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Bu galisma, Uluslararasi Agiz Kanserleri Kongresi'nde (4-6 Mart 2020, Eskisehir) s6zli olarak sunulmustur.

OZET Robinow sendromu (RS); ekstremite, boy, bas, yiiz, kardiyo-
vaskiiler ve iirogenital anormallikler ile karakterize, otozomal resesif
ve dominant olarak tanimlanmis ¢ok nadir gériilen (1:500.000) bir ge-
netik hastaliktir. Kraniyofasiyal dzellikler; genis bir alin, hipertelorizm,
orta yiiz hipoplazisi, diizlesmis ve genislemis burun, basik burun kop-
riisti, asag1 egimli agiz koseleri, diisiik kulaklar, mikrognati ve liggen
agizdan olusur. Gingival hiperplazi, dil anomalileri, dental anomaliler
sik goriilen oral bulgular arasindadir. Dis hekimi tarafindan inspeksi-
yonla taninabilecek intraoral bulgularla birlikte ekstraoral bulgularin
tespit edilmesi, RS nin kardiyovaskiiler sistemi de ilgilendiren anoma-
lilerle seyretmesi agisindan hasta i¢in hayati 6nem arz etmektedir. Bu
nedenle bu olgu raporunun amaci, klinigimize dental muayene i¢in bas-
vuran RS’li kadin hastanin maksillofasiyal ekstraoral ve intraoral bul-
gularini sunmaktir.

Anahtar Kelimeler: Robinow sendromu; fasiyal malformasyonlar;
kardiyovaskiiler sistem; hipodonti

ABSTRACT Robinow syndrome (RS) is a very rare (1:500.000) ge-
netic disease defined as autosomal recessive and dominant character-
ized by extremity, height, head, face, cardiovascular and urogenital
abnormalities. Craniofacial features consists of a broad forehead, hy-
pertelorism, midfacial hypoplasia, flattened and enlarged nose, flat-
tened nasal bridge, downward sloping mouth corners, low ears,
micrognathia, and triangular mouth. Gingival hyperplasia, tongue
anomalies, dental anomalies are among the common oral findings.
Detection of extraoral findings together with intraoral findings that
can be recognized by the dentist by inspection are vital for the patient
in terms of the RS progress with anomalies related to the cardiovas-
cular system. Therefore, the purpose of this case report is to present
the maxillofacial, extraoral and intraoral findings of a female patient
with RS who applied to our clinic for dental examination.

Keywords: Robinow syndrome; facial malformations;
cardiovascular system; hypodontia

Robinow sendromu (RS), ilk defa 1969 yilinda Ro-
binow ve ark. ile tanimlanmus bir sendromdur.'? Fetal
yiiz sendromu olarak da adlandirilmaktadir.’> Sendrom
ayrica Robinow-Silverman-Smith sendromu, Robinow
ciicelik, fetal yiiz sendromu, yiiz ve genital anormallik-
lere sahip akral disostoz olarak da bilinir.* RS, ¢ok nadir
gotiilen (1:500.000) bir genetik hastaliktir.! Otozomal
dominant (DRS) ve otozomal resesif (RRS) kaliim
modlar bildirilmigtir. DRS, Wnt ailesinin bir {iyesi olan
WNT5A geni ile RRS, membrana bagl tirozin kinazi
kodlayan reseptdr tirozin kinaz benzeri gen ailesinin bir
iiyesi olan ROR?2 geninde 9922°de bulunan mutasyon-
larla iligkilidir.’ Kas-iskelet sisteminde gozlenen dis-
morfoloji, RRS’de DRS’den daha siddetlidir.2¢

RS, kardiyovaskiiler, iskelet ve iirogenital sis-
temler, kafatasi ve yiiz dahil viicudun birgok bolge-

sini etkiler.>” Kardiyovaskiiler anormallikler; atriyal
septal defekt, aort koarktasyonu, ventrikiiler septal
defekt, Fallot tetralojisi ve trikiispid atreziden olu-
sur. Bobrek yolu anormallikleri, bobreklerin kistik
displazisi ve genital hipoplazi de bildirilmigtir.>8
Kraniyofasiyal ozellikler; orta yiiz hipoplazisi, mik-
rognati, hipertelorizm, genis bir alin, basik burun
kopriisii, diizlesmis ve genislemis burun, diisiik ku-
laklar, asag1 egimli agiz koseleri ve liggen agizdan
olusur. Sik karsilagilan oral bulgular arasinda dilde
anomaliler, gingival hiperplazi ve dental anomaliler
yer alir.!

