Poliozis Bulgulu Marshall Sendromlu Bir Olgu
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OzZET

Bu makalede Marshall sendromlu bir olgu sunulmusgtur.

Marshall sendromu; iskelet matiirasyonunun artmasi,

biyime ve gelisimin duraklamasi ve dismorfik tipik yiiz gbériinimi triadi ile karakterlidir. Klasik triadin disinda c¢ok dedisik
klinik bulgularda bildirilmistir. Olgumuzda da daha &nce bildirimine rastlamadigimiz poliozis saptanmigtir.
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SUMMARY
MARSHALL SYNDROME WITH POLIOSIS

A case of Marshall Syndrome is represented in this report. The Marshall Syndrome is characterized by accelerated
skeletal maturation, failure to thrive and dysmorphic facial appearence. Other than this classic triad, many of clinical
features also has been reported. In our case, we noticed poliosis that hadn't been published before.
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Giris

1971 yilinda Marshall ve arkadaslari hizlanmis is-
kelet maturasyonu, blylimede duraklama ve dismorfik
yliz gorinimi ile karakterli iki infant bildirmislerdir.
Papsas ve Rekate bu olgularin ¢ok nadir gérildigind,
yaklasik 20 yilhk bir periyotta Marshall sendromu ola-
rak nitelenen bu somatik triad nedeniyle izlenen toplam
19 hasta bildirildigini yayinlamislardir (1,2).

Marshall sendromlu olgular belirgin alin kemikleri,
mikrognatizm, burun kékd ¢okukligi, burun kanadi
eversiyonu, proptozisle karakterli tipik bir yliz g&érinu-
mi ile neonatal periyotta taninabilirler. Hirsutizm (3),
heliks ve antiheliksi az gelismis buyuk kulaklar (4), hi-
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pertelorizm (3,4), kiglk orbital kemikler, anormal orta
falankslar (5), boy ve kilonun normal gelisimin geri-
sinde kalmasi (5), psikomotor gelisim azhdr Marshall
sendromlu olgularda rastlanan diger belirtilerdir. Ozellik-
le pnomoni ve bazi olgularda gorilen pulmoner hiper-
tansiyon gibi pulmoner komplikasyonlar bu olgularin er-
ken 6lim nedeni arasinda ilk siradadir ( 5,6,7).

Vaka Takdimi

4 yasinda kiz hasta (AE). Prenatal dénemde her-
hangi bir patoloji tanimlamayan saglikli bir annenin 23
yasinda dinyaya getirdigi ilk ¢ocugu. Anne ve baba
arasinda herhangi bir akrabalik olmayip, aile anemne-
zinde sistemik bir problemi olan birey saptanmadi. AE-
'nin kendisinden 1 yas klgik erkek kardesinde bilate-
ral konjenital katarakt disinda, yapilan pediatri ve laba-
ratuvar tetkikleri sonucunda herhangi bir patoloji bulu-
namadi.

Oz gecgmisinde bebeklik déneminde sik enfeksiyon
gegirdigi, ge¢ yurudigl, hala konugsamadidr ve objeleri
fark edemedigi bildirildi. Gorme azligi nedeniyle basvur-
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Sekil 1.

Sekil 2.

duklari doktorlar tarafindan bilateral katarakt tanisi ile
klinigimize sevk edilmisti.

Hastada dismorfik bir fasiyal yapi goézlendi (Sekil
1). Belirgin frontal kemikler, burun koéki ¢okukligi, bu-
run kanatlarin eversiyonu, orta yuz kemikleri ve cene
hipoplazisi, dil protrisyonu, heliks ve antiheliks geligimi
yetersiz olan blUyuk ve normalden daha asagiya loka-
lize kulaklar, hipertelorizm, proptozis, kaslarin belirgin
olmasi, sol kirpiklerde poliozis ve bileteral katarakt tes-
pit edildi (Sekil 2).

