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Özet 
Seckel seıulıvmıt otozomal resesij geçişli, kuş benzeri yüz 

görünümü, büyüme ve zeka geriliği ile karakleıize seyrek 
görülen bir tablodur. Bu makalede, büyüme geriliği yakın
maları ile getirilen ve Seckel sendromu tanısı alan biri iki, 
diğeri dört yaşında iki kız kardeş sendroııı seyrek görüldüğün
den dolayı son literatür bilgileri de gözden geçirilerek takdim 
edilmiştir. 

Anahtar Kelimeler: Seckel sendromu 

T Klin Pediatri 1997, 6:125-127 

Seckel sendromu (SS), fasiyal hıpoplazi, 
mikrognati, kuş benzeri yüz görünümü, büyüme ve 
zeka geriliği ile karakterize, muhtemelen otozomal 
resesif geçiş gösteren ve 1/10.000 den daha az sık
lıkta görülen bir tablodur. Sendromu ilk defa 1959 
yılında Mann ve Russell bildirmiş, ancak ayrıntılı 
bir şekilde 1960'da Seckel tarafından tarif 
edilmiştir (1-5). 

Bu makalede, SS tanısı alan biri iki diğeri dört 
yaşında iki kız kardeş seyrek görülmeleri nedeniyle 
ilgili literatür bilgileri gözden geçirilerek sunul
muştur. 

Olgu Sunumu 
Olgu 1 

Dört yaşında kız hasta, büyüme geriliği yakın
ması ile getirildi. Öyküsünden, yaklaşık bir yıl 
kadar önce büyümesinin yaşıtlarından geri olduğu-
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• Summary 
Seckel syndrome is a rare malformation, inherited as an 

autosomal recessive trail. It is characterized by failure to 
thrive, mental retardation and bird-like malformation of the 

face. In this article, two sisters (2-year-old and 4-year-old) 
with Seckel syndrome admitted with the complaint of growth 
retardation, are presented due to uncommon presentation in 
the light of the last literature. 
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nun farkedildıği, özgeçmişinde miadında evde ebe 
yardımıyla düşük doğum ağırlıklı doğduğu, altı 
aylık iken ilk dişini çıkardığı, bir yaşındayken 
yürümeğe başladığı, soygeçmişinde anne ile baba 
arasında birinci dereceden akrabalık bulunduğu, iki 
çocuklu ailenin ilk çocuğu olup, ikinci çocuğun da (2 
nolu olgumuz) büyümesinin geri olduğu öğrenildi. 

Fizik incelemesinde, ağırlığı 12.300 g (3-10 
persentil), boyu 98 cm (10-25 persentil), baş çevre
si 40 cm (3. persentilin altında) idi. Cilt incele
mesinde ksifoidin sol tarafında üç adet birkaç cm 
büyüklüğünde kafeola lekesi vardı. Baş mikrosefa-
lik görünümde, buran ve maksillalar belirgin olup, 
mikrognatisi vardı, ayrıca bilateral klinodaktilisi 
olup, bir ile ikinci ayak parmakları arasındaki aralık 
normalden geniş idi (Şekil 1). Diğer sistem in
celeme bulguları normal idi. 

Laboratuvar incelemesinde, rutin idrar vc kan 
tetkikleri normal idi. Sella, akciğer, pelvis ve eks-
tremite grafıleri normal olup, kemik yaşı Greulich-
Pyle yöntemi ile değerlendirildiğinde, 4 yaş ile 
uyumlu idi. Kranyum grafisinde kraniosinostozis 
vardı. Elektrokardiyografık ve ekokardıyografik in
celemeleri normal olup, kromozom analizi 46 XX idi. 
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Şekil 1. Hastalarımızın genel görünümleri izlenmektedir. 

