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Ozet

Seckel seiulivmit otozomal resesij gecisli, kus benzeri yiiz
goriinimd,  biyiime ve zeka geriligi ile karaklelize seyrek
goriilen  bir tablodur. Bu makalede, bliyime geriligGi yakin-
malari ile getirilen ve Seckel sendromu tanisi alan biri ki,
digeri dort yasinda iki kiz kardes sendroini seyrek gérildigin-
den dolayr son literatiir bilgileri de gbzden gecirilerek takdim
edilmistir.

Anahtar Kelimeler: Seckel sendromu
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Seckel sendromu (SS), fasiyal hipoplazi,
mikrognati, kus benzeri yiiz gériinimii, bliyiime ve
zeka geriligi ile karakterize, muhtemelen otozomal
resesif gegis gosteren ve 1/10.000 den daha az sik-
likta goriilen bir tablodur. Sendromu ilk defa 1959
yilinda Mann ve Russell bildirmis, ancak ayrintili
bir sekilde 1960'da Seckel tarafindan tarif
edilmistir (1-5).

Bu makalede, SS tanisi alan biri iki digeri dort
yasinda iki kiz kardes seyrek goriilmeleri nedeniyle
ilgili literatiir bilgileri gozden gecirilerek sunul-
mustur.

Olgu Sunumu

Olgu 1

Dort yasinda kiz hasta, biiyiime geriligi yakin-
mas1 ile getirildi. Oykiisiinden, yaklasik bir yil
kadar once biiylimesinin yasitlarindan geri oldugu-
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. Summary

Seckel syndrome is a rare malformation, inherited as an
autosomal recessive trail. It is characterized by failure to
thrive, mental retardation and bird-like malformation of the
face. In this article, two sisters (2-year-old and 4-year-old)
with Seckel syndrome admitted with the complaint of growth
retardation, are presented due to uncommon presentation in
the light ofthe last literature.
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nun farkedildigi, 6zge¢misinde miadinda evde ebe
yardimiyla disiik dogum agirlikli dogdugu, alti
aylik iken ilk disini ¢ikardigi, bir yasindayken
yirliimege basladigi, soyge¢misinde anne ile baba
arasinda birinci dereceden akrabalik bulundugu, iki
cocuklu ailenin ilk ¢ocugu olup, ikinci ¢ocugun da (2
nolu olgumuz) biiylimesinin geri oldugu 6grenildi.

Fizik incelemesinde, agirlign 12300 g (3-10
persentil), boyu 98 cm (10-25 persentil), bas ¢evre-
si 40 cm (3. persentilin altinda) idi. Cilt incele-
mesinde ksifoidin sol tarafinda ii¢ adet birkag cm
biiyilikliigiinde kafeola lekesi vardi. Bas mikrosefa-
lik goriiniimde, buran ve maksillalar belirgin olup,
mikrognatisi vardi, ayrica bilateral klinodaktilisi
olup, bir ile ikinci ayak parmaklar1 arasindaki aralik
normalden genis idi (Sekil 1). Diger sistem in-
celeme bulgulari normal idi.

Laboratuvar incelemesinde, rutin idrar vc kan
tetkikleri normal idi. Sella, akciger, pelvis ve eks-
tremite grafileri normal olup, kemik yas1 Greulich-
Pyle yontemi ile degerlendirildiginde, 4 yas ile
uyumlu idi. Kranyum grafisinde kraniosinostozis
vardi. Elektrokardiyografik ve ekokardiyografik in-
celemeleri normal olup, kromozom analizi 46 XX idi.
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Sekil 1. Hastalarimizin genel goriiniimleri izlenmektedir.

Olgu 2

iki yasinda kiz hasta, biiyiime geriligi yakin-
mas1 ile getirildi. Oykiisiinden, dogumundan
itibaren Dbiiylimesinin yasitlarina kiyasla geri
oldugu, Ozge¢misinden miadinda, hastanede ebe
yardimi ile dogdugu, dogum agirliginin disik
oldugu, yedi aylik iken ilk disini ¢ikardigi, altt
aylik iken oturmaya, bir yasindayken yiiriimeye
basladigi, soyge¢misinde anne ile baba arasinda
birinci dereceden akrabalik bulundugu, ailenin i-
kinci ¢ocugu olup, ilk ¢ocugun da bliyiimesinin geri
oldugu (1 nolu olgumuz) 6grenildi.