Yapilan ultrasonografik incelemede sad g6z ak-
siyel uzunlugunun 23.92mm, sol géz aksiyel uzunlugu-
nun 24.47 mm oldugu bilateral aksiyel miyopi saptandi.
B mod ultrasonografi ile her iki géz arka segmentinde
herhangi bir patoloji gézlenmedi.

Pediatri kliniginde yapilan sistemik muayenesinde
kol ve bacaklarda daha belirgin olan hirsutizm, boy ve
kilo yénunden yapilan incelemede yasina goére bekle-

nenin altinda bir bliyime saptandi. Bileteral el grafile-
rinde sag elde daha belirgin olmak lizere proksimal fa-
lankaslann distal ucunda genisleme ve kintlesme dik-
kati ¢ekti (Sekil 3). Yurirken zaman zaman dengesini
yitiren ve konusamayan hastada mental ve psikomotor
gelisim geriligi gézlendi. Solunum hiriltih olup burunda
ser6z akinti, akcigerlerde kaba railer mevcuttu. Bu
semptomlarin hastada bebekliginden beri oldugu ifade
ediliyordu. Genel anesteziye hazirlik igin solunum prob-
lemlerine ybnelik tedavi uygulandi.

Yapilan labaratuvar tetkiklerinde 16kosit; 15.9 (Nor-
mal deger; 4.8-10.8) degeriyle normalin istiinde saptan-
di. Bu bulgu kronik enjeksiyonun bir yansimasi olarak
degerlendirildi. Eritrosit, trombosit, hemoglobin, hema-
tokrit, kanama pihtilasma zamani normal degerlerdeydi.
Periferik yaymada hiicre oran ve yapilarinda patoloji
saptanmadi. Aglik kan sekeri, kan lipitleri, albimin ve
total protein, kolinesteraz, kalsiyum degerleri, alkalen
fosfotaz disindaki karaciger fonksiyon testleri normaldi.
Alkalen fosfotaz 576 U/L (normal deger; 80-306 u/L),
fosfor 53 mg/dl (normal degeri; 1,3-4,7) degeriyle nor-
malden yuksek bulundu.

Sekil 3.

Sekil 4.
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Toxoplazma ve Rubella spesifik 1IgG ve IgM nega-
tiften, Citomegaloviris Ig M'i negatif ancak total Ig ise
pozotifti. idrar ve kan aminoasit diizeyleri ise normal
olarak degerlendirildi. Ayrica yapilan labaratuvar incele-
melerinde herhangi bir karbonhidrat metabolizma bo-
zuklugu saptanmadi.

Hastaya trakeal entiibasyonda herhangi bir problem
olmaksizin genel anestezi altinda sag goze ekstrakapsu-
ler katarakt ekstraksiyonu uygulandi. Ambliyopl gelisimi-
ni énlemek igin Gg¢ giin sonra sol géze de lens ekstrak-
siyonu uygulandi (Sekil 4). Her iki ameliyat sirasinda her-
hangi bir komplikasyon gelismedi. Postoperatif takipte
sistemik ve okiler herhangi bir problem gézlenmedi. Ol-
gunun mental retardasyonu nedeniyle preoperatif ve
postoperatif gérme keskinlikleri degerlendirilmedi. Bilate-
ral +14.00 D. gozlik verildi. Postoperatif muayenede
go6sterilen objeleri takip edebildigi gézlendi. Bilateral fun-
dus muayenesinde herhangi bir patoloji saptanmadi.