Olgu 2 
İki yaşında kız hasta, büyüme geriliği yakın

ması ile getirildi. Öyküsünden, doğumundan 
itibaren büyümesinin yaşıtlarına kıyasla geri 
olduğu, özgeçmişinden miadında, hastanede ebe 
yardımı ile doğduğu, doğum ağırlığının düşük 
olduğu, yedi aylık iken ilk dişini çıkardığı, altı 
aylık iken oturmaya, bir yaşındayken yürümeye 
başladığı, soygeçmişinde anne ile baba arasında 
birinci dereceden akrabalık bulunduğu, ailenin i-
kinci çocuğu olup, ilk çocuğun da büyümesinin geri 
olduğu (1 nolu olgumuz) öğrenildi. 

Fizik incelemesinde, ağırlığı 7500 g (3. persen-
tilin altında), boyu 75 cm (3. persentilin altında), 
baş çevresi 38 cm (3. persentilin altında) idi. Burun 
ve maksillalar belirgin olup, mikrosefalisi, mıkrog-
natisi ve bilateral klinodaktilisi vardı (Şekil 1). 
Diğer sistem inceleme bulguları normal idi. 

Laboratuvar incelemesinde, rutin idrar ve kan 
tetkiklerinde patolojik bulgu yoktu. Sella, akciğer, 
pelvis ve ekstremite grafıleri normal olup, kemik 
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yaşı Greulich-Pyle yöntemine göre bir yaş ile uyum
lu idi. Krankım grafısinde kraniosinostozisi vardı. 
Elektrokardiyografik ve ekokardiyografik in
celemeler normal olup, kromozom analizi 46 XX idi. 

Polikliniğimize büyüme geriliği yakınması ile 
getirilen hastalarımızda, ağırlık, boy ve baş 
çevresinin belirgin derecede geri olması, kuş ben
zeri yüz görünümlerinin bulunması, ayrıca bilateral 
klinodaktilinin varlığı gibi klinik bulgularla Seckel 
sendromu tanısı kondu. Ailelerine hastalıkları 
hakkında bilgi verilerek gönderilen hastalarımız, 
halen düzensiz aralıklarla kontrollere gelmektedirler. 

Tartışma 
Seckel sendromlu hastalarda prenatal dönemde 

başlayan büyüme geriliği, mental retardasyon, pre-
matür sinostozisin eşlik ettiği mikrosefali, fasiyal 
hipoplazi, mikrognati, belirgin maksilla, burun ve 
gözler, düşük yerleşimli, malforme veya lobul ek
sikliği ile seyreden kulaklar, klinodaktili, Simian 
çizgisi, falangeal epifızlerde eksiklik, proksimal ra-
dius ve proksimal fibulada hipoplazi, kalça çıkığı, 
bir ile ikinci ayak parmak arasının ayrık olması, 11 
çift kosta ve kriptoorşitizm sık görülen anormallik
ler arasında sayılmaktadır (1-3). 

Nadiren fasiyal asimetri, strabismus, antimon-
goloid görünümlü palpebral fissürler, parsiyel ano-
dontia, enamel hipoplazi, saçlarda seyreklik, skol-
yoz, talipes equinovarus, pes planus, ekstemal ge-
nital organlarda hipoplazi görülebilmektedir (1-3). 
Bunlardan başka pseudopolikori (6), multipl in-
testinal atrezi (7), aplastik anemi (5,8) ve patent 
duktus arteriosus (4) ve atrial septal defekt (9) gibi 
konjenital kalp hastalıklarıyla birlikte seyreden ol
gular da rapor edilmiştir. Olgularımızın her ikisinde 
de prenatal dönemde başlayan büyüme geriliği, 
mikrosefali, fasiyal hipoplazi, belirgin maksilla, 
burun ve gözler ve bilateral klinodaktili saptandı. 
Bunlara ek olarak bir nolu olgumuzda bir ile ikinci 
ayak parmak arasının normalden geniş olduğu ve 
cafe' au lait lekesi, iki nolu olgumuzda da kemik 
yaşı geriliği saptandı. 

