
n iki yaş dört aylık erkek çocuğu boy kısalığı nedeniyle Tıbbi Ge-
netik Polikliniği’ne konsülte edildi. Yapılan genetik değerlendir-
mede anne-babanın akraba olmadığı öğrenildi. Gebeliğin ilk ayında

olmak üzere, annenin iki kez düşük hikâyesi ve hastamıza gebeliği sırasın-
da günde 4-5 adet sigara içme öyküsü mevcuttu. Olgunun 36. haftada, se-
zaryenle ve 1200 g olarak dünyaya geldiği ifade edildi. Doğumda oksijensiz
kaldığı, doğduktan sonra hiç emmediği, sarılık sebebiyle 15 gün kuvözde
kaldığı, doğuştan sünnetli olduğu, beş yaşında nöbetlerinin başladığı ve tek
taraflı inmemiş testis sebebiyle ameliyat olduğu annesi tarafından ifade edil-
di. Başını dik tutması 3. ayda, desteksiz oturması 6-7. aylarda, yürümesi 1.5
yaşında, tek kelimeler söylemesi 2 yaşından sonra başlayan hastanın mua-
yene sırasında 2-3 kelimelik kısa cümleler kurduğu ve nazone konuşması
dikkat çekmiştir.
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Ek Bulguları ile Floating Harbor Sendromu

ÖÖZZEETT  Flo a ting Har bor sen dro mu, oran tı lı boy kı sa lı ğı, dil ge li şi mi ve ke mik ya şın da be lir gin ge ri -
lik ve yüz de ki ano ma li ler le ka rak te ri ze na dir gö rü len bir sen drom dur. Yüz bul gu la rı; üç gen yüz, de -
rin yer le şim li göz ler, çı kın tı lı bu run, ge niş ko lu mel la, bü yük ağız ve in ce du dak la rı içe rir.
Li te ra tür de şim di ye ka dar 52 ol gu bil di ril miş tir. Eti yo lo ji si he nüz bi lin me mek te dir. Ol gu la rın ço -
ğu spo ra dik ol mak la be ra ber, oto zo mal do mi nant ka lı tı mı des tek le yen bir kaç ai le bil di ril miş tir. Ta -
nı kli ni ğe da ya nır. Bu ya zı da; li te ra tür de ki bul gu la ra ek ola rak şaşı lık, epi lep si ve fi mo zi si mev cut
olan Flo a ting Har bor sen drom lu 12 yaş 4 ay lık bir er kek olguyu su nu yo ruz.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Şaşı lık; epi lep si 

AABBSS  TTRRAACCTT  Flo a ting-Har bor syndro me is a ra re di se a se cha rac te ri sed by pro por ti o na ted short sta -
tu re with sig ni fi cantly de la yed bo ne age; ex pres si ve lan gu a ge de lay, and fa ci al dysmorp hism. Fa ci -
al fe a tu res inc lu de a tri an gu lar-sha ped fa ce, de ep-set eyes, pro mi nent no se, a wi de co lu mel la, a
bro ad mo uth with thin lips. 52 ca ses ha ve be en re por ted in the li te ra tu re so far. The ae ti o logy is un-
k nown. The ma jo rity of re por ted ca ses are spo ra dic but a few fa mi li al ca ses, with pre do mi nantly au-
to so mal do mi nant in he ri tan ce, ha ve be en re por ted. Di ag no sis is ma de on the ba sis of the cli ni cal
phe noty pe. We re port on a 12-ye ar and 4-months-old boy with Flo a ting Har bor syndro me, who ex-
hi bi ted ad di ti o nal fe a tu res-stra bis mus, epi lepsy, phymo sis- not pre vi o usly re por ted.

KKeeyy  WWoorrddss::  Stra bis mus; epi lepsy 
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Has ta nın bo yu 129,5 cm (< 3 p), ki lo su 26 kg (<
3 p), baş çev re si 50.5 cm (2 p) idi. Has ta nın ya pı lan
mu a ye ne sin de ska fo se fa li, yük sek alın, de rin yer-
le şim li göz ler, yu ka rı dö nük pal peb ral ara lık lar, şa-
şı lık, bü yük ve bul böz bu run, be lir gin bu run
ka nat la rı, ge niş ko lu mel la, ba sit-çı kın tı lı ku lak lar,
bü yük ağız, in ce du dak lar, kı sa fil trum, prog na -
tizm, kı sa bo yun (Re sim 1A, 1B), hi pe reks ten sibl
par mak lar, sağ el de tek trans vers çiz gi, ayak ta 5.
par mak lar da içe doğ ru eğim (me di al cur ve) ol du ğu
gö rül dü. Sağ ka sık ta ke si izi (in siz yon ska rı) mev-
cut tu.

