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Özet 
Cockayne sendromu (CS) özellikle 1. dekaddaki erkek 

çocukları etkileyen progresif, multisistem hastalığıdır. 
Otozornal resesif geçişli bu nadir hastalık kaşektik büyüme-
gelişme geriliği, kuş kafa (mikrosefalı) görünümü ve nörolojik 
bozukluk ile karekterizedir. Başlıca izlenen oküler anomaliler 
ise retinitis pigmentosa, nistagmus, daha az oranlarda kata­
rakt, kornea! opasile ve optik atrofıdir. Patogenez hala bilin­
memekle beraber, majör def ektin DNA tamir mekanizmasında­
ki eksiklik olduğu düşünülmektedir. Hastalık genellikle ikinci 
dekadda mortalité ile sonlanın Bu sunum II yaşındaki bir 
erkek çocukta tespit edilen Cockayne sendromumm nadir ol­
ması ve özellikle retinitispigmentosa, nistagmusla birlikte olan 
özel kafa yapısı, büyüme-gelişme geriliğine sahip özellikle 
erkek çocuklarda ayırıcı tanıda düşünülmesi gerekliliği üzerine 
yapılmıştır. 

Anahtar Kelimeler: Cockayne sendromu, Cücelik, 
Retinitis pigmentosa 

Summary 
Cockayne syndrome (CS) is a progressive multisystem 

disease that affects especially boys in the first decade. This 
syndrome is a rare and autosomal recessive disorder charac­
terized clinically by cachectic dwarfism, a bird-like head (mi-
crosephaly) appearance and neurologic deterioration. The 
main ocular findings are retinitis pigmentosa, nystagmus, and 
less likely cataract, corneal opacity, optic atrophy. Although 
the pathogenesis is unknown, the major deject is thought to be 
deficiency in the preferential repair of DNA damage. The dis­
order is mostly terminated with mortality into the second 
decade. We report herein a 11-year-old boy with CS to be rare 
and to be awake when come across especially boys with retini­
tis pigmentosa, nystagmus, special head appearance and 
dwarfism. 
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Cockayne sendromu özellikle erkek çocuklarda 
oldukça nadir görülen otozomal resesif karekterli, multi­
sistem tutulumu gösteren bir lökodistrofıdir (1). 

En belirgin özellikleri özellikle 6 ay civarında or­
taya çıkan büyüme gelişme geriliği, özel kafa yapısı 
(mikrosefali) ve nörolojik bozukluktur (2). Hastalığın 
patogenezi tam olarak bilinmemekle beraber, temel ek­
sikliğin D N A tamirindeki eksiklikten kaynaklandığı 
düşünülmektedir (3). 

Bu olgu sunumu 11 yaşındaki bir erkek çocukta 
tespit edilen Cockayne sendromunun nadir görülmesi ve 
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bazı tipik özelliklerin saptanması sonrasında çocukluk 
retinitis pigmentosasmda ayırıcı tanıda düşünülmesi 
gereken patolojik durumlardan biri olarak yapılmıştır. 

Olgu 
11 yaşında erkek çocuk, az görme ve gözlerde 

titreme şikayeti ile poliklinik muayenemize başvurmuş­
tur. Yapılan muayene sonucunda fiziksel olarak ilk 
dikkati çeken bulgu büyüme-gelişme geriliği (Şekil 1), 
kuş kafa görünümü (mikrosefali) idi (Şekil 2). Tespit 
edilen diğer anormal fizik muayene bulguları olarak; be­
lirgin burun ve çene yapısı, ince dudaklar, düzensiz diş 
yapıları ile diş eti-damak bozukluğu (Şekil 3), anhidroz, 
ekstremitelerde hafıf-orta derecede spastisite, yine eks-
tremitelerde az sayıda hiperpigmente alanlar gözlen­
miştir. Çocukta izlenen mental retardasyon ile birlikte 
son derece mutlu bir karakter yapısı ise Cockayne 
sendromunun en çarpıcı özelliklerinden biridir. Yapılan 
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Şekil 1. Sendromun ana öze l l ik le r inden kaşekt ik b ü y ü m e 
ge l i şme geriliği 