Tartigsma

iskelet matirasyonunun artmasi, blylime ve ge-
lisimin duraklamasi ve dismorfik tipik yiz goérinimu
triadiyla karakterli Marshall sendromunun etyolojisi tam
olarak bilinmektedir (1,2). Beyaz, zenci ve sari irkta
gorilebilmekte irksal farkhliklar gézlenmektedir (2,7,8).
Diger c¢ocuklari saglikli olan ailelerde rastlanmakta ve
herhangi bir genetik gegis veya gen mutasyonu sap-
tanmamistir (1,2). Marshall sendromlu iki olgunun an-
nelerinde prenatal toksik madde kullanimi tespit edil-
mig, bunlardan birisi hamileligin ilk 6 ayinda Thyroxine,
digeri hamileligi boyunca Eroin ve son 3 ayda Metha-
dore kullanmistir (5,9,10). Hamilelik doneminde herhan-
gi bir ilag veya toksik madde kullanmamis ve bilinen
bir enfeksiyon gecirmemis annelerin ¢ocuklarinda rast-
lanabilmektedir (9,10,11).

Olgumuzun anamnezinde de ailesel bir patoloji ol-
mayip, dodum o&ncesi bir risk faktéri saptanmamistir.
Kardesinde de bilateral konjenital katarakt olmasi muhte-
mel ailesel bir metabolik hastaliyi distindirmis, ancak
yapilan labaratuvar tetkikleri ve pediatri konstltasyonun-
da bu yonde destekleyici bir bulgu elde edilmemis ve ka-

Marshall sendromundaki klinik bulgularin goérilme
sikligini degerlendirmek i¢in daha 6nce yayinlanmis 11
olgunun o6zelliklerini inceleyen Fitch, olgularin tamamin-
da iskelet matiurasyonunda hizlanma, el falankslarinda
anormallikler bildirmistir (5). 1982 yilinda Johnson ve
arkadaslarida ayni sonuglari yayinlamiglardir (3). Fron-
tal kemiklerin belirgin olmasi, proptozis, burun kéki ¢6-
kuklugu ve pnomoni %92, burun kanatlarinin eversiyo-
nu %91 oraniyla Marshall sendromunda ikinci siklik si-
rasinda gorilen klinik bulgulardir (3,5). Kiguk yuz ke-
mikleri 11 olgunun 9'unda mikrognatia ise 8'inde go6z-
lenmistir (3,5).

Fitch'in incelemelerine goére; 6 olguda uzun ayak-
lar, umblikal herni, si1§ bir orbital kavite, 5 olguda mavi
sklera, hipertrikozis, uzun ve ince tubular kemikler, 4
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olguda skolyozis, asagi lokalize kulaklar, kafa kemik
dansitesinin artmasi gézlenmistir. Marshall sendro-
munun klinik bulgulari ¢ok jenis bir spektrumda yer al-
makta olup, birgok yazar izledikleri olgularda ilave bazi
bulgular saptamiglardir. Kompodaktili, klindodaktili, bas
parmagin asagl lokalize olmasi, kugik burun, koanal
atrezi, yeme gig¢lugu kugik agiz, yuksek damak, biylk
kulaklar, kalp defekti, dar toraks, bitemporal capin art-
masi, distal femurun genislemesi, anormal vertebra,
anormal pelvis, hidronefroz, kasik tirnak, ciltte Incelme-
ler bu bulgular arasindadir. Hipertelorizm, antimongo-
loid kivrim, belirgin ve orta hatta devam eden kaslar,
mikroftalml, megalokornea, miyopi ve katarakt Marshall
sendromlu olgularda gozlenen g6z bulgulari arasinda
yer almaktadir. Katarakt konjentlal veya erken gocukluk
déneminde olusan total yada lameller kesafet seklinde
olabilir (2-4,6,8-10,12-14).

Olgumuzda Marshall sendromunun en gok gorilen
bulgularindan iskelet matirasyonunun artmasina bagh
bliylimede gelisme ve duraklama, radyografik tetkikle
saptanan falankslarda yapisal degisiklikler, burun koéku
¢OkUkligu, burun kanatlarinin eversiyonu, hipoplazik bir
cene ve bunabagh dil protrisyonu, kulak gériniminde
degisiklikler ve proptozisle karakterli tipik bir yiz goru-
nimi ve bilateral konjenital katarakt saptandi. Yapilan
tetkiklerde kataraktin herhangi bir metabolik ve enfeksi-
y0z etyolojisi tespit edilemedi. Olgumuzda ayrica daha
dénce izlenen olgularda bildirildigine rastlamadigimiz po-
liozis gozlendi. Olgumuzda gé6zledigimiz poliozisin
Marshall sendromunun c¢ok degisik klinik bulgularina
ilave olabilecek yeni bir bulgu olabilecegi disunuldi
(Sekil 5).

