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Neonatal Tetanoz ile Karigabilen
Nadir Bir Klinik Durum:
Crisponi Sendromu

A Rare Clinical Condition That Confusing with
Neonatal Tetanus: Crisponi Syndrome:
Case Report

OZET Crisponi sendromu, otozomal resesif gecisli nadir bir hastaliktir. Aglama sirasinda veya
minimal uyaranlarla yiiz kaslarinda agir1 kasilmalar, hipertoni, opistotonus, kamptodaktili ve tipik
yiiz 6zellikleri bu hastaligin baglica bulgularidir. Kas kasilmalar istirahatte veya bebek sakinlesince
yavasca ortadan kalkar. Son yillarda yeni tanimlanmis bir hastalik olan Crisponi sendromu, neonatal
tetanoz ile karisabilir. Hastalarin ¢ogu hipertermi ataklar1 ve beslenme sorunlar1 nedeni ile yasamin
ilk aylarinda kaybedilir. Giiniimiizde CRLFI gen mutasyonunun Crisponi sendromu ile iligkili
oldugu gosterilmistir. Bugaigmada, beslenme giicliigii ve viicudunda kasilmalar nedeni ile getirilen
ve Crisponi sendromu tanisi konulan 24 giinliik erkek hasta neonatal tetanoz ile ayirici taninin
vurgulanmasi amaciyla sunuldu. Akraba evliliklerinin sik goriildiigii tilkemizde, neonatal tetanozun
ayirici tanisinda Crisponi sendromu da diigiiniilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kas hipertonisi; ates; anormallikler; tetanoz

ABSTRACT 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.

Key Words: Muscle hypertonia; fever; abnormalities; tetanus
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risponi sendromu, ilk kez 1996 yilinda Crisponi tarafindan 17 yeni-
dogan bebekte tanimlanmis olan otozomal resesif gecisli nadir bir
hastaliktir. Aglama sirasinda veya minimal uyaranlarla yiiz kasla-
rinda asir1 kasilmalar, hipertoni, opistotonus, kamptodaktili ve tipik yiiz
ozellikleri bu hastaligin baglica bulgularidir.” Kas kasilmalar: istirahatte
veya bebek sakinlesince yavagca ortadan kalkar. Bu kasilmalara beslenme ve
solunum sorunlari da eslik eder. Hastalarin ¢ogu hipertermi ataklari ve bes-
lenme sorunlari nedeni ile yasamin ilk aylarinda kaybedilir.'* Yasayan has-
talarda, yavas regresyon gosteren distoni hayatin ilk yillarinda belirginlesir.®
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Bu ¢aligmada, Crisponi sendromu tanisi konu-
lan bir yenidogan olgusu nadir goriilmesi ve neo-
natal tetanoz ile ayirici taninin vurgulanmasi
amaciyla sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Yirmi ti¢ yasindaki annenin ilk gebeliginden 40. ge-
belik haftasinda, 3.800 g agirhiginda, normal vajinal
yolla dogan 24 giinliik erkek hasta beslenme giigliigii
ve viicudunda kasilmalar olmasi nedeni ile klinigi-
mize sevk edildi. Oykiisiinden anneye gebelik sira-
sinda tetanoz agis1 yapildigi 6grenildi. Anne-baba
birinci dereceden kuzenlerdi. Fizik incelemede has-
tanin genel durumu orta, bilinci agik ve tiz sesli ag-
lamas1 mevcuttu. Viicut agirhigi 2.640 g olan hastada
belirgin yanak kemikleri, kaba burun yapisi, 6ne
dontik burun delikleri, uzun filtrum, disiik kulak-
lar, mikrognati, diisiik 6n ve arka sag ¢izgisi mev-
cuttu. Her iki elde ulnar deviasyon ve kamptodaktili
deformitesi yaninda yumru ayak deformitesi vardi.
Ust ekstremiteler fleksiyon ve addiiksiyon pozisyo-
nunda idi (Resim 1). G6z muayenesi normal olarak
degerlendirildi. Nérolojik muayenede belirgin tonus
artisina aglama sirasinda veya minimal uyaranlarla
ortaya ¢ikan yiiz ve viicut kaslarinin yaygin kasil-
malar eslik ediyordu. Ataklar sirasinda yaygin kas
kasilmalarina bagli opistotonus pozisyonunu alan
hastanin solunumu yiizeysellesmekte, takiben apne
ve siyanoz gelismekte idi. Ataklar sirasinda diger
viicut kaslar1 gibi karin kaslar1 da kasilmakta idi.

RESIM 1: Hastada tipik yliz 6zellikleri ile beraber yaygin kas kasiimalari, opis-
totonus pozisyonu ve kamptodaktili deformitesi izlenmektedir.
(Renkli hali icin Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

32

NEONATAL TETANOZ ILE KARISABILEN NADIR BIR KLINIK DURUM: CRISPONI SENDROMU

Ancak atag takiben kas spazmlari kendiliginden bir-
kag dakika icerisinde diizelmekte idi. Ayrica hastada
emme ve yutma disfonksiyonu da vardi. Klinik izle-
minde hipertonisite ve kas kasilmalar1 yaninda 40°C
iizerinde hipertermi ataklar1 gozlendi.

