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risponi sendromu, ilk kez 1996 yılında Crisponi tarafından 17 yeni-
doğan bebekte tanımlanmış olan otozomal resesif geçişli nadir bir
hastalıktır. Ağlama sırasında veya minimal uyaranlarla yüz kasla-

rında aşırı kasılmalar, hipertoni, opistotonus, kamptodaktili ve tipik yüz
özellikleri bu hastalığın başlıca bulgularıdır.1,2 Kas kasılmaları istirahatte
veya bebek sakinleşince yavaşça ortadan kalkar. Bu kasılmalara beslenme ve
solunum sorunları da eşlik eder. Hastaların çoğu hipertermi atakları ve bes-
lenme sorunları nedeni ile yaşamın ilk aylarında kaybedilir.1-4 Yaşayan has-
talarda, yavaş regresyon gösteren distoni hayatın ilk yıllarında belirginleşir.5

Neonatal Tetanoz ile Karışabilen
Nadir Bir Klinik Durum:

Crisponi Sendromu

ÖÖZZEETT  Crisponi sendromu, otozomal resesif geçişli nadir bir hastalıktır. Ağlama sırasında veya
minimal uyaranlarla yüz kaslarında aşırı kasılmalar, hipertoni, opistotonus, kamptodaktili ve tipik
yüz özellikleri bu hastalığın başlıca bulgularıdır. Kas kasılmaları istirahatte veya bebek sakinleşince
yavaşça ortadan kalkar. Son yıllarda yeni tanımlanmış bir hastalık olan Crisponi sendromu, neonatal
tetanoz ile karışabilir. Hastaların çoğu hipertermi atakları ve beslenme sorunları nedeni ile yaşamın
ilk aylarında kaybedilir. Günümüzde CRLF1 gen mutasyonunun Crisponi sendromu ile ilişkili
olduğu gösterilmiştir. Buçaışmada, beslenme güçlüğü ve vücudunda kasılmalar nedeni ile getirilen
ve Crisponi sendromu tanısı konulan 24 günlük erkek hasta neonatal tetanoz ile ayırıcı tanının
vurgulanması amacıyla sunuldu. Akraba evliliklerinin sık görüldüğü ülkemizde, neonatal tetanozun
ayırıcı tanısında Crisponi sendromu da düşünülmelidir.     

AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Kas hipertonisi; ateş; anormallikler; tetanoz

AABBSSTTRRAACCTT  The Crisponi syndrome is an infrequently described disorder with autosomal reces-
sive trait. It is characterized by extensive muscular contractions in the face after even minimal stim-
uli or crying, hypertonia, opisthotonus, camptodactyly, and typical facial features. Muscle
contractions attenuate during rest or when baby calm down. As a recently described new disease,
Crisponi syndrome may be confused with neonatal tetanus. Most of the patients die in the first
months of life due to hyperthermia and feeding problems. Nowadays, it is demonstrated that CRLF1
gene mutation is associated with Crisponi syndrome. Herein, we report a 24-day-old male neonate
who presented with muscle hypertonia and feeding problems, and diagnosed with Crisponi syn-
drome in order to emphasize the differential diagnosis with neonatal tetanus. In our country where
consanguineous marriages are seen frequently, Crisponi Syndrome must be considered.
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Bu çalışmada, Crisponi sendromu tanısı konu-
lan bir yenidoğan olgusu nadir görülmesi ve neo-
natal tetanoz ile ayırıcı tanının vurgulanması
amacıyla sunulmuştur.

