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Ozet

Apert sendromu otozomal dominant gdichadir bir hastali
olup yarik damak, sindaktili, koronal sinositozysiziin alt 1/3 kismi-
nin hipoplazisi, hipertelorizm, santral sinir sisie kalp ve boébre
anomdéileri ile karakterizedir. Bu yazida yarik dagebasli beslenm
glcligl nedeniyle klingimize yatinlan 12ginlik bir yenidgani
sunduk. Vakaya hastgln tipik bulgularindan; kraniyal sinositc
hipertelérizm, yarik daak, el ve ayaklarda sindaktili ve kor)
kallozum hipoplazisi olmasi nedeniyle Apert senduotanisi konul-
mustur. Yazida vakanirsiginda Apert sendromunun klinik ve labora-
tuvar Ozellikleri g6zden gegirilrgir.

Anahtar Kelimeler: Apert sendromu, yarik damak,
kraniyal sinogit®, sindaktili
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Abstract

Apert syndrome is an autosomal dominant rare déseharac-
terized by syndactyly, coronal synostodigpoplasia of 1/3 lower
the face, hypertelorism, anomalies of central nesveystem, card
and kidneys. Here in we reported a 12 d&y-newborn who we
hospitalized because of feeding disability duelédt palate.She wa
diagnosed as Apert syndrome with the typiéehtures of coron
synostosis, hyertelorism, cleft palate, syndactyly of hands deel
and corpus callosum hypoplasia. In the reportctimcal and labora-
tory features of Apert syndrome were chedlover in the light of tt
case.

Key Words: Apert syndrome, cleft palate,
cranial sinositosis, syndacti

pert sendromu kraniyosinostoz, brakise-

fali, hiperteloérizm, gaga burun, yizin alt

1/3'tinde hipoplazi, el ve ayaklard&ia
sindaktili, kalp ve bobrek anomalileri ile karakter
ze bir hastaliktir. Otozomal dominant gdidlir ve

10. kromozomda yer alan (10g25-26) fibroblast
blylume faktort reseptdr (FGFR2) geninin mutas-

yonu sonucu okur® flk kez 1894 vyilinda
Wheaton bu durumu rapor ettii.* 1906 yilinda
ise Apert 9 vakalik bir seri yayinlaghr.”> 65.000

lenemedii icin 12 gunlik iken klingimize yatiri-
lan ve Apert sendromu tanisi alan bir olgu sunul-
mustur. Nadir gorilen bir sendrom olmasi nedeniy-
le olgumuzun giginda Apert sendromunun klinik
ve laboratuvar ozellikleri gbzden geciriktir.

Olgu Sunumu
Yirmiiki yasindaki annenin Gg¢tincti geb#h-
den, 36 haftalik iken, spontan vajinal yolla, hasta
nede 2050 gram olarak gin bebek, yarik dama

canl d@gumda bir gorilen bu sendromun ileri baba nedeniyle beslenemeiiicin klini gimize yatirildi.

yas! ile ilgili oldugu disundlmektedir. Seyri sira-
sinda gelime gerilgi ve mental retardasyon da

gorilebilir® Bu yazida yarik damak sebebiyle bes-
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Prenatal Oykisunde, annenin kyibnnedeniyle
gebelgin 28. haftasinda Amoksisilin Trihydrate
kullanmasi dainda baka bir 6zellik yoktu.
Soygecmyinde, anne baba hala dayi gocuklari ve
baba yar 22 idi. Ailenin ilk ¢ocgu 33 haftalik
1300 g dgmus ve bir gunlik iken solunum yet-
mezligi nedeniyle 6lméta. ikinci cocuk zamanin-
da 2600 g olarak gmnus; sas, salikh ve 5 yain-
daydi. Ugiincii cocuk ise hastamizdi. Ailede benzer
hastalik dykusu yoktu. Fizik muayenesinde genel
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Resim 1.Apert sendromunun tipik yuz gérinimi ve elle
sindaktili.

durumu iyi, yenidgan refleksleri normoaktif, go-
gus hizasina kadar ikterik, hafif dehidrate gori-
nimdeydi ve hiperhidrozisi mevcuttu. Vicuira
gl 1738 g. (3-10. persentil), boy 46 cm. (10-25.

