
Cornelia de Lange sendromu nadir bir doğum-
sal anomalidir. Đncelemelerde belirgin kromozomal
bozukluk saptanmamış olup, tanı için yol gösterici
biokimyasal incelemeler de yoktur (1). Sendromun
en dikkat çeken özellikleri; düşük doğum tartısı,
büyüme ve gelişme geriliği, hirşutism ve tipik yüz
görünümüdür. Gastrointestinal sistemde yutma
düzensizliği, zayıf özofagus motilitesi ve gastroö-
zofageal reflü şeklinde bulgular verebileceği gibi,
bu olgularda malrotasyon, kolonik duplikasyon
gibi anomaliler de az değildir (2). Bu yazıda, gas-
troözofageal reflüye sekonder  büyüme  gelişme
geriliği tablosu ile başvuran Cornelia de Lange
sendromlu bir olgu sunulmuştur.

Olgu Sunumu
Aralarında akrabalık olmayan, 34 yaşında baba

ile 29 yaşında annenin ilk gebeliğinden normal bir
gebelik döneminden sonra; hastanede, normal vagi-
nal yolla, zamanında, 2700 gram doğan bebekte,
doğumdan kısa bir süre sonra solunum sıkıntısı
gelişmiştir. Bunun üzerine yaklaşık bir hafta
Yenidoğan Yoğun Bakım Ünitesinde izlenmek du-
rumunda kalınmış, bir aylık olana dek hastanede
yatırılarak izlemi sürdürülen olgu poliklinik kontrol-
lerine gelmek üzere gönderilmiştir. Ailesi tarafın-
dan yaklaşık üç aylığa kadar yakınması olmadığı
belirtilen hastanın bu dönemden sonra gıdavi kus-
maları başlamıştır. Kusmalarının artmasıyla, so-
lunum problemleri yeniden ortaya çıkan hastada
gastroözofageal reflüye yönelik konservatif yak-
laşımlar ve medikasyon etkisiz kalmış; pnömoni,
büyüme gelişme geriliği tabloları ağırlıklı ön plan-
da olan olguda çekilen üst pasaj grafisi ve 24 saat-
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Özet
Nadir bir doğumsal anomali olan Cornelia de Lange

sendromunda başlıca bulgular; yutma düzensizliği, zayıf
özofagus motilitesi ve gastroözofageal reflüye sekonder
büyüme geriliği ile tekrarlayan aspirasyon pnömonileridir.
Sendromun ana özellikleri düşük doğum tartısı, büyüme ve
gelişme geriliği, hirşutism ve tipik morfolojik görünümdür. Bu
yazıda gastroözofageal reflüye sekonder, büyüme-gelişme ge-
riliği ile başvuran Cornelia de Lange sendromlu bir olgu sunul-
muştur.
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Summary
Cornelia de Lange syndrome is a rare congenital ano-

maly in which swallowing incoordination, poor esophageal
motility and gastroesophageal reflux cause failure to thrive and
recurrent aspiration pneumonia. The hallmarks of the syn-
drome include low birth weight, growth retardation, failure to
thrive, hirsutism and typical morphologic features. Herein, a
case of Cornelia de Lange syndrome that presented with fai-
lure to thrive due to gastroesophageal reflux is presented.
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lik özofagus pH monitorizasyonunda gastroö-
zofageal reflü belirlenmiş, reflünün cerrahi tedavisi
planlanmış ancak endotrakeal entübasyonun
mümkün olmaması üzerine bir yaşında kliniğimize
refere edilmiştir.

Kliniğimize başvurduğundaki ilk inceleme-
sinde olguda mikrosefali, düşük saç çizgisi, hori-
zontal nistagmus, orta hatta birleşen kaşlar, ciddi
büyüme gelişme geriliği saptandı. Ağırlığı 3200
gram (üçüncü persantilin altında), boy 59 cm
(üçüncü persantilin altında) idi. Solunum sistemi
incelemesinde dinlemekle her iki hemitoraksta
krepitan raller, batın muayenesinde de 2 cm he-
patomegali bulundu. Genetik konsültasyonu
yapılan olgunun Cornelia de Lange sendromu ile
uyumlu olduğu anlaşıldı. Üst gastrointestinal sis-
tem pasaj grafisi tarafımızdan skopik inceleme
sırasında tekrarlandı ve gross gastroözofageal reflü
(Şekil 1) skopik inceleme ile de doğrulanarak ope-
rasyon kararı alındı.