Bu olgu raporunun amaci, klinigimize den-
tal muayene icin gelen RRS’li bireyin maksil-
lofasiyal ekstraoral ve intraoral bulgularini sun-
maktir.
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I OLGU SUNUMU

Klinigimize 55 no.lu disinde diisen dolgu kaynakli
agri-hassasiyet sebebiyle bagvuran 23 yasindaki
kadin hastadan aldigimiz anamnez sonucu hastanin,
sistemik yonden saglikli oldugu ve RS isimli genetik
hastaliga sahip oldugu 6grenilmistir. Hastadan izin
yazist ve goniillii bilgilendirilmis onam formu alin-
mistir. Hastanin anamnezinden herhangi bir ilag te-
davisi almadig1 ve kardiyovaskiiler rahatsizliginin
olmadig1, ayrica sistemik ac¢idan kontrol altinda ol-
dugu 6grenilmistir. Ekstraoral muayenede RS’de ta-
nimlanan orta yiiz hipoplazisi, mikrognati, kare yiiz
formu, genis alin, hipertelorizm, genislemis burun,
basik burun k&priisii, parmaklarda kisalik ve kisa boy
izlenmistir (Resim 1). Hastanin intraoral muayene-
sinde 55 no.lu diginde, diismiis restorasyon gozlen-
mistir.

Panoramik radyografta 15 no.lu disin distoan-
gular konumda gomiilii oldugu, tiim yirmi yas disle-
rinin, alt 1. keser dislerin, sag ve sol {ist 2. molar
dislerin ise konjenital eksikligi tespit edilmistir
(Resim 2). Alt 1. kesicilerin konjenital eksikligine
bagli diyastema varligi goriilmektedir (Resim 3).

RESIM 1: Hastamizin ekstraoral muayenesinde gozlemlenen kisa parmaklar, kare
yiiz formu, burun kopriisu, genislemis burun.
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RESIM 2: Hastamizin panoramik radyografisi.

Hastanin yapilan intraoral muayenesi sonu-
cunda, tespit edilen diisen dolgusunun tekrar yapil-
mast i¢in hastanemizin restoratif dis tedavisi klinigine
yonlendirilmistir. Gomiilii disi i¢in ise ileri tetkik ve
tedavi yaptirmay1 kabul etmemistir.

I TARTISMA

RS, mezomelik ekstremite kisaligi, fetal yiiz gorii-
nliimi (retrognati, genis ve belirgin 6n kafa, kiiglik
genis burun, hipertelorizm, molar hipoplazi), kosta
displazisi, vertebral malformasyon (hemivertebra) ve
genital hipoplazi ile karakterize bir sendromdur.' Ol-
dukea nadir goriiliir ve literatiirde 100 kadar hasta bil-
dirilmistir.? Resesif olgularin tanisi daha kolaydir ve
klinik 6zelliklere gore konulmaktadir. DRS’de kas-
iskelet sistemi daha az etkilendiginden, boyun nor-
mal olmasi ve tipik yiiz goriintiisiiniin olmamasindan
dolay1 klinik teshis zordur.? Radyolojik inceleme, is-
kelet sistemindeki degisiklikleri ortaya koyarak 6zel-
likle DRS’de taniya yardimci olmaktadir. RS’ nin
klinik tan1 kriterlerinde karakteristik yiiz, 6n kolda
brakimeli, kisa govde ve genital hipoplazi yer al-
maktadir.” Hastamizda, RRS’ye ait boy kisaligi ve
kranifasiyal bulgular bulunmaktaydi. Otozomal RRS,
ROR2 gen mutasyonu nedeniyle olusmaktadir ve bu
protein iskelet, kalp ve genital yapilarin gelisiminde
temel rolii Gistlenmektedir.'