OLGU SUNUMU
Yirmi üç yaşındaki annenin ilk gebeliğinden 40. ge-
belik haftasında, 3.800 g ağırlığında, normal vajinal
yolla doğan 24 günlük erkek hasta beslenme güçlüğü
ve vücudunda kasılmalar olması nedeni ile kliniği-
mize sevk edildi. Öyküsünden anneye gebelik sıra-
sında tetanoz aşısı yapıldığı öğrenildi. Anne-baba
birinci dereceden kuzenlerdi. Fizik incelemede has-
tanın genel durumu orta, bilinci açık ve tiz sesli ağ-
laması mevcuttu. Vücut ağırlığı 2.640 g olan hastada
belirgin yanak kemikleri, kaba burun yapısı, öne
dönük burun delikleri, uzun filtrum, düşük kulak-
lar, mikrognati, düşük ön ve arka saç çizgisi mev-
cuttu. Her iki elde ulnar deviasyon ve kamptodaktili
deformitesi yanında yumru ayak deformitesi vardı.
Üst ekstremiteler fleksiyon ve addüksiyon pozisyo-
nunda idi (Resim 1). Göz muayenesi normal olarak
değerlendirildi. Nörolojik muayenede belirgin tonus
artışına ağlama sırasında veya minimal uyaranlarla
ortaya çıkan yüz ve vücut kaslarının yaygın kasıl-
maları eşlik ediyordu. Ataklar sırasında yaygın kas
kasılmalarına bağlı opistotonus pozisyonunu alan
hastanın solunumu yüzeyselleşmekte, takiben apne
ve siyanoz gelişmekte idi. Ataklar sırasında diğer
vücut kasları gibi karın kasları da kasılmakta idi.

Ancak atağı takiben kas spazmları kendiliğinden bir-
kaç dakika içerisinde düzelmekte idi. Ayrıca hastada
emme ve yutma disfonksiyonu da vardı. Klinik izle-
minde hipertonisite ve kas kasılmaları yanında 40°C
üzerinde hipertermi atakları gözlendi.  

Hipertermi atakları sırasında yapılan tüm sep-
tik çalışmalar negatifti. Ancak beyin omurilik sıvı-
sı’nda gamma-aminobütirik asit (GABA) seviyesine
bakılmadı. Metabolik tarama testleri, kemik survey
grafileri, kraniyal manyetik rezonans görüntüleme
ve elektroensefalografik inceleme tetkikleri normal
bulundu. İşitme testinde her iki kulaktan normal
beyin sapı uyarılmış yanıtları alındı. Ekokardiyo-
grafik incelemede sekundum tip atriyal defekt dı-
şında bir patoloji saptanmadı. Bu bulgularla Crisponi
sendromu tanısı düşünülen hastaya genetik çalışma
yapılması planlandı, ancak yapma olanağı buluna-
madı. Aileye genetik danışmanlık verildi; anne be-
beğin beslenmesi konusunda eğitildi. Aileden
bilgilendirilmiş onam aldıktan sonra postnatal 40
günlük iken taburcu edilen hastanın benzer yakın-
malarla aralıklı olarak başka hastanelere yatırıldığı
ve 5 aylık iken kaybedildiği öğrenildi.

TARTIŞMA
Crisponi sendromunun başlıca bulguları, dismorfik
yüz bulguları, minimal uyaranlarla özellikle yüzde
olmak üzere yaygın kas kasılmaları, hipertoni, bes-
lenme-yutma güçlüğü, kamptodaktili ve hipertermi
ataklarıdır.1-4 Minimal taktil uyaranlara yanıt ola-
rak özellikle yüzde olmak üzere yaygın kas kasıl-
maları olması ve salivasyon artışı nedeni ile bu
hastalık neonatal tetanoz ile karışabilir.1,6 Benzer
şekilde olgumuzda da hafif uyaranlar veya ağlama
ile tetiklenen, özellikle yüz kaslarında olmak üzere,
tetanoz benzeri kasılmaların olması, hipertoni ve
opistotonus pozisyonu gelişmesi ve salivasyon ar-
tışı nedeni ile öncelikli olarak neonatal tetanoz ta-
nısı düşünüldü. Ancak hastanın postnatal yaşının
büyük olması, anneye gebelikte tetanoz aşısının ya-
pılmış olması ve dismorfik bulguların eşlik etmesi
nedeni ile neonatal tetanoz tanısından uzaklaşıldı.
Tonik kas kasılmalarının görüldüğü bu paroksismal
epizodlar konvülsiyonlarla da karışabilir. Ancak bu
epizodların ağlama ve minimal uyaranlarla ortaya
çıkması ve elektroensefalografik incelemenin nor-