Has ta nın ya pı lan tet kik le rin de; re nal ul tra so -
nog ra fi ve ti ro id fonk si yon test le ri nor mal di (TSH
1.49 uI U/mL, TT4 8.99 ug/dL, TT3 1.56 ng/mL, FT3
3.58 pg/mL, FT4 1.52 ng/dL). Ke mik ya şı 4 yıl ge ri
olan has ta nın ya pı lan L-DO PA tes tin de bü yü me
hor mo nu dü zey le ri 0. da ki ka da 1.09 ng/mL, 45. da-
ki ka 13.2 ng/mL, 90. da ki ka 3.22 ng/mL olup nor-
mal ola rak de ğer len di ril miş tir. Stan ford Bi net Ze kâ
Tes ti ile ze kâ kat  sa yı sı 56 ola rak be lir len miş tir. 
Çö ly ak an ti kor la rı ne ga tif ti. Ke mik sur vey de S1
ver teb ra da spi na bi fi da gö rü nü mü iz len miş tir. Eko-
kar di yog ra fi de sol ven tri kül apek sin de kar di yo mi -

yo pa tik de ği şik lik dik ka ti çek miş ol mak la be ra ber
kar di yak fonk si yon lar nor mal ola rak de ğer len di ril -
miş tir (non-com pac ti o n). Elek tro en se fa log ra fi de
fron to-sen tro-pa ri e tal böl ge de fo kal epi lep tik bo-
zuk luk, kra ni yal man ye tik re zo nans gö rün tü le me
(MRG)’de pe ri ven tri kü ler be yaz cev her alan la rın -
da sin yal de ği şik lik le ri be lir len miş tir. Pe ri fe rik
kan dan G-bant la ma ile el de edi len pro me ta faz kro-
mo zom la rın ana li zi, 46,XY nor mal kons ti tüs yo nel
ya pı gös ter miş tir.

TAR TIŞ MA
Flo a ting-Har bor Sen dro mu (FHS) ilk kez 1973 yı-
lında Pel le ti er ve Feingold ta ra fın dan ta nım lan mış
na dir gö rü len bir sen drom dur.1 Kla sik üç lü bul gu -
su var dır.2 Boy kı sa lı ğı pre na tal baş lan gıç lı olup,
boy da i ma 3 per sen ti lin al tın da dır. Et ki len miş ço-
cuk lar da mo tor ge li şim nor mal ya da ha fif ge ri ol-
mak la be ra ber dil ye te nek le rin de an lam lı bir
ge cik me söz ko nu su dur. Ze kâ ge ri li ği ge nel lik le
ha fif-or ta dü zey de dir. Has ta mız da da ha fif ze kâ
ge ri li ği be lir len miş ve ko nuş ma sı ya şıy la uy gun -
suz ola rak de ğer len di ril miş tir. Ti pik yüz bul gu la -
rı na ek ola rak ön den ar ka ya doğ ru uza mış ka fa ta sı,

A B
RESİM 1A, B: Dismorfik yüz bulguları A) Önden B) Yandan görünüm.



uzun kir pik ler, kı sa fil trum, dü şük yer le şim li/ar -
ka ya dö nük ku lak lar, prog na tizm, kı sa bo yun ta rif
edil miş tir.3 Bu has ta lar da hi pe reks ten sibl par mak -
lar, eks tra ke si ci diş ler bil di ril miş olup bi zim has-
ta mı zın da par mak la rı hi pe reks ten sibl idi.4,5

Chud ley ve Mo roz, ve Ho uls ton ve ark. çöl yak
has ta lı ğı olan olgu lar bil dir miş ler dir.6,7 La zeb nik
ve ark. Fal lot tet ra lo ji li bir olgu ya yın la mış tır.8

Has ta mız da ki kar di yak bul gu lar nons pe si fik, an -
cak na dir gö rü len bul gu lar dır. Kra ni yal MRG bul-
gu su ise hi pok si se ke li ola rak yo rum lan mış tır.
Sen dro mun doğ ru ta nı sı da ha çok ka rak te ris tik
yüz bul gu la rı na da ya lı dır.9 Tüm olgu lar spo ra dik
ol mak la be ra ber do mi nant ka lı tı mı des tek le yen ol-
gu lar bil di ril miş tir.10, 11 Io an ve Fryns. FHS’li iki
has ta kar de şi bil dir miş ler dir.12 Bu du ru mu; oto zo -

mal re se sif ka lı tım le hi ne yo rum la mak la be ra ber,
oto zo mal do mi nant ka lı tı ma se bep ola bi le cek bir
ger mi nal mo za i siz min tam ola rak dış la na ma ya ca -
ğı nı vur gu la mış lar dır. 

So nuç ola rak; FHS için ta rif edi len ka rak te ris -
tik bul gu la rın ço ğu has ta mız da bu lun mak ta dır.
Has ta da mev cut olan pre na tal baş lan gıç lı boy kı sa -
lı ğı, ze kâ ge ri li ği, ha fif ge liş me ge ri li ğiy le be ra ber
dil ye te ne ğin de an lam lı ge cik me, dis mor fik yüz
özel lik le ri, ge ni tal ano ma li le ri, ke mik ya şın da be-
lir gin ge ri lik FHS ile uyum lu dur. An cak şaşı lık,
epi lep si, fi mo zis li te ra tür de ta nım lan ma mış tır.
Şim di ye ka dar 52 olgu bil di ril miş tir. Has ta mız da
gö rü len ek bul gu la rın sen dro mun bir kom po nen ti
olup ol ma dı ğı nın an la şıl ma sı için ye ni ve ri le re ih-
ti yaç var dır.
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