RS, daha ¢ok akraba evliliginin yiiksek oldugu
Tiirkiye, Umman, Cek Cumhuriyeti ve Pakistan gibi
iilkelerden bildirilmistir.>!® Olgumuzdan alinan
anamnezde, ebeveynlerde akraba evliligi olmadigi
ogrenilmistir. RS’1i hastalarda zeka genellikle normal
diizeydedir ve hastamizda da mental gerilik izlenme-
mistir.> RS goriilme siklig1, her 2 cinste esittir. Kar-
diyak ve pulmoner komplikasyonlara bagl olarak
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RESIM 3: Robinow sendromlu hastamizda gérillen dis eksikliklerine bagl alt anterior bélgedeki diyastema.

vakalarin %5-10’u erken ¢ocukluk doéneminde
6liimle sonuglanir, bununla birlikte olgularin gogunda
cinsel fonksiyon ile birlikte yasam siiresi ve zeka
normaldir.” Hastamizdan alinan anamnezde ise kar-
diyovaskiiler hastaligt olmadig1 6grenilmistir. Eglik
eden bagska sistemik hastalig1 ve ila¢ kullanimi da
bulunmamaktadir. Konjenital kalp hastaliklarinin
varligi, RS de prognozu belirleyen 6nemli bir fak-
tordir.!!

Olgumuzda, fetal yiiz goriiniimii, burun kokii ba-
sikligi, belirgin gozler, hipertelorizm, ve liggen agiz
bulgulari izlenmistir. Sendromun yaygin oral bulgu-
lar1; dil anomalileri (makroglossi, ankiloglossi ve
bifid dil), ¢aprasiklik, gingival hiperplazi, hipodonti
gibi dis anomalileri, anormal uvula ve dudak-damak
yarig1 bildirilmistir."!> Hastamizin yapilan intraoral
ve radyografik muayenesinde, sag iist 1. premolar
digin goémiilii pozisyonda oldugu, tiim yirmi yasg dis-
lerinin, sag ve sol iist 2. molar dislerin ise konjenital
eksikligi tespit edilmistir. Alt birinci kesicilerin kon-
jenital eksikligine bagl alt anterior bélgede diyas-
tema izlenmektedir.

Hastaligin dominant formunda, malokluzyonun
daha siddetli goriildiigii bildirilmektedir.”* Uggen
ag1z yapist ve hipodonti kaynakl diyastema disinda
RS’ye ait diger yaygin goriilen agiz bulgularina has-
tamizda rastlanmamistir. Dil ve dis eti dokusu nor-
maldir. RS’de prognoz genellikle iyidir ancak bu
vakalar vertebral anomaliler, dental bozukluklarin gi-
derilmesi ya da fasiyal rekonstriiksiyon i¢in cerrahi
tedaviye gereksinim duyabilirler." Bu islemler igin
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uygulanacak genel anestezi prosediirlerinde ¢ene-yiiz
malformasyonlari, kisa boyun ve kisa gévde yapisi-
nin basarisiz endotrakeal entiibasyon riskinde artisa
yol agt1g1 bildirilmektedir."

RS’de inspeksiyonla tanimlanan ekstraoral ve
intraoral dental bulgularin yani1 sira pulmoner ve kar-
diyak sistemle ilgili anomaliler de gdriilmektedir. Bu
bulgularin, dis hekimi tarafindan bilinmesi ve hasta-
sin1 olast riskler konusunda yonlendirmesi, hasta i¢in
hayati 6neme sahip olabilir.

Finansal Kaynak

Bu ¢alisma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantisi bulunan herhangi bir ilag firmasindan, tibbi alet,
gere¢ ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya herhangi
bir ticari firmadan, ¢alismanin degerlendirme siirecinde, ¢alisma
ile ilgili verilecek karart olumsuz etkileyebilecek maddi ve/veya

manevi herhangi bir destek alinmamigtir.

Cikar Catismast

Bu ¢alisma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢tkar ¢atismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite iiye-
ligi veya iiyeleri ile iligkisi, danigsmanlik, bilirkisilik, herhangi bir

firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer durumlari yoktur.
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