Marshall sendromlu olgularin genellikle ¢cok erken
dénemde ex olmalari motor ve mental gelisimin her ol-
guda detayli olarak degerlendiriimesine olanak verme-
mektedir. Ancak necropsyde oksipitoparyatal bdlgede
anormal gyrid yapi, incelenmis beyaz madde, orta de-
recede astrositik gliozis, yer yer néronal nekrozlar ve
lateral ventrikulin genislemesi gézlenmistir (5,8,10).
Marshall bir vakasinin 20 aylik olmasina ragmen yu-
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Sekil 5.
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riyemedigini, 10 aylik bir bagka vakanin kendi basina
duramadigini gozlerken (1), Johnson 16 aylik olmasina
ragmen bas kontroll gelismis, desteksiz oturamayan
ve konugsamayan, ileri derecede psikomotor gelisim ge-
riligi gozledigi bir hasta bildirmistir (3). La Penna uzun
dénem izledigi bir olgunun ancak 30 aylik oldugunda
desteksiz oturup, kendi basina yemek yiyebilecek mo-
tor gelisimi gosterdigini yayinlamistir (6). Shimura da
Marshall sendromlu bir olgusunda motor ve mental ge-
lisim geriligi saptamistir (7). Olgumuzda da psikomotor
gelisim geriligi gézlenmistir.

Johnson infantii donemde %77 oraninda o&lim
gozlendigini yayinlamistir. Genel olarak bu olgularin
prognuzu ¢ok farkl olmakla birlikte, olgularin ¢ogu 20
aylik bir yasam peryodunda respiratuvar problemleri
ylzinden ex olmaktadirlar (2). Respiratuvar problemler,
konjentinal malformasyon, fonksiyonel bozukluklar ve
pulmoner hipertansiyon gibi sonradan gelisen kompli-
kasyonlardan kaynaklanmaktadir (3,6). Bazen pulmoner
problemler, tekrarlayici enfeksiyonlar olarak ciddi ol-
mayan boyutlarda gérulebilmektedir. Hayme ve Bull
yayinladiklari zaman 5 yasinda olup hafif muskiler hi-
potoni ve reklrren solunum yolu enfeksiyonlari disinda
yasami tehtid eden problemleri olmayan iki gocuk bil-
dirmislerdir (15). Olgumuzda da rekirren solunum yolu
enfeksiyonlari disinda yasamla bagdasmayacak ciddi
bir organik patoloji yoktu.

De Toni bir olguda gamaglobillin seviyesinin
dusik oldugunu bildirirken (16), Hassen bir kiz hastada
testestereon seviyesinde yukselme gozlemis (9), Flats
ise bir olguda kreatinin kinaz ve idrar kreatininde yuk-
seklik saptamistir (5). Bunlarin disinda genellikle hor-
monal, serolojik, metabolik, biyokimyasal analizler nor-
mal olmakta, kromozomal ve imminolojik herhangi bir
patoloji goézlenmemektedir (3,5.7).

Olgumuzdada fosfor ve alkelen fosfatazin normal
degerlerin Ustinde artmasi disinda labaratuvar tetkik-
lerinde hrhangi bir patoloji saptanamamistir.

Sonug olarak klasik triadin disinda ¢ok degisik kli-
nik bulgularda kendini gésteren Marshall sendromunda
polioziste gdzlenebilmekte ve bu olgularin erken dé6-
nemde katarakt acisindanda degerlendirilmesi ambliyopi
olusumunun énlenmesi bakimindan gerekmektedir.
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