Epiglottis görülemediğinden endotrakeal en-

tübasyon yapılamadı. Ancak maske ile ventilasyon
sırasında özofagoskopi uygulandı, olguda de-
satürasyon gelişmediği gözlendi. Özofagus tortuöz
ve hiperemik idi. Peroperatif dönemde hiçbir kom-
plikasyon olmaksızın, Nissen fundoplikasyon ve
Stamm gastrostomi açılması maske ile ventilasyon
sürecinde uygulandı. Operasyondan sonra, ilk gün-
lerde gastrostomi tübünden beslenen hastada ikinci
hafta sonunda oral beslenmeye geçildi.
Operasyondan iki ay sonra tamamen ağızdan besle-
nen, solunum yakınmaları kalmayan, kilo alımı
başlayan olguda gastrostomi tübünün çıkarılması
planlanmaktadır.

Tartışma
Cornelia de Lange sendromu multipl fiziksel

anomaliler, ciddi büyüme geriliği ve mental retar-
dasyonla karakterize bir tablodur (2). Olguların bir
kısmında otolaringolojik defektler de bulunmak-
tadır; işitme kaybı, larinks gelişiminde bozukluklar,
yarık damak görülebilir (3). Bu bozukluklarla bir-
likte Cornelia de Lange sendromlu olgularda anes-
tezi açısından problemler gelişebilmekte ve sıklıkla
endotrakeal entübasyon; epiglottisin yerleşiminde-
ki ve yapısındaki bozukluklar nedeniyle mümkün
olamamaktadır (4). Hastalığın oluşumunu açıklaya-
bilecek belirgin bir kromozomal anomali ya da
biyokimyasal değişiklik saptanmamıştır (1). Bu
sendromu taşıyan çocuklarda beyinde iki farklı
lezyon tariflenmiştir. Biri; perinatal dönemde
hipoksik-iskemik beyin hasarı, diğeri de konjenital
beyin disgenezisidir (5). Mental retardasyonun
önemli bir komponent olduğu bu sendromda,
yaşamsal açıdan gastrointestinal sistem yakın-
maları daha ön planda gelmektedir. Bu nedenle sık
görülen bir sendrom olmamasına karşın gastroin-
testinal disfonksiyonla başvuran sendromik olgu-
larda Cornelia de Lange sendromu akla getirilme-
lidir. Bu çocuklarda beslenme güçlüğü oluşturan
gastrointestinal disfonksiyonların yanısıra gastro-
intestinal traktta, pilor stenozu, duodenal stenoz,
malrotasyon ve intestinal duplikasyonlar gibi
yapısal anomaliler de dikkat çeker (2). Bu yapısal
anomalilerin yol açtığı akut tablolar, sendromun
özellikleri bilinmediği dönemlerde kötü sonuçlara
yol açmıştır. Literatürde kolonun nonfiksasyonuna
bağlı çekal volvulus gelişen, nekrozla sonlandığı
için rezeksiyon-anastomoz yapmak gerekenŞekil 1. Skopik inceleme sırasında yapılan üst pasaj grafisinde

gross reflü sonucu özofagusta dilatasyon.
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Cornelia de Lange sendromlu olgu bildirilmektedir
(2). Yine de gastrointestinal sistemle ilgili en önem-
li yakınma, bu olgularda sıklıkla görülen ve ağır
komplikasyonlarla seyredebilen gastroözofageal
reflüdür. Reflünün yol açtığı pnömoni, anemi,
büyüme-gelişme geriliği sendromun diğer kompo-
nentlerini sıklıkla arka planda bırakır (6). Sunulan
olguda da uzun süre pnömoni ile uğraşılmış, ref-
lünün  belirlenmesinden  önce  yapılan  antibiotik
tedavilerine karşın tabloda düzelme sağlana-
mamıştır. Olgular reflü açısından çok dikkatli ince-
lenmeli ve gerekli tedavi iyi planlanmalıdır;  an-
tireflü yaklaşım bu hastalarda sadece büyüme-
gelişmenin yeniden başlamasını sağlamakla
kalmaz; aynı zamanda bu olgularda başlıca ölüm
nedeni olan aspirasyon pnömonisi riskini ortadan
kaldırır. Bu olguda da antireflü girişiminden sonra
solunum problemleri gerilemiş, hasta kilo almaya
başlamıştır. Gastroözofageal reflü problemi ve
dolayısıyla onun yol açtığı yakınmalar ortadan
kalkmış olsa da tüm gastrointestinal sistem mal-

fonksiyonunun sendroma eşlik edebileceği akıldan
çıkarılmamalı, olguların izlemi bu açıdan da dik-
katle sürdürülmelidir.
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