
arsiyel lipodistrofilerin nadir bir formu olan Barraquer-Simons sen-
dromu (BSS) ilk defa 1885 yılında Mitchell,1 daha sonra Barraquer2 ve
Simons3 tarafından tanımlanmış, nedeni bilinmeyen bir lipodistrofi

sendromudur. Tanımlandığından bu yana literatürde yaklaşık 200 olgu bil-
dirilmiştir.4 Kadınlarda erkeklerden 3 kat fazla görülmektedir.4 Çoğu olgu-
da belirtiler 16 yaşından önce, genellikle 8 yaş civarında başlamaktadır.4

Lipoatrofi, ilk olarak yüzden başlamakta ve boyun, omuzlar, üst ekstremi-
teler, torasik bölge ile üst abdomene kadar inme eğilimi gösterebilmektedir.
Nadiren inguinal bölge ve uyluk da etkilenebilmektedir. Periorbital ve ret-
roorbital cilt altı yağ dokusu kaybına bağlı olarak gözler çukurlaşır, yanak-
lar erir ve yüz tipik kadavra görünümü kazanır. Yağ dokusu kaybı sıklıkla
18 ayda maksimal düzeye ulaşmakta ancak birkaç yıl süresince periyodik
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Barraquer-Simons Sendromu:
Bir Olgu Sunumu ve

Literatürün Gözden Geçirilmesi

ÖÖZZEETT  Li po dis tro fi; vü cu dun bir bö lü mün de ve ya tü mün de cilt al tı yağ do ku su nun bu lun ma ma sı ile
ka rak te ri ze bir sen drom olup, ai le sel ve ya edin sel ola bil mek te dir. Bar ra qu er-Si mons Sen dro mu ya
da se fa lo to ra sik tip par si yel li po dis tro fi yüz de ve omuz lar da si met rik li po at ro fi ile bir lik te, nö ro lo -
jik ola rak sa ğır lık, epi lep si, ze ka ge ri li ği, miyo pa ti gi bi bul gu lar ser gi le ye bi len na dir bir li po dis tro -
fi for mu dur. Bu ça lış ma da, bir yıl dır yü zün de iler le yi ci özel lik te za yıf la ma ta nım la nan ve MRG’de
yüz ve bo yun da cilt al tı yağ do ku sun da at ro fi ve komp le man 3 (C3) ek sik li ği nin eş lik et ti ği spo ra -
dik Bar ra qu er-Si mons sen dro mu ta nı sı konulan 15 ya şın da bir kız ol gu su nul muş ve bu ol gu ile il -
gi li li te ra tür bil gi le ri göz den ge çi ril miş tir. 

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Di a be tes mel li tus; li po at ro fi; ERCC1 pro te in, in san

AABBSS  TTRRAACCTT  Li podys trophy is a syndro me cha rac te ri zed by sub cu ta ne o us fat loss in the who le body
or a part of the body and may be he re di tary or ac qu i red. Bar ra qu er-Si mons Syndro me or cep ha lot -
ho ra cic type par ti al li podys trophy is a ra re syndro me and si met ric li po at rophy are lo ca li zed in fas-
ci al and sho ul der are as of the body. As so ci a ted ne u ro lo gi cal signs are de af ness, epi lepsy, men tal
re tar da ti on and myo pathy. In this work, we re por ted a 15 ye ar-old girl who was de fi ning prog res -
si ve fas ci al thin ning for abo ut 1 ye ar.  Ma xil lo fas ci al mag ne tic re so nan ce ima ging sho wed fas ci al and
cer vi cal sub cu ta ne o us fat loss and comp le ment C3 de fi ci ency in la bo ra tory analy sis. We di ag no sed
her as spo ra dic type Bar ra qu er-Si mons Syndro me and li te ra tu re was re vi e wed. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Di a be tes mel li tus, li po at rop hic; ERCC1 pro te in, hu man
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ar tış dö nem le ri de ola bil mek te dir.4 BSS ile iliş ki li
ola rak sa ğır lık, epi lep si, ze ka ge ri li ği, nef ro pa ti, dis-
li pi de mi, di ya bet, mi yo pa ti ve di ğer oto im mün has-
ta lık lar bil di ril miş tir. Eş lik eden nö ro lo jik bul gu lar
ne de niy le ba zı ya zar lar bu sen dro mun nö ro lo jik bir
has ta lık ola rak ele alın ma sı nı da hi öner miş ler dir.
Nö ro lo ji pra ti ğin de na dir gö rü len bu kli nik tab lo,
özel lik le kas has ta lık la rı ile ta nı sal kar ga şa ya ne den
ola bil mek te dir. Bu ça lış ma da, bir yıl dır yüz böl ge -
sin de iler le yi ci za yıf la ma ve MRG’de yüz ve bo yun
böl ge sin de cilt al tı do ku sun da si met rik at ro fi ile
bir lik te komp le man 3 (C3) ek sik li ği sap ta na rak spo-
ra dik BSS ta nı lanan 15 ya şın da bir kız ol gu su nul -
muş ve bu ol gu ne de niy le li po dis tro fi ler göz den
ge çi ril miş tir.