Fizik incelemesinde, agirligi 7500 g (3. persen-
tilin altinda), boyu 75 cm (3. persentilin altinda),
bas ¢evresi 38 cm (3. persentilin altinda) idi. Burun
ve maksillalar belirgin olup, mikrosefalisi, mikrog-
natisi ve bilateral klinodaktilisi vardi (Sekil 1).
Diger sistem inceleme bulgulari normal idi.

Laboratuvar incelemesinde, rutin idrar ve kan
tetkiklerinde patolojik bulgu yoktu. Sella, akciger,
pelvis ve ekstremite grafileri normal olup, kemik
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yast Greulich-Pyle yontemine gore bir yas ile uyum-
lu idi. Krankim grafisinde kraniosinostozisi vardi.
Elektrokardiyografik ve ekokardiyografik in-
celemeler normal olup, kromozom analizi 46 XX idi.

Poliklinigimize biiyiime geriligi yakinmasi ile
getirilen hastalarimizda, agirlik, boy ve bas
gevresinin belirgin derecede geri olmasi, kus ben-
zerl yiiz gorliiniimlerinin bulunmasi, ayrica bilateral
klinodaktilinin varligi gibi klinik bulgularla Seckel
sendromu tanis1 kondu. Ailelerine hastaliklar
hakkinda bilgi verilerek gonderilen hastalarimiz,
halen diizensiz araliklarla kontrollere gelmektedirler.

Tartisma

Seckel sendromlu hastalarda prenatal donemde
baslayan biiylime geriligi, mental retardasyon, pre-
matiir sinostozisin egslik ettigi mikrosefali, fasiyal
hipoplazi, mikrognati, belirgin maksilla, burun ve
gozler, diisiik yerlesimli, malforme veya lobul ek-
sikligi ile seyreden kulaklar, klinodaktili, Simian
cizgisi, falangeal epifizlerde eksiklik, proksimal ra-
dius ve proksimal fibulada hipoplazi, kal¢a ¢ikigi,
bir ile ikinci ayak parmak arasinin ayrik olmasi, 11
cift kosta ve kriptoorsitizm sik goriilen anormallik-
ler arasinda sayilmaktadir (1-3).

Nadiren fasiyal asimetri, strabismus, antimon-
goloid goriintimli palpebral fissiirler, parsiyel ano-
dontia, enamel hipoplazi, saglarda seyreklik, skol-
yoz, talipes equinovarus, pes planus, ekstemal ge-
nital organlarda hipoplazi goriilebilmektedir (1-3).
Bunlardan bagka pseudopolikori (6), multipl in-
testinal atrezi (7), aplastik anemi (5,8) ve patent
duktus arteriosus (4) ve atrial septal defekt (9) gibi
konjenital kalp hastaliklariyla birlikte seyreden ol-
gular da rapor edilmistir. Olgularimizin her ikisinde
de prenatal donemde baslayan biiyiime geriligi,
mikrosefali, fasiyal hipoplazi, belirgin maksilla,
burun ve gozler ve bilateral klinodaktili saptandi.
Bunlara ek olarak bir nolu olgumuzda bir ile ikinci
ayak parmak arasinin normalden genis oldugu ve
cafe' au lait lekesi, iki nolu olgumuzda da kemik
yas1 geriligi saptandi.

