
arfan sendromu (MFS); esas olarak kardiyovasküler, iskelet siste-
mi ve oküler anormalliklerle karakterize, bağ doku bozukluğu so-
nucu ortaya çıkan, otozomal dominant geçişli bir hastalıktır.1

Hastalık kromozom 15q15-q21.3 üzerinde lokalize 65 eksondan oluşan ve
fibrillin-1 proteinini kodlayan fibrillin-1 (FBN1) genindeki mutasyonlar ile
ilişkilidir.2 Mutasyonların baskın olarak mikrofibrillerin birleşmesini etki-
ledikleri düşünülmektedir.1

Neonatal MFS, klasik MFS’nin bir türü olmakla birlikte, aralarında
önemli farklılıklar bulunmaktadır. Erişkinlerde klasik MFS tanısı, 1996 yı-
lından beri Gehnt kriterlerine göre yapılmaktadır. Buna göre; iskelet, okü-
ler, kardiyak, pulmoner, deri ve dura tutulumundan en az ikisinin olması
veya aile öyküsü ile birlikte en az bir sistemin etkilenmiş olması tanı için ge-
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Neonatal Marfan Sendromu

ÖÖZZEETT  Mar fan sen dro mu (MFS); kar di yo vas kü ler, is ke let sis te mi ve okü ler anor mal lik ler le ka rak te -
ri ze, bağ do ku bo zuk lu ğu so nu cu or ta ya çı kan, oto zo mal do mi nant ge çiş li bir has ta lık tır. Has ta lık fib -
ril lin sen te zi nin bo zul ma sı na yol açan 15. kro mo zom da ki fib ril lin-1 ge nin de ki mu tas yon la iliş ki li dir.
Ne o na tal MFS kla sik MFS’nin bir tü rü ol mak la bir lik te, ara la rın da önem li fark lı lık lar mev cut tur.
Eriş kin ler de kla sik MFS ta nı sı Gehnt kri ter le ri ne gö re ya pıl mak ta dır. Ne o na tal MFS’de ise ta nı; ti -
pik fe no ti pik özel lik le re ve kar di yak bul gu la ra gö re ya pıl mak ta dır. Ne o na tal MFS’de gö rü len kar di -
yo vas kü ler ano ma li ler eriş kin ler de kin den fark lı dır. Ne o na tal MFS da ha yük sek mor ta li te ve
mor bi di te ora nı na sa hip tir. Ayı rı cı ta nı da, ben zer fe no ti pik özel lik le re sa hip ol ma sı ne de ni i le Be als
sen dro mu (con ge ni tal con trac tu ral arach no dactyly) dü şü nül me li dir. Bu ol gu su nu mu, ne o na tal
MFS’nin na dir gö rül me si ve kla sik MFS ile ara sın da ki fark lı lık la rı vur gu la mak ama cıyla su nul muştur.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Marfan sendromu; bebek, yenidoğan     

AABBSS  TTRRAACCTT  Marfan syndrome is a dominantly inherited connective tissue disease characterized by
cardiovascular, skeletal and ocular manifestations. The underlying disorder is associated with the
fibrillin-1 gene which impairs fibrillin synthesis on chromosome 15. The neonatal MFS is a kind of
classic MFS but neonatal MFS presents diverseness from classic MFS. The classic MFS in adults is
diagnosed according to Gehnt criteria however diagnosis of neonatal MFS is based on typical phe-
notypic features and cardiac findings. The cardiovascular anomalies observed in neonatal MFS are
different from adults. The neonatal MFS has higher morbidity and mortality rates. Beals syndrome
(congenital contractural arachnodactyly) should be considered in differential diagnosis due to sim-
ilar phenotypic features. Here a case of neonatal MFS is presented  for its rarity and with the aim
to highlight the differences between neonatal MFS and classic MFS.

KKeeyy  WWoorrddss::  Marfan syndrome; infant, newborn   
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OLGU SUNUMU   



rek li dir.1 Ne o na tal MFS’de ise ta nı, ti pik fe no ti pik
özel lik le re ve kar di yak bul gu la ra gö re ya pıl mak ta -
dır. Baş lı ca kli nik bul gu lar arak no dak ti li, do li ko se -
fa li, yaş lı yüz gö rü nü mü ne yol açan gev şek de ri,
mik rog na ti, bu ru şuk ku lak lar, aşa ğı ya doğ ru eği-
lim li göz ka pak la rı, flek si yon kon trak tür le ri (dir-
sek, el bi le ği, kal ça ve diz ler de), par mak lar da
hi per mo bi li te, pes pla nus, gö ğüs de for mi te le ri ve
hi po to ni dir.3 Ne o na tal MFS da ha yük sek mor ta li te
ve mor bi di te ye sa hip tir. Bu ol gu su nu mu, ne o na tal
MFS’ nin na dir gö rü len bir has ta lık ol ma sı ve kla sik
MFS ile ara sın da ki fark lı lık la rın vur gu la nması ama-
cıyla su nul muştur.

