (**),
Muhterem Bahçe (****), S.Ümit Sarýcý (*), Faruk Alpay (*)

tasyon bulgularý nedeniyle hastaneye
yatýrýlarak izlenen ve bu esnada protein C
düzeyinde düþüklük ve intrakraniyal
kanama saptanan 18p- sendromlu bir olgu
sunulmuþ ve tartýþýlmýþtýr.

Olgu Sunumu
Yirmi üç yaþýndaki annenin 36 hafta 2

günlük 1. gebeliðinden normal vajinal
yolla 1. ve 5. dakika Apgar skorlarý 6 ve 8
olarak 2850 gram aðýrlýðýnda doðan erkek
bebek, rutin muayene ve metabolik tara-
masýnýn yapýlmasý amacýyla yenidoðan
polikliniðine getirildi. Aþýrý kilo kaybý,
dismorfik yüz görünümü (düþük kulak,
mikrognati, yüksek damak, kemer burun,
proptozis) (Þekil 1) ve dehidratasyon bul-
gularý olan bebek yenidoðan ünitesine
yatýrýldý. Prenatal özgeçmiþi ve aile
öyküsü herhangi bir özellik arz etmiyor-
du. Geliþ fizik muayenesinde oral
mukozanýn kuru, deri turgorunun bozul-
muþ, tonüsünün azalmýþ olduðu ve
mikrognati, düþük kulak, kaþ seyrekliði,
yüksek damak, proptozis, kemer burun,
her iki el ayasýnda Simian çizgisi ve sakral
çentik bulunduðu saptandý.

Hastanýn geliþ laboratuvar inceleme-
sinde hemoglobin: 18.2 gr/dL, beyaz
küre: 12000/mm3, trombosit sayýsý: 57000
/mm3, üre: 117 mg/dL, kreatinin: 1.0 mg/
dL, glisemi: 45 mg/dL, Na+: 167 mEq/L,
K+: 4.2 mEq/L, C-reaktif protein: <6 mg
/L olarak saptandý. Kan gazýnda pH: 7.51,
pCO2: 20 mmHg, pO2: 88 mmHg,
HCO3: 16.9 mmol/L, BE: -2.6 mmol/L
olarak bulundu.
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Özet
On sekizinci kromozomun kýsa kolunda
delesyon (18p- sendromu) fenotipik özel-
likleri oldukça geniþ bir yelpazede ortaya
çýkan ve oldukça nadir karþýlaþýlan yapýsal
kromozomal bir hastalýktýr. Mental retar-
dasyon, büyüme geriliði, yuvarlak yüz,
displastik kulaklar, geniþ aðýz ve diþ
anomalileri gibi kraniyofasiyal dismor-
fizm bulgularý ve ekstremite, genital,
beyin, göz ve kalp anormallikleri temel
klinik özelliklerdir. Bu yazýda rutin yeni-
doðan muayenesi sýrasýnda dismorfik yüz
görünümü belirlenen, ciddi dehidratas-
yon bulgularý nedeniyle hastaneye yatýrý-
larak izlenen ve bu esnada protein C
düzeyinde düþüklük ve intrakraniyal ka-
nama saptanan 18p- sendromlu bir olgu
sunulmuþ ve tartýþýlmýþtýr.
Anahtar kelimeler: Ýntrakraniyal 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

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

Giriþ
Ýlk olarak Granchy ve ark. tarafýndan

1963 yýlýnda bildirilen 18. kromozomun
kýsa kolunda delesyonun (18p- sendromu)
fenotipik özellikleri oldukça geniþ bir yel-
pazede ortaya çýkmaktadýr. Mental retar-
dasyon, büyüme geriliði, yuvarlak yüz, dis-
plastik kulaklar, geniþ aðýz ve diþ anoma-
lileri gibi kraniyofasiyal dismorfizm bul-
gularý ve ekstremite, genital, beyin, göz ve
kalp anomalileri temel klinik özelliklerdir
(1,2). Literatürde 100'den fazla olgu
bildirilmiþtir ve bildirilen üç familyal olgu
dýþýnda olgularýn çoðu sporadiktir (2,3).