oftalmolojik muayenede görme keskinliği her iki gözde 
2 metreden parmak sayma düzeyinde olup, tashih (+1.50 
dioptri) ve pinholle artma tespit edilememiştir. Diğer 
bulgular olarak rotatuar nistagmus, zayıf pupil dilatas-
yonu, kuru göz (Schirmer testi; sağ göz:6-mm, sol göz 7-
mm) ve retinitis pigmentosa tespit edilmiştir. Ayrıca 
hastada belirgin fotosensitivite mevcut idi. Yapılan rad­
yolojik (komputerize tomografi, düz kranyal grafi) ve 
hematolojik tetkiklerde herhangi bir patolojik bulgu 
tespit edilmemiştir. Keza hastanın öz ve soygeçmişinde 
de sendrom ile bağlantılı bir özellik bulunamamıştır. 

Tartışma 
Çocuklarda rastlanılan bu oldukça nadir sendrom 

multisistemleri ilgilendirmektedir. Hastalık özellikle 1. 
dekadda başlayıp, progresif seyredip genellikle 2. 
dekadda fatal sonlanmaktadır. Mortalitenin asıl nedeni 
serebral sistem tutulumudur (4)<- Patogenezi hala tam 
olarak bilinmemekle beraber majör defektin aktif geçiş 
genlerinin onarımından sorumlu selektif DNA'nın 

Şekil 2. Sendromda ras t lanı lan tipik kuş kafa g ö r ü n ü m ü . 

Şekil 3. Sendromun dikkati çeken diğer öneml i öze l l ik le r inden 
düzens iz ve çürük diş yapı lar ı . 

onarım eksikliğinden kaynaklandığı düşünülmektedir. 
Bu DNA onarımındaki genetik defekt hem sistemik hem 
de oküler patolojilerden sorumlu tutulmaktadır (3). 
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Cockayne sendromu'na patogenez yönünden en yakın 
patoloji kserodenna pigmentosum'dur. Ancak bu iki pa­
tolojik durum arasındaki en önemli farklılık kserodenna 
pigmentosumdaki yüksek kanser riskidir. Cockayne 
sendromımda böyle bir risk yoktur (5). 

Çoğunlukla fatal sonlanan bu sendromun erken 
tanısında fetus deri fibroblastlarm veya amnios analizi 
ile erken teşhis konulabilmcktedir. Fibroblast ve am-
niosit incelemesinin sebebi hastalığın temel patolo­
jisinde yer alan ultraviole ışınlan sonrasında DNA sen­
tezinde meydana gelen bozukluğun düzeltilmesindeki 
eksiklikleridir (6). Hastalığın herhangi bir tedavisi yok­
tur (7). 

Bizim burada sunduğumuz vakada klasik CS bul­
gularından farklı olarak hafif derecedeki spastisite dışın­
da periferik nöropati, ataksi, yaygın eklem kontraktürleri 
gibi nörolojik bulgular mevcut değildi. Ayrıca çekilen 
komputerize tomografi ve düz kranial grafilerde de 
CS'da sıkça gözlenen bazal gangliondaki kalsifikasyon 
ve serebellar atrofi gibi bulguların izlenmemiş olması 
hastanın yaşı sebebi ile tablonun tam yerleşmemiş ol­
masına bağlanmıştır. Keza yine sendromda karşılaşıla-
bılen bazı renal bozukluklar ile biyokimyasal değişiklere 
de (hiperbetaglobulinemi, hiperinsülinemi, hiperlipopro-
teinemi) rastlanılmamıştır. Hastamız halen periyodik ta­
kibimiz altındadır. 
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Sonuç olarak, bu vaka bildirimi oldukça nadir ve j 
progresif seyirli ımıltisistem hastalığı olması sebebi ile 
yapılmıştır. Özellikle retinitis pigmentosa ve nistagmus * 
daha az oranda katarakt, korneal opasiteleri olan, fizik­
sel olarak da çok dikkati çeken kuşkafa görünümü ile l 
kaşektik büyüme-gelişme geriliği olan ilk dekad erkek 
çocuklarda ayırıcı tanı yönünden Cockayne sendromu da j 
gözönüne alınmalıdır. 
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