OLGU SUNUMU
Yir mi beş ya şın daki sağ lık lı bir an ne nin birinci ge-
be li ğin den ya şa yan bi rin ci be be ği ola rak komp li -
kas yon suz bir ge be li ği ta ki ben, mi a dın da,
se zar yen le do ğur tu lan bir gün lük er kek be bek, so-
lu num sı kın tı sı şikâ ye ti ile has ta ne mi ze ge ti ril di.
Soy geç mi şin de; an ne-ba ba ara sın da ak ra ba lı ğın ol-
ma dı ğı, sağ lık lı ol duk la rı öğ re nil di. Fi zik mu a ye -
ne sin de; ağır lı ğı 4.000 g (97. per sen til), baş çev re si
37 cm (90 per sen til), bo yu diz ve kal ça ek lem le rin -
de ki flek si yon kon trak tür le ri ne de ni i le net de ğer -
len di ri le me miş olup öl çü le bil di ği ka da rı ile 54 cm
(97. per cen til), vü cut üst/alt seg ment ora nı: 1.2:1
(nor mal de ğer: 1.7:1), ayak uzun lu ğu 9 cm (50. per-
sen til: 7.9 cm) idi. Ge nel du ru mu kö tü, kalp te pe
atı mı 140/dakika, so lu num sa yı sı 90/dakika ve vü -
cut ısı sı 36.5 oC olan ol gu da fe no ti pik ola rak; yü-
zün de yaş lı yü zü gö rü nü mü, al nın da kı rı şık lık lar,

göz ka pak la rın da dü şük lük, mik rog na ti, arak no -
dak ti li, par mak la rın da hi per mo bi li te, pes pla nus,
diz ve kal ça ek lem le rin de flek si yon kon trak tür le ri
ve hi po to ni sap tan dı (Re sim 1). Ak ci ğer ler de bi la -
te ral ral le ri mev cut tu ve kalp te en iyi apeks te du yu-
lan 1/6 de re ce sis to lik üfü rüm var dı. Dış ge ni tal ya
er kek gö rü nü mün de olup tes tis ler skro tum da idi.
Te le kar di yog ra fi de kar di yo me ga li sap tan ma yan
has ta nın skol yo zu yok tu. Eko kar di yog ra fik in ce le -
me de; aort kö kü: 2 cm (aor tik kök di la tas yo nu), sol
at ri yum: 17 mm ola rak öl çül dü. Aort valv pro lap -
su su, 1. de re ce aort yet mez li ği ve pul mo ner hi per -
tan si yon tes pit edil di (Re sim 2). Göz mu a ye ne si
nor mal idi. Has ta ya yaş ak ci ğer has ta lı ğı ta nı sı ko-
nu la rak ok si jen des te ği ve ril di ve ya tı şı nın ikin ci
gü nün de so lu num sı kın tı sı dü zel di. Has ta ya fi zik
mu a ye ne ve eko kar di yog ra fi bul gu la rı ile ne o na tal
MFS ta nı sı ko nul du. Ai le öy kü sün de ben zer fe no -
tip li ya kı nı nın ol ma dı ğı öğ re nil di. Has ta tet kik le -
ri ta mam lan dık tan son ra 10. gün de ta bur cu edil di.
İzlem de ol gu nun post na tal 66. gün de, so lu num sı-
kın tı sı şikâ ye ti ile baş vur du ğu has ta ne de kalp yet-
mez li ği ne de ni i le ek si tus ol du ğu öğ re nil di.

TARTIŞMA
Mar fan sen dro mu ilk ola rak 1896’da An to i ne Mar-
fan ta ra fın dan beş ya şın da ki bir ol gu da ta nım lan -
mış tır.4 Ne o na tal MFS, kla sik MFS’nin bir tü rü
olup, in si dan sı 100.000’de 4-17 ara sın da de ğiş mek -
te dir ve cin si yet ay rı mı gö rül me mek te dir.1,2 Li te -
ra tür de pre na tal dö nem de ta nı alan 5 ne o na tal
MFS’li ol gu bu lun mak ta dır. Fe tal eko kar di yog ra fi -
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RESİM 1: Hastanın fenotipik görünümü. RESİM 2: Aortik kök dilatasyonu gösteren ekokardiyografi görüntüsü.



de kar di yak pa to lo ji sap ta nan (kar di yo me ga li, at ri -
yo ven tri kü ler valv yet mez li ği, aor tik di la tas yon) ve
eks tre mi te le rin de aşı rı uzun luk bu lu nan olgula rın
ge ne tik  ana liz le ri ile pre na tal ta nı sı müm kün dür.5

Kla sik MFS’de ra por edi len mu tas yon lar; FBN1 ge-
ni nin her han gi bir böl ge sin de gö rü le bi lir ken, ne o -
na tal MFS’de mu tas yon lar ay nı ge nin ekson
23-32’den olu şan lo ka li ze bir böl ge sin de yo ğun laş -
mak ta dır.6 Kla sik MFS olgu la rı %75 ka lı tım sal, %25
spo ra dik ola rak oluş mak ta iken, ne o na tal MFS ol-
gu la rı ge nel lik le spo ra dik ge liş mek te dir.7 Bu ge ne -
tik he te ro je ni te,  ne o na tal MFS’de göz le nen fark lı
kli nik bul gu la rın var lı ğı nı izah et mek te dir. Ol gu -
mu zun ai le öy kü sü nün bu lun ma ma sı ne de ni i le
spo ra dik ol du ğu dü şü nül dü. 