Yenidoðan döneminde prematürite,
travma, hipoksi, trombositopeni, K vitami-
ni eksikliði, genetik koagülopatiler, sepsis
ve karaciðer hastalýklarý intrakraniyal kana-
manýn sýk karþýlaþýlan nedenleridir. Hiper-
natremik dehidratasyon ve protein C
eksikliðinin yenidoðan döneminde seyrek
de olsa intrakraniyal kanamalara neden
olduðu bildirilmiþtir (4-8). Bu yazýda rutin
yenidoðan muayenesi sýrasýnda dismorfik
yüz görünümü belirlenen, ciddi dehidra-
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Þekil 1. Hastada mikrognati, düþük kulak, kaþ
seyrekliði, proptozis ve kemer burun özellikleri
ile dismorfik yüz görünümü

Hasta %10 hipernatremik dehidrata-
syon kabul edilerek, intravenöz rehidra-
tasyonu 48 saatte gerçekleþtirilecek þekil-
de planlandý. Kromozom analizi için kan
örneði alýndý. Transkraniyal ultrasono-
grafide sað temporopariyetal bölgede
2.4x3.2 cm boyutlarýnda hiperekojen,
düzgün sýnýrlý, hematomla uyumlu lez-
yon saptandý. Hasta kanama diyatezi
açýsýndan incelendi. Kanama zamaný: 2.5
dakika, PT: 15.1 sn, aPTT: 57.6 sn ve fib-
rinojen: 210 mg/dl olarak bulundu.
Hastanýn izleminde tam kan inceleme-
sinde trombositlerin normale döndüðü,
periferik kan yaymasýnda küme ve dev
trombositlerin bulunduðu saptandý.

Sývý replasman tedavisinin 41. saatin-
de sol üst ekstremitede klonik konvülzi-
yonlar, aðýz kenarýnda çekilme ve
gözlerde saða deviyasyon þeklinde yak-
laþýk 3-4 dakika süren konvülziyon ortaya
çýktý. Bu sýradaki kan þekeri, kalsiyum
dahil olmak üzere tüm biyokimyasal
incelemeler normal olarak deðerlendiril-
di. Konvülziyon, intravenöz fenobarbital
uygulamasý ile durduruldu. Nöbet sonrasý
beynin tomografik incelemesinde sað
talamus korpusundan baþlayýp sentrum
semiovaleye kadar yükselen, yaklaþýk
2x1.8 cm boyutlarýnda hematomla uyum-
lu olabilecek hiperdens lezyon saptandý.
Hasta yatýþýnýn 5. gününde fenobarbital
tedavisiyle taburcu edildi.

Hastanýn bir hafta sonraki kon-
trolünde nöbetinin tekrarlamadýðý, her-
hangi bir þikayetinin olmadýðý, kromo-
zom incelemesinde 18. kromozomun kýsa
kolunda delesyon bulunduðu öðrenildi
(Þekil 2). Fizik muayenesinde günlük

aðýrlýk artýþýnýn normal, yenidoðan ref-
lekslerinin canlý ve aktif olduðu, dismor-
fik bulgularý dýþýnda nörolojik muayene-
sinin ve diðer sistem muayenelerinin ve
baþ çevresi büyümesinin normal olduðu
saptandý. Tekrarlanan transkraniyal ultra-
sonografi incelemesinde önceki ultra-
sonografi bulgularýnýn devam ettiði, ven-
triküllerde herhangi bir geniþleme
olmadýðý görüldü. Hasta bir ay sonra
kraniyal manyetik rezonans (MR) görün-
tüleme, protein C, protein S, antitrombin
III, Faktör V Leiden mutasyonu tetkikleri
planlanarak tekrar kontrole çaðrýldý. Bir ay
sonraki kontrolünde; beyin MR
incelemesinde sað frontal lobda subakut
süreçte 15x22x23 mm boyutlarýnda
intraserebral hematom ile uyumlu kitle
lezyonu bulundu (Þekil 3). Protein C
%23 (düþük), antitrombin III ve protein S
normal olarak saptandý. Faktör V Leiden
mutasyonu saptanmadý. Hastanýn izle-
minde 6. ayda tekrarlanan protein C
düzeyi normal olarak bulundu. Aile
incelemesinde herhangi bir yapýsal ve
sayýsal kromozom anomalisine rastlan-
madý.