OL GU SU NU MU

15 ya şın da kız, bir yıl dır ar ta rak de vam eden yü-
zün de in cel me ya kın ma sı ile kli ni ği mi ze baş vur -
du. Ai le öy kü sün de, an ne-ba ba ak ra ba lı ğı
ol ma dı ğı, mit ral dar lı ğı olan an ne den 2. ço cuk ola-
rak has ta ne de nor mal spon tan va ji nal yol ile mi a -
dın da doğ du ğu, do ğum bo yu nun nor mal ol ma sı na
kar şın vü cut ağır lı ğı nın 2000 g ol du ğu öğ re nil di.
Men tal ve mo tor ge li şi mi ya şıt la rı ve di ğer iki kar-
de şin den fark lı lık gös ter me yen ol gu nun 13 ya şın -
dan be ri dü zen li ola rak mens trü as yon ka na ma la rı
ta nım la nı yor du. Fi zik mu a ye ne de; boy 163 cm,
vü cut ağır lı ğı 53.2 kg idi. Nö ro lo jik mu a ye ne nor-
mal ol mak la be ra ber bi la te ral ya nak lar da be lir gin
yüz de in cel me tes pit edil di (Re sim 1, 2). Men tal

du rum nor mal di. La bo ra tu ar in ce le me le rin de; aç -
lık kan şeke ri, glu koz to le rans tes ti, kas en zim le ri,
li pid pro fi li, ka ra ci ğer ve böb rek fonk si yon test le -
ri, vit-B12 ve fo lik asit dü zey le ri, se di men tas yon, C
re ak tif pro te in, ti ro id ve fo li kül uya rı cı hor mon lar
ile lü te i ni ze hor mon ve kan ti ta tif im müng lo bu lin
A, G, M dü zey le ri nor mal bu lun du, an cak C3 dü-
ze yi 7.9 olup (85-200) dü şük tü. Mak sil lo fa si yal
böl ge MRG in ce le me sin de, buk kal böl ge den iti ba -
ren mak sil lo fa si yal böl ge de ve bo yun da cilt al tı yağ
do ku sun da be lir gin azal ma sap tan dı (Re sim 3). Fa-
si yal EMG nor mal de ğer len di ril di. Be yin MRG,
elek tro kar di yog ram ve eko kar di yog ra fi, ba tın-pel -
vik ul tra so nog ra fi si nor mal bulundu. Sol tri seps
bra ki i ka sın dan alı nan bi yop si nor mal so nuç lan dı.
Ol gu po lik li nik kon trol le ri ne gel mek üze re ta bur -
cu edil di.