Seckel sendromlu bir olguda Legg-Calvc-
Perthes hastalig1 bildirilmis olup, iki hastaligin bir-
likte bulunmas1 rastlantisal olabilecegi gibi, Legg-
Calve-Perthes hastaligi endokrin ciiceliklerle bir-
likte sik goriildiiglinden Seckel sendromlularda
(SS) da normal gocuklardan daha sik goriilebilecegi
belirtilmektedir (10). Bir baska olguda hepatoma
saptanmig, bu olguda da her iki hastaligin birlikte
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goriilmesi rastlanti sonucu olabilecegi gibi, ikisi
arasinda bir iliski de s6z konusu olabilecegi ileri
siriilmektedir (11). Corona ve arkadaslart (12) an-
tikonviilzan tedavi goéren epileptik bir anneden
dogan SS'lu bir olgu bildirmisler ve hastaligin

gelismesinde epilepsinin  veya antikonviilzan
ilaglarin roliiniin olup olamayacagini sorgu-
lamislardir.

Stoppolino ve arkadaslart (13) birbirleri ile
akraba olmayan {ii¢ ailede, bes SS'lu olgu tarif et-
mislerdir. Bu olgularin immiinolojik ve sitogenetik
caligsmalar1 yapildiginda, olgularin imimin yetersiz-
lik ve kromozomal frajilite yodniinden normal
olduklar1 goriilmigtiir. HL A fenotip calismasinda,
olgularin aynmi haplotipe sahip olduklar1 sap-
tandigindan, sendromun HL A lokusu ile iligkili ola-
bilecegi bildirilmistir. Yine ayni ¢alismada, {i¢ olgu-
da kianiumun magnetik rezonans ile incelenmesinde
herhangi bir anomaliye rastlanmadigi, olgularin
birinde 7 yasinda iken erken puberté gelistigi gdzlen-
mistir. Diger taraftan normal beyin yapisina sahip ol-
gular yaninda, agir derecede beyin displazisi gosteren
olgular da tarif edilmistir (14). Yirmi dokuz haftalik
SS'lu  bir olgunun noéropatolojik incelemesinde,
noroblast yapiminda azalma ile birlikte telensefalik
mikransefali, hipofiz glandinin fonksiyonel farklilas-
masinda gecikme ve tipik kraniyofasiyal goriiniim ile
birlikte jeneralize hipotrofi bildirilmistir (15). Anne
ve baba arasinda birinci dereceden akrabalik bulunan
bir olguda, diisiik serum human koryonik go-
nadotropin diizeyi ile birlikte hafif derecede hipofi-
zer hipoplazi rapor edilmistir (16).

Butler ve arkadaslar1 (8) pansitopeni ve kro-
mozomal instabilité ile birlikte seyreden iki olgu
tarif etmisler ve buna dayanarak SS'lu olgularda
kromozomal instabilité ve hematolojik problemler-
le seyreden bir subgrup olabilecegini ileri siir-
mislerdir. Olgularimizda, immiinolojik, sitogenetik
ve beynin tomografik ve/veya magnetik rezonans
ile goriintiilleme gibi tetkikler yapilamadigindan, bu
sistemlerle ilgili anomalilerin olup olmadig:
konusunda yorum yapilamadi.

Olgularda gestasyonal siire uzamis olabilir.
Dogum agirliklar1 450 ile 2000 g, boylar1 34 ile 43
cm arasinda degismektedir. Boy ortalamasi 90-105
cm'ye kadar ulasabilmektedir. Hastalarda erken
motor gelisme normale yakin olmakla birlikte,
genellikle orta veya agir derecede mental retar-
dasyon goriilmektedir (1-5). Hastalarimizda gestas-
yonel siire normal olup, dogum agirliklar1 ve boy-
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lar1 bilinmiyordu. Her ikisinin de motor gelisimleri
normal olmakla birlikte, orta derecede mental retar-
dasyonlar1 vardi. Olgularimizin anne ve babalar
arasinda yakin akrabalik bulunmasi, genetik
gecisin otozomal resesif oldugunu diisiindirdi.

Seckel sendromlu  hastalar  genellikle
hiperkinetik olup, samimi ve arkadas canlis1 ol-
maga egilimlidirler. Eklemlerin ve eklemleri
destekleyen yapilarin gelisimi zayif oldugundan
kal¢a ve dizlerde ¢ikiklar ve daha ileriki donem-
lerde kifoz ve skolyoz gelisebilmektedir. Yetmisbes
yasma kadar yasayan hastalar rapor edilmistir (1).
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