Hipertermi ataklari sirasinda yapilan tiim sep-
tik caligmalar negatifti. Ancak beyin omurilik sivi-
sr’nda gamma-aminobiitirik asit (GABA) seviyesine
bakilmadi. Metabolik tarama testleri, kemik survey
grafileri, kraniyal manyetik rezonans goériintiilleme
ve elektroensefalografik inceleme tetkikleri normal
bulundu. Isitme testinde her iki kulaktan normal
beyin sap1 uyarilmis yanitlar: alindi. Ekokardiyo-
grafik incelemede sekundum tip atriyal defekt di-
sinda bir patoloji saptanmadi. Bu bulgularla Crisponi
sendromu tanisi diisiiniilen hastaya genetik ¢alisma
yapilmasi planlandi, ancak yapma olanag: buluna-
madi. Aileye genetik damigmanhk verildi; anne be-
begin beslenmesi konusunda egitildi. Aileden
bilgilendirilmis onam aldiktan sonra postnatal 40
gtnliik iken taburcu edilen hastanin benzer yakin-
malarla aralikli olarak baska hastanelere yatirildig:

.....

TARTISMA

Crisponi sendromunun baslica bulgular1, dismorfik
ytiz bulgulari, minimal uyaranlarla 6zellikle yiizde
olmak tizere yaygin kas kasilmalari, hipertoni, bes-
lenme-yutma giicliigii, kamptodaktili ve hipertermi
ataklaridir."* Minimal taktil uyaranlara yanit ola-
rak Ozellikle yiizde olmak {izere yaygin kas kasil-
malar1 olmas: ve salivasyon artisi nedeni ile bu
hastalik neonatal tetanoz ile karigabilir."® Benzer
sekilde olgumuzda da hafif uyaranlar veya aglama
ile tetiklenen, 6zellikle yiiz kaslarinda olmak iizere,
tetanoz benzeri kasilmalarin olmasi, hipertoni ve
opistotonus pozisyonu gelismesi ve salivasyon ar-
tis1 nedeni ile 6ncelikli olarak neonatal tetanoz ta-
nis1 diistintilddi. Ancak hastanin postnatal yaginin
biiyiik olmasi, anneye gebelikte tetanoz agisinin ya-
pilmis olmasi ve dismorfik bulgularin eslik etmesi
nedeni ile neonatal tetanoz tanisindan uzaklagildi.
Tonik kas kasilmalarinin goriildiigii bu paroksismal
epizodlar konviilsiyonlarla da karigabilir. Ancak bu
epizodlarin aglama ve minimal uyaranlarla ortaya
cikmasi ve elektroensefalografik incelemenin nor-

Turkiye Klinikleri ] Pediatr 2012;21(1)



NEONATAL TETANOZ ILE KARISABILEN NADIR BIiR KLINIK DURUM: CRISPONI SENDROMU

mal bulunmas: nedeni ile hastamizda yenidogan
konviilsiyonu diisiiniilmedi. Neonatal tetanozu tak-
lit edebilen bagka bir klinik durum da dogumsal
metabolizma hastaliklarindan birisi olan ak¢aagag
surubu idrar hastaligidir.” Metabolik tarama testle-
rinin normal bulunmasi nedeni ile hastamizda ak-
¢aagac surubu idrar hastalig1 tanisi da diglanda.

Olgumuzda goriildiigii gibi, bu hastalarin tipik
fizik 6zellikleri yuvarlak yiiz, belirgin yanak ke-
mikleri ile beraber kaba burun yapisi, 6ne doniik
burun delikleri, uzun filtrum, diisiik yerlesimli ku-
laklar, kiiciik agiz, mikrognati, kisa boyun, diisiik
6n ve arka sag ¢izgisidir. Ellerde iki tarafli kampto-
daktili, parmaklarda ulnar deviasyon ve govdeye
dogru addiiksiyon pozisyonu mevcuttur.>¢ Ayirici
tanida diigtintilmesi gereken bagka bir hastalik da,
kontraktiirler, uzun kemiklerde egrilik, kifoskolyoz,
kamptodaktili, hipertermi ataklari, beslenme giig-
lugii ve agiz cevresinde aralikh siyanotik speller ile
yenidogan déneminde bulgu veren Stuve-Wiede-
mann sendromudur.® Olgumuzda iskelet anomali-
lerinin eglik etmemesi nedeni ile Stuve-Wiedemann
sendromu tanisi diigtiniilmedi.

Crisponi sendromunun klinik gidisi kalitimsal
hiperekpleksia, Isaacs-Mertens sendromu, Free-
man-Sheldon sendromu ve kati-bebek sendromuna
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benzerlik gostermektedir.'® Baz: klinik ve labora-
tuvar farkliliklar ile bu hastaliklardan ayirt edile-
bilir. Sogugun uyardig1 sweating sendromu tip 1
(CISS1)’de, pek cok klinik ozelligi ile (infantil d6-
nemde baglayan beslenme ve solunum gii¢liigii, dis-
morfik bulgular, kamptodaktili, nazal ses, asir1
terleme, dirsek kontraktiirii, ilerleyen yaglarda ki-
foskolyoz) Crisponi sendromuna benzerlik goste-
rir.>® Ancak CISS1’de, yiiz kaslarindaki kasilmalar
ve hipertermi ataklar1 yenidogan doneminde go-
rillmez ve yasam beklentisi Crisponi sendromuna
gore daha yliksektir.

Son yillarda CRLFI gen mutasyonunun Cris-
poni sendromu ile iligkili oldugu gosterilmistir.
Ancak CRLFI genindeki mutasyonlar CISS1’e de
neden olmaktadir.>>® CRLFI geninin molekiiler
analizi taniy1 dogrulamaya yardimc1 olur. Ancak
olgumuzda genetik calisma yapma olanag1 buluna-
madi.

Crisponi sendromu son yillarda tanimlanmig
yeni bir hastaliktir. Dismorfik bulgular1 olan in-
fantlarda agiklanamayan hipertermi ataklarinin
altta yatan genetik bozukluga baglh olabilecegi de
bilinmelidir. Akraba evliliginin yaygin oldugu iil-
kemizde neonatal tetanozun ayiric: tanisinda Cris-
poni sendromu da diigtiniilmelidir.
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