TAR TIŞ MA

Edin sel par si yel li po dis tro fi ler de se rum da %90 ora-
nın da C3 nef ri tik fak tör ola rak ad lan dı rı lan im-
müng lo bü lin G ar tı şı5,6 ve %70’le re va ran C3
ek sik li ği7,8 gös te ril miş tir. Bu ve ri ler et yo lo ji de al-
ter na tif bir komp le man yo lu ak ti vas yo nu nu ak la
ge tir mek te dir. Fak tör D (adip sin), B, P, H ve açi-
las yo nu uya rı cı pro te in gi bi ba zı komp le man pro-
te in le ri adi pöz do ku da eks pre se ol mak ta dır.9-11 İn
vit ro ça lış ma lar, C3 nef ri tik fak tö rün, fak tör D eks-
pre se eden adi pöz do ku lar da li zi se ne den ol du ğu nu
gös ter miş tir.9 Fak tör D’nin ana to mik yer le şi mi nin
he te ro je ni te gös ter me si ve C3 nef ri tik fak tö re bağ -RESİM 1: Bilateral yanaklarda belirgin yüzde incelme önden görülmektedir.

RESİM 2: Bilateral yanaklarda belirgin yüzde incelme yandan görülmekte-
dir. 



lı adi pöz do ku da ki li zi sin fak tör D ara cı lı ol ma sı ne-
de niy le BSS’de yağ do ku su kay bı nın ne den üst be -
den ya rı sın da ol du ğu açık la na bi lir.11 Ge ne tik
ça lış ma lar da ise; ka lıt sal par si yel li po dis tro fi ler de
nük le er la min pro te in la min A’ yı (LMNA) et ki le -
yen ge no mik DNA mu tas yon la rı sap tan mış tır.
BSS’da, LMNA nor mal iken ge no mik ya pı sı ye ni
açık la nan nük le er la min pro te in la min B2’de
(LMNB2) 9 has ta nın 4’ün de mu tas yon be lir len miş -
tir. Bu ko nu da ça lış ma lar de vam et mek te dir.12

BSS ol gu la rı nın yak la şık 1/3’ün de, li po dis tro fi
baş lan gı cın dan or ta la ma 10 yıl son ra me zan şi o ka -
pil ler glo me rü lo nef rit ge liş mek te dir.13,14 Öte yan-
dan nö ro lo jik ola rak sa ğır lık,15 ze ka ge ri li ği,
hid ro se fa li, miyas te ni a gra vis, miyo pa ti ve epi lep -
si16 bir lik te li ği de bil di ril miş tir. Ay rı ca sis te mik lu -
pus eri te ma to zus,5,17,18 der ma to mi yo zi tis,19 Ray na ud
fe no me ni,20 an ti fos fo li pid an ti kor sen dro mu,21 hi-
po ti ro i dizm ve per nis yöz ane mi,4 çöl yak has ta lı ğı22

ve der ma ti tis her pe ti for mis, Sjög ren sen dro mu, ro-
ma to id ar trit,4 tem po ral ar te rit, eks tren sek aler jik
alve o li tis ve lö ko si tok las tik vas kü lit20 gi bi oto im -
mün has ta lık la rın da eş lik et ti ği ol gu lar ya yın lan -
mış tır. Me ta bo lik ola rak; na dir oran da in sü li ne
di renç, belirgin di ya bet, hi per trig li se ri de mi, pre be-

ta li pop ro te in ler ve şilo mik ron lar da ar tış, ti ro id an-
ti kor la rın da yük sek lik gö rü le bi lir. Ba zı ol gu la rın
se ru mun da an ti-nük le er ve an ti-DNA an ti kor la rı -
nın var lı ğı da gös te ril miş tir. Akan to zis nig ri kans,
hir su tizm ve mens trü el anor mal lik ler de bu lu na -
bil mek te dir.1-4 Bi zim ol gu muz da öy kü, mu a ye ne ve
la bo ra tuv ar in ce le me le rin de C3 ek sik li ği dı şın da
eş lik eden pa to lo ji sap tan ma mış tır.

Man ye tik re zo nans gö rün tü le me ile ya pı lan
ça lış ma lar da; baş, yüz, bo yun, kol lar, gö ğüs ve ka-
rın da, pos te ri or da ili ak kres tte, an te ri or da uy luk üst
kı sım la rı na ka dar cilt al tı yağ do ku sun da ka yıp ol-
du ğu gös te ril miş tir.23 Ol gu mu zun mak sil lo fa si yal
böl ge MRG in ce le me sin de, li te ra tür le uyum lu ola-
rak, buk kal böl ge den iti ba ren mak sil lo fa si yal böl-
ge de ve bo yun da cilt al tı yağ do ku sun da be lir gin
azal ma sap tan mış tır.