Tartýþma
On sekizinci kromozomun kýsa kol-

unda delesyon, oldukça farklý fenotipik
görünüm ile karakterize olabilen genetik
bir sendromdur (1,2). Mental retardas-
yon, büyüme geriliði, mikrosefali, yuvar-
lak yüz, büyük ve düþük kulak, mikrog-
nati, pitozis, hipertelorizm, geniþ aðýz,
yüksek damak, pektus ekskavatus, alopesi
en sýk rastlanýlan klinik özelliklerdir (1-3).
Olgumuzda mikrognati, düþük kulak, kaþ
seyrekliði, yüksek damak, proptozis,
kemer burun, her iki el ayasýnda Simian
çizgisi ve sakral çentik gibi bazýlarý normal

kiþilerde veya baþka birçok sendromda da
bulunabilecek fenotipik bulgular saptan-
mýþtýr. Olgular çoðunlukla sporadik olup,
bildirilen yüzden fazla olgunun üçü aile-
seldir (2,3). Olgumuzun aile inceleme-
sinde herhangi bir kromozom anomali-
sine rastlanmamýþtýr. Ýmmünglobulin A
eksikliði, hipopitüiterizm, hipotiroidi gibi
endokrin ve immünolojik bozukluklar
diðer nadir bildirilen anormalliklerden
olup, olgumuzun tiroid fonksiyonlarý,
hipofiz hormon düzeyleri ve immünglo-
bulin A düzeyleri normal olarak saptan-
mýþtýr (1).

Olgumuzda intrakraniyal kanama ve
buna baðlý neonatal konvülziyon saptan-
mýþ olup bu birlikteliðe literatürde
bildirilen 18p- sendromlu olgularda
raslanmamýþtýr. Ýntrakraniyal kanama
yenidoðan döneminde özelikle prematüre
doðum, perinatal asfiksi, doðum travmasý
ve K vitamini eksikliðine baðlý olarak
ortaya çýkmaktadýr. Dehidratasyon ve
protein C eksikliði gibi nadir genetik
hematolojik bozukluklarýn da yenidoðan
döneminde intrakraniyal kanamaya neden
olabileceði bildirilmiþtir (4-8). Özellikle
hipernatremik dehidratasyonlarda sub-
dural, intraventriküler ve talamik kana-
malar, venöz trombozlara baðlý olarak
ortaya çýkabilmektedir (7,8). Bu lezyonlar
bilateral multifokal olabileceði gibi, olgu-
muzda olduðu gibi unifokal de ola-
bilmektedir (7,8). Homozigot protein C
eksikliði yenidoðan döneminde purpura
fulminansa giden ciddi hematolojik tablo-
lara neden olurken, heterozigot protein C
eksikliðinde hastalarýn çoðu asempto-

Þekil 3. Beyin manyetik rezonans inceleme-
sinde sað frontal lobta subakut süreçte
15x22x23 mm boyutlarýnda intraserebral
hematom ile uyumlu kitle lezyonu

Þekil 2. Kromozom incelemesinde 18. kromo-
zomun kýsa kolunda delesyon



Cilt 48 · Sayý 1 · Gülhane TD                                                                                                                                                     18p- sendromu · 39

matik olup nadiren eriþkin yaþlarda venöz
tromboembolizm tablolarý ortaya çýkmak-
tadýr. Heterozigot olgularda dehidratas-
yon, polisitemi, sepsis gibi durumlarda
çocukluk yaþ grubunda tromboembolizm
tablolarýna baðlý kanama ve arteriyel
trombüslere baðlý infarktlarla karþýlaþýla-
bileceði bildirilmiþtir (4). Olgumuzda
baþlangýçta saptanan düþük protein C
düzeyi heterozigot protein C eksikliðini
düþündürse de, 6. ayda tekrarlanan pro-
tein C düzeyi normal olarak saptanmýþtýr.
Bu nedenle baþlangýçtaki protein C
düzeyi düþüklüðünün, tromboz ve kana-
maya ikincil aþýrý kullanýma baðlý olduðu
düþünülmüþtür.

Sonuç olarak, 18. kromozomun kýsa
kolunda delesyon genellikle birçok baþka
sendrom ve bazen normal bireylerde de
karþýmýza çýkabilecek oldukça silik

fenotipik özellikler gösterebilen bir klinik
tablo olup, yenidoðan döneminde minör
anomali saptanan olgularda akýlda bulun-
durulmalýdýr. Bu hastalarýn beslenme
problemleri, dehidratasyon ve buna baðlý
ciddi komplikasyonlarla karþý karþýya kala-
bilecekleri unutulmamalýdýr.
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