Ol gu mu zun fi zik mu a ye ne sin de; yaş lı yü zü gö-
rü nü mü, al nın da kı rı şık lık lar, göz ka pak la rın da dü-
şük lük, mik rog na ti, arak no dak ti li, par mak la rın da
hi per mo bi li te, pes pla nus, hi po to ni ve ek lem ler de
flek si yon kon trak tür le ri bu lun ma sın dan do la yı ne -
o na tal MFS ola bi le ce ği dü şü nül dü. Ne o na tal dö-
nem de is ke let bul gu la rı gö rü len tek bul gu ola bi lir.8

Ek lem kon trak tür le ri ne o na tal MFS’de, kla sik
MFS’den da ha sık gö rül mek te dir.2 Ni te kim ol gu -
muz da da dir sek, el bi le ği, kal ça ve diz ler de flek si -
yon kon trak tür le ri mev cut idi. Ne o na tal MFS’de
gö rü len kar di yo vas kü ler ano ma li ler eriş kin ler de -
kin den fark lı dır. Kla sik MFS’li ol gu lar da sık lık la
aor tik kök di la tas yo nu, aort re gür ji tas yo nu ve aort
di sek si yo nu gö rül mek te dir.2 Ne o na tal MFS’de ise
aor tik kök di la tas yon (%80-100), mit ral ka pak pro-
lap su su (%73-100) ve mul ti val vü ler ano ma li ler
[mit ral (%89), tri küs pit (%67) ve pul mo ner (%22)
re gür ji tas yon lar] baş lı ca gö rü len kar di yak pa to lo ji -

ler dir.2 Ol gu muz da be lir gin aor tik kök di la tas yo nu
ve aort ka pak pa to lo ji si baş lı ca sap ta nan kar di yak
pa to lo ji ler di. Aor tik re gür ji tas yon sık lık la eriş kin -
ler de gö rül me si ne rağ men bi zim ol gu muz da da
mev cut idi.9 Ol gu muz bir çok fe no ti pik özel lik le re
ve kar di yak pa to lo ji le re sa hip ol ma sı nedeni ile ne -
o na tal MFS ola rak ka bul edil di. Lens sub luk sas yo nu,
mi yo pi, re ti nal ay rıl ma, kor ne al düz leş me gi bi göz
bul gu la rı eriş kin MFS’de eş lik ede bil me si ne rağ men
ne o na tal grup ta gö rül me ye bi lir.8 Ni te kim ol gu muz -
da da göz bul gu la rı sap tan ma mış tır.

Ben zer fe no ti pik özel lik le re sa hip ol ma sı ne de -
ni i le ayı rı cı ta nı da, Be als sen dro mu (con ge ni tal
con trac tu ral arach no dactyly) dü şü nül me li dir. Be als
sen dro mun da skol yoz be lir gin dir ve prog re sif aor tik
kök di la tas yo nu nun bu lun ma ma sı ayı rı cı ta nı da
önem li dir.10 Ol gu muz da skol yo zun ol ma ma sı ve be-
lir gin aor tik kök dila tas yo nu nun mev cut ol ma sı ne-
de ni i le Be als sen dro mu ta nı sı dış lan mış tır.

Ne o na tal MFS, kla sik MFS’den da ha yük sek
oran da mor ta li te ve mor bi di te ye sa hip tir. Ne o na -
tal MFS’de ya şam sü re si 2 yıl dan da ha az dır ve
ölüm le rin te mel nedeni mit ral ve tri küs pit re gür ji -
tas yo na ikin cil ge li şen kalp yet mez li ği dir. Kla sik
MFS’de ise or ta la ma ya şam sü re si 33.5 yıl olup,
ölüm le rin te mel nedeni aort di sek si yo nu dur.2 Ya şa-
mın ilk yı lın da kar di yak yet mez lik ten ölen be bek -
le rin ora nı %50’dir.6 Ni te kim ol gu muz da ha ya tı nın
ilk ay la rın da kay be dil miş tir.

Bu ol gu ne o na tal MFS’nin na dir görülmesi ve
kla sik MFS ile ara sın da ki fark lı lık la rın vur gu la -
nması ama cıy la ra por edil miş tir. Ai le le re ge ne tik
kon sül tas yon ve pre na tal ta nı ko nu sun da bil gi len -
dir me ya pıl ma sı ge rek li dir.
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