Ayı rı cı ta nı da; SHORT sen dro mu (short sta tu -
re, hype rex ten si bi lity of jo ints, ocu lar dep res si on, Re -
i ger (oküler and den tal) ano maly and te et hing de lay)
de ğer len di ril miş ve has ta mı zın bo yu kı sa ol ma dı ğı
gi bi ek lem ler de hi pe rek si ta bi li te nin de ol ma ma sı ne-
de niy le dış lan mış tır. Hutc hin son-Gil ford pro ge ri a
sen dro mun da24 ise yaş lan ma be lir ti le ri do ğum dan
he men son ra baş la mak ta, boy ve ağır lık nor mal sı-
nır la rın al tın da  kalmakta, cilt al tı yağ do ku su kay bı -
na bağ lı ola rak yüz kı rı şık gö rü nüm  kazanmakta ve
dö kül müş saç la rın ya nın da ka bar mış ven ler gö rül -
mek te dir. Ay rı ca Wer ner sen dro mun da  eks tre mi te -
ler in ce ol ma sı na kar şın cilt al tı yağ do ku su mik ta rı
nor mal dir. Bir di ğer ola sı lık da Parry-Rom berg sen-
dro mu olup bu ra da yüz de ki at ro fi uni la te ral dir. Ay-
rı ca fa si yos ka pu lo hu me ral dis tro fi de elek trom iyog
ra fi ve kas bi yop si si ile ayırt edi le bil mek te dir. 

Te da vi de; et ki len me miş böl ge ler den yağ do-
ku su alı na rak yü ze imp lan tas yon ya pıl mak ta ve
ge nel lik le komp li kas yon ge liş me mek te dir.25

Olum lu et ki nin 4 yıl ka dar sü re bil di ği an cak da ha
son ra iş le min tek rar edil me si ge rek ti ği vur gu lan -
mış tır.25 Az sa yı da ki ol gu ile trans vers rek tus ab-
do mi nis26 ve uy luk an te ro la te ra lin den27 kas flep le ri
alı na rak yüz de res to ras yon ya pıl mış ve hem ba şa -
rı lı hem de ka lı cı çö züm ler sağ lan ma ya ça lı şıl mış -
tır. An cak bu gi ri şim yağ imp lan tas yo nu na gö re
ol duk ça risk li dir. Ay rı ca, üre mi ge li şen has ta lar da
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RESİM 3: Maksillofasiyal bölge MRG incelemesinde, bukkal bölgeden
itibaren maksillofasiyal bölgede ve boyunda cilt altı yağ dokusunda belirgin
azalma görülmektedir.
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re nal trans plan tas yon uy gu la na bil mek te dir.13 Bi -
zim ol gu mu za plas tik ve re kons trük tif cer ra hi kli-
ni ği ile ya pı lan kon sül tas yon son ra sın da ya nak
böl ge si ne oto log yağ imp lan tas yo nu ya pıl ma sı ka-
rar laş tı rıl dı.

So nuç ola rak, ol gu muz da kli nik ola rak yüz de
iler le yi ci at ro fi ve MRG’de her iki ya nak, pe ri or bi -
tal böl ge ve bo yun da lo ka li ze par si yel li po dis tro fi
sap tan mış tır. La bo ra tuv ar in ce le me le rin de C3 ek-

sik li ği dı şın da anor mal li ğe rast lan ma mış tır. EMG
ve kas bi yop si sin de miyo pa ti gö rül me miş ve ol gu
Ba rra qu er-Si mons sen dro mu ola rak de ğer len di ril -
miş tir. Nö ro lo ji pra ti ğin de na dir gö rü len bir du rum
ol ma sı ve kas has ta lık la rı gi bi ba zı nö ro lo jik has ta -
lık lar la ka rış ma sı ve bu sen dro ma ba zı nö ro lo jik sü-
reç le rin de eş lik ede bi li yor ol ma sı ne de niy le
su nul ma ya de ğer gö rü le rek li po dis tro fi ler göz den
ge çi ril miş tir.
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