Seckel sendromlu bir olguda Legg-Calvc-
Perthes hastalığı bildirilmiş olup, iki hastalığın bir
likte bulunması rastlantısal olabileceği gibi, Legg-
Calve-Perthes hastalığı endokrin cüceliklerle bir
likte sık görüldüğünden Seckel sendromlularda 
(SS) da normal çocuklardan daha sık görülebileceği 
belirtilmektedir (10). Bir başka olguda hepatoma 
saptanmış, bu olguda da her iki hastalığın birlikte 
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görülmesi rastlantı sonucu olabileceği gibi, ikisi 
arasında bir ilişki de söz konusu olabileceği ileri 
sürülmektedir (11). Corona ve arkadaşları (12) an-
tikonvülzan tedavi gören epileptik bir anneden 
doğan SS'lu bir olgu bildirmişler ve hastalığın 
gelişmesinde epilepsinin veya antikonvülzan 
ilaçların rolünün olup olamayacağını sorgu-
lamışlardır. 

Stoppolino ve arkadaşları (13) birbirleri ile 
akraba olmayan üç ailede, beş SS'lu olgu tarif et
mişlerdir. Bu olguların immünolojik ve sitogenetik 
çalışmaları yapıldığında, olguların imimin yetersiz
lik ve kromozomal frajilite yönünden normal 
oldukları görülmüştür. H L A fenotip çalışmasında, 
olguların aynı haplotipe sahip oldukları sap
tandığından, sendromun H L A lokusu ile ilişkili ola
bileceği bildirilmiştir. Yine aynı çalışmada, üç olgu
da kıaniumun magnetik rezonans ile incelenmesinde 
herhangi bir anomaliye rastlanmadığı, olguların 
birinde 7 yaşında iken erken puberté geliştiği gözlen
miştir. Diğer taraftan normal beyin yapısına sahip ol
gular yanında, ağır derecede beyin displazisi gösteren 
olgular da tarif edilmiştir (14). Yirmi dokuz haftalık 
SS'lu bir olgunun nöropatolojik incelemesinde, 
nöroblast yapımında azalma ile birlikte telensefalik 
mikransefali, hipofiz glandının fonksiyonel farklılaş
masında gecikme ve tipik kraniyofasiyal görünüm ile 
birlikte jeneralize hipotrofı bildirilmiştir (15). Anne 
ve baba arasında birinci dereceden akrabalık bulunan 
bir olguda, düşük serum human koryonik go
nadotropin düzeyi ile birlikte hafif derecede hipofı-
zer hipoplazi rapor edilmiştir (16). 

Butler ve arkadaşları (8) pansitopeni ve kro
mozomal instabilité ile birlikte seyreden iki olgu 
tarif etmişler ve buna dayanarak SS'lu olgularda 
kromozomal instabilité ve hematolojik problemler
le seyreden bir subgrup olabileceğini ileri sür
müşlerdir. Olgularımızda, immünolojik, sitogenetik 
ve beynin tomografık ve/veya magnetik rezonans 
ile görüntüleme gibi tetkikler yapılamadığından, bu 
sistemlerle ilgili anomalilerin olup olmadığı 
konusunda yorum yapılamadı. 

Olgularda gestasyonal süre uzamış olabilir. 
Doğum ağırlıkları 450 ile 2000 g, boyları 34 ile 43 
cm arasında değişmektedir. Boy ortalaması 90-105 
cm'ye kadar ulaşabilmektedir. Hastalarda erken 
motor gelişme normale yakın olmakla birlikte, 
genellikle orta veya ağır derecede mental retar-
dasyon görülmektedir (1-5). Hastalarımızda gestas-
yonel süre normal olup, doğum ağırlıkları ve boy

ları bilinmiyordu. Her ikisinin de motor gelişimleri 
normal olmakla birlikte, orta derecede mental retar-
dasyonları vardı. Olgularımızın anne ve babaları 
arasında yakın akrabalık bulunması, genetik 
geçişin otozomal resesif olduğunu düşündürdü. 

Seckel sendromlu hastalar genellikle 
hiperkinetik olup, samimi ve arkadaş canlısı ol
mağa eğilimlidirler. Eklemlerin ve eklemleri 
destekleyen yapıların gelişimi zayıf olduğundan 
kalça ve dizlerde çıkıklar ve daha ileriki dönem
lerde kifoz ve skolyoz gelişebilmektedir. Yetmişbeş 
yaşma kadar yaşayan hastalar rapor edilmiştir (1). 
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