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Ozet
Cockayne sendromu (CS) ozellikle 1. dekaddaki erkek
cocuklart etkileyen progresif, multisistem hastaligidir.

Otozornal  resesif gegisli  bu  nadir  hastalik  kasektik  biiyiime-
gelisme  geriligi,  kus kafa  (mikrosefall)  goriiniimii  ve ndrolojik
bozukluk ile karekterizedir. Baslica izlenen okiiler anomaliler
ise retinitis pigmentosa, nistagmus, daha az oranlarda kata-
rakt, kornea! opasile ve optik atrofidir. Patogenez hala bilin-
memekle beraber, major defektin DNA tamir mekanizmasinda-
ki eksiklik  oldugu  diigtiniilmektedir.

dekadda mortalité ile sonlamin  Bu sunum Il  yasindaki bir

Hastalik  genellikle  ikinci

erkek ¢ocukta tespit edilen Cockayne sendromumm nadir ol-
mast ve ozellikle retinitispigmentosa, nistagmusla birlikte olan
ozellikle

diistiniilmesi ~ gerekliligi  iizerine

ozel  kafa  yapisi, biiyiime-gelisme  geriligine  sahip
erkek  ¢ocuklarda  ayirict  tamda

yapilmigtir.
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Cockayne sendromu 06zellikle erkek ¢ocuklarda
oldukc¢a nadir goriilen otozomal resesif karekterli, multi-
sistem tutulumu gosteren bir 16kodistrofidir (1).

En belirgin 6zellikleri 6zellikle 6 ay civarinda or-
taya ¢ikan biiylime gelisme geriligi, 6zel kafa yapisi
(mikrosefali) ve noérolojik bozukluktur (2). Hastaligin
patogenezi tam olarak bilinmemekle beraber, temel ek-
sikligin DNA tamirindeki eksiklikten kaynaklandig:
disinilmektedir (3).

Bu olgu sunumu 11 yasindaki bir erkek ¢ocukta
tespit edilen Cockayne sendromunun nadir goriilmesi ve
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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-
special  head appearance and

tis  pigmentosa, nystagmus,

dwarfism.
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bazi tipik Ozelliklerin saptanmasi sonrasinda ¢ocukluk
retinitis pigmentosasmda ayirict tanida diisiiniilmesi
gereken patolojik durumlardan biri olarak yapilmistir.

Olgu

11 yasinda erkek ¢ocuk, az gérme ve gozlerde
titreme sikayeti ile poliklinik muayenemize basvurmus-
tur. Yapilan muayene sonucunda fiziksel olarak ilk
dikkati ¢eken bulgu biiylime-gelisme geriligi (Sekil 1),
kus kafa goriinimi (mikrosefali) idi (Sekil 2). Tespit
edilen diger anormal fizik muayene bulgular: olarak; be-
lirgin burun ve ¢ene yapisi, ince dudaklar, diizensiz dis
yapilart ile dis eti-damak bozuklugu (Sekil 3), anhidroz,
ckstremitelerde hafif-orta derecede spastisite, yine eks-
tremitelerde az sayida hiperpigmente alanlar gézlen-
mistir. Cocukta izlenen mental retardasyon ile birlikte
son derece mutlu bir karakter yapisi ise Cockayne
sendromunun en carpict Ozelliklerinden biridir. Yapilan
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Sekll 1. Sendromun ana &zelliklerinden kasektik biiyiime
gelisme geriligi

oftalmolojik muayenede goérme keskinligi her iki gozde
2 metreden parmak sayma diizeyinde olup, tashih (+1.50
dioptri) ve pinholle artma tespit edilememistir. Diger
bulgular olarak rotatuar nistagmus, zayif pupil dilatas-
yonu, kuru géz (Schirmer testi; sag gbz:6-mm, sol goz 7-
mm) ve retinitis pigmentosa tespit edilmistir. Ayrica
hastada belirgin fotosensitivite mevcut idi. Yapilan rad-
yolojik (komputerize tomografi, diiz kranyal grafi) ve
hematolojik tetkiklerde herhangi bir patolojik bulgu
tespit edilmemistir. Keza hastanin 6z ve soyge¢misinde
de sendrom ile baglantili bir 6zellik bulunamamustir.

Tartisma

Cocuklarda rastlanilan bu olduk¢a nadir sendrom
multisistemleri ilgilendirmektedir. Hastalik 6zellikle 1.
dekadda baslayip, progresif seyredip genellikle 2.
dekadda fatal sonlanmaktadir. Mortalitenin asil nedeni
serebral sistem tutulumudur @< Patogenezi hala tam
olarak bilinmemekle beraber major defektin aktif gegis
genlerinin  onarimindan sorumlu selektif DNA'nin

2(14

Sekil 2. Sendromda rastlanilan tipik kus kafa gdrinimii.

Sekil 3. Sendromun dikkati ¢eken diger 6nemli 6zelliklerinden
diizensiz ve ¢iiriik dis yapilari.

onarim eksikliginden kaynaklandig1 disiiniilmektedir.
Bu DN A onarimindaki genetik defekt hem sistemik hem
de okiiler patolojilerden sorumlu tutulmaktadir (3).
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Cockayne sendromu'na patogenez yoniinden en yakin
patoloji kserodenna pigmentosum'dur. Ancak bu iki pa-
tolojik durum arasindaki en 6nemli farklilik kserodenna
pigmentosumdaki yiiksek kanser riskidir. Cockayne
sendromimda boyle bir risk yoktur (5).

Cogunlukla fatal sonlanan bu sendromun erken
tanisinda fetus deri fibroblastlarm veya amnios analizi
ile erken teshis konulabilmcktedir. Fibroblast ve am-
niosit incelemesinin sebebi hastalifin temel patolo-
jisinde yer alan ultraviole 1sinlan sonrasinda DNA sen-
tezinde meydana gelen bozuklugun diizeltilmesindeki
eksiklikleridir (6). Hastaligin herhangi bir tedavisi yok-
tur (7).

Bizim burada sundugumuz vakada klasik CS bul-
gularindan farkli olarak hafif derecedeki spastisite disin-
da periferik noropati, ataksi, yaygin eklem kontraktiirleri
gibi norolojik bulgular mevcut degildi. Ayrica g¢ekilen
komputerize tomografi ve diiz kranial grafilerde de
CS'da sikca gozlenen bazal gangliondaki kalsifikasyon
ve serebellar atrofi gibi bulgularin izlenmemis olmasi
hastanin yas1 sebebi ile tablonun tam yerlesmemis ol-
masina baglanmistir. Keza yine sendromda karsilasila-
bilen bazi renal bozukluklar ile biyokimyasal degisiklere
de (hiperbetaglobulinemi, hiperinsiilinemi, hiperlipopro-
teinemi) rastlanilmamustir. Hastamiz halen periyodik ta-
kibimiz altindadur.
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Sonug olarak, bu vaka bildirimi olduk¢a nadir ve
progresif seyirli multisistem hastalifi olmasi sebebi ile
yapilmistir. Ozellikle retinitis pigmentosa ve nistagmus
daha az oranda katarakt, korneal opasiteleri olan, fizik-
sel olarak da cok dikkati ¢eken kuskafa goriiniimii ile
kasektik biiylime-gelisme geriligi olan ilk dekad erkek
cocuklarda ayirict tan1 yoniinden Cockayne sendromu da

gbzoniine alinmalidir.
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