RE SİM 1: Has ta da ti pik yüz özel lik le ri ile be ra ber yay gın kas ka sıl ma la rı, opis-
to to nus po zis yo nu ve kamp to dak ti li de for mi te si iz len mek te dir. 
(Renkli hali için Bkz. http://pediatri.turkiyeklinikleri.com/)
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mal bulunması nedeni ile hastamızda yenidoğan
konvülsiyonu düşünülmedi. Neonatal tetanozu tak-
lit edebilen başka bir klinik durum da doğumsal
metabolizma hastalıklarından birisi olan akçaağaç
şurubu idrar hastalığıdır.7 Metabolik tarama testle-
rinin normal bulunması nedeni ile hastamızda ak-
çaağaç şurubu idrar hastalığı tanısı da dışlandı. 

Olgumuzda görüldüğü gibi, bu hastaların tipik
fizik özellikleri yuvarlak yüz, belirgin yanak ke-
mikleri ile beraber kaba burun yapısı, öne dönük
burun delikleri, uzun filtrum, düşük yerleşimli ku-
laklar, küçük ağız, mikrognati, kısa boyun, düşük
ön ve arka saç çizgisidir. Ellerde iki taraflı kampto-
daktili, parmaklarda ulnar deviasyon ve gövdeye
doğru addüksiyon pozisyonu mevcuttur.3,6 Ayırıcı
tanıda düşünülmesi gereken başka bir hastalık da,
kontraktürler, uzun kemiklerde eğrilik, kifoskolyoz,
kamptodaktili, hipertermi atakları, beslenme güç-
lüğü ve ağız çevresinde aralıklı siyanotik speller ile
yenidoğan döneminde bulgu veren Stuve-Wiede-
mann sendromudur.8 Olgumuzda iskelet anomali-
lerinin eşlik etmemesi nedeni ile Stuve-Wiedemann
sendromu tanısı düşünülmedi.

Crisponi sendromunun klinik gidişi kalıtımsal
hiperekpleksia, Isaacs-Mertens sendromu, Free-
man-Sheldon sendromu ve katı-bebek sendromuna

benzerlik göstermektedir.1,3 Bazı klinik ve labora-
tuvar farklılıklar ile bu hastalıklardan ayırt edile-
bilir. Soğuğun uyardığı sweating sendromu tip 1
(CISS1)’de, pek çok klinik özelliği ile (infantil dö-
nemde başlayan beslenme ve solunum güçlüğü, dis-
morfik bulgular, kamptodaktili, nazal ses, aşırı
terleme, dirsek kontraktürü, ilerleyen yaşlarda ki-
foskolyoz) Crisponi sendromuna benzerlik göste-
rir.3,9 Ancak CISS1’de, yüz kaslarındaki kasılmalar
ve hipertermi atakları yenidoğan döneminde gö-
rülmez ve yaşam beklentisi Crisponi sendromuna
göre daha yüksektir. 

Son yıllarda CRLF1 gen mutasyonunun Cris-
poni sendromu ile ilişkili olduğu gösterilmiştir.
Ancak CRLF1 genindeki mutasyonlar CISS1’e de
neden olmaktadır.2,5,9 CRLF1 geninin moleküler
analizi tanıyı doğrulamaya yardımcı olur. Ancak
olgumuzda genetik çalışma yapma olanağı buluna-
madı.

Crisponi sendromu son yıllarda tanımlanmış
yeni bir hastalıktır. Dismorfik bulguları olan in-
fantlarda açıklanamayan hipertermi ataklarının
altta yatan genetik bozukluğa bağlı olabileceği de
bilinmelidir. Akraba evliliğinin yaygın olduğu ül-
kemizde neonatal tetanozun ayırıcı tanısında Cris-
poni sendromu da düşünülmelidir.
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