Esma ALP ve ark.

persentil), ba ¢evresi 31.5 cm. (25-50. persentil)
olarak saptandi. Koronal stttr kapall, sagittalistt
acikti; 6n ve arka fontanel bigigordu, 6n fontanel

3 x 3 cm, arka fontanel 1x1 cm. boyutlarindaydi.
Ayrica burun koku basildi, hiperteldrizm, gozle-
rin lateral kenarininsagl deviasyonu, diiik yerle-
simli kulaklar, yarik damak, bifid uvula, brakiseifal
ve ¢lkik alin mevcuttu (Resim 1). Solunum,
kardiyovaskuler sistem ve batin muayenesi normal
olan hastanin gébek kordonusdiemiti. Her 2 el

ve ayakta komplet sindaktilisi dikkati ceken hasta
haricen kizdi ve Urogenital sistem muayenesi do-
galdi (Resim 2a, b).

Rutin biyokimya, hemogram, tam idrar tetkiki,
idrar mikroskobisi, CRP, periferik yayma tetkikle-
rinde anormallik olmayan hastas diekimligi tara-
findan protez damak takilincaya kadar orogastrik
sonda ile beslendi. Protez damak takilinca anneye
damak bakimi ve damak takili iken besleniecé
tildi; bu sekilde yeterli beslenme glandi.

Bu arada hastanin Apert sendromuna yonelik
tetkikleri ve konsultasyonlari planlandi. Sindaktil
ve yarik damak konusunda plastik cerrahi ile gori-

Resim 2 a,b Apert sendromlu vakanin ayak yapisi ve genel vgotiinimu.
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suldi; 4 ayhk olunca poliklinik kontrolti dnerildi.
Ekokardiyografide 3 mm. gegiiginde kuguk se-

kundum ASD saptandi; 6 ay sonra kontrol dnerildi.

Stapesin konjenital flizyonunagbaisitme kaybi bu
sendromda nadir de olsa bildiriidiicin yaptirilan

APERT SENDROMU

tetralojisi ve ventrikiler septal defektten @n
kardiyovaskiler anomalileri %10, hidronefroz ve
kriptorsidizm gibi genitolriner sistem anomalilerini
%9.6, trakeatzofageal fistllden ghm gastrointes-
tinal anomalileri ise %1.5 oraninda bulgtardir®°

timpanometride stapes flizyonunu destekleyici ola-Bizim vakamizda 3 mm. gegiginde kiclik se-

rak bilateral akustik refleks alinamadi. Hastamn 6

kundum ASD dunda baka visseral anomaliye

segment ve fundus muayenesi normaldi. Apertrastlanmadi.

sendromunda gorulebilen strabismus saptanmadi ve

5 ay sonra kontrol 6nerildi. Cekilen servikal gdefi

Ayni argtirmacilar bir bgka calgmalarinda
136 hastanin timinde hiperhidrozis sapgm

vertebralar normaldi. Renal ve batin Ultrasonundadw.loHastam|zda da takibimiz boyunca hiperhidro-

patoloji gézlenmedi. Hastanin kranial tomografisi;
anteriorda sagittal sittr, lambdoid stdr, 6n @ar
fontaneller acgik, saa coronal sitir parsiyel olarak
acik, sol coronal sitir izlenmegeklinde rapor
edildi. Beyin MR incelemesinde korpus kallosum
normalden ince ve buturdlu tabii olarak izlendi.

zis gozledik.

Apert sendromunun ileri baba gygla iligkisi
oldugu pek cok capmada gosterilngtir. A.B.D.'de
10 yilhik sureyi kapsayan bir ceitnada saptanan
53 Apert sendromlu vakanin ortalama babal ya

11 H
Hastalgin seyri sirasinda mental retardasyon, dikkat34-1 £ 6.2 yil olarak bulunngtur.™ Yeni mutas-

eksikligi ve sosyal uyum problemleri ortaya c¢ikabil-
digi icin cocuk ndroloji poliklingimizin takibine
alindi ve yatinin sekizinci glininde 1978 g. olarak
taburcu edildi. Hasta 3 aylik olunca ggid¢ocuk
noroloji poliklinik kontroli sirasinda sol gézdesal
kaymaseklinde strabismus tesbit edildi.

Tarti sma
Ilk kez Apert tarafindan 1906 yilinda tanimla-

nan bu sendromun en belirgin bulgulari kafa kemik-

leri anomalileri (brakiyosefalik tip akrosefaligilel
ve ayaklarda sindaktilidit.Blant 1960'ddngiltere'-

de, Apert sendromlu 54 vaka iceren bir seri yayinla
yarak bu hastalarin Apert sendromuna tam uygunluk, . nqa gorilebilen der santral

gosteren 39 tanesini tipik akrosefalosindaktilitgru
digerlerini ise atipik akrosefalosindaktili grubu ola-
rak nitelendirmitir.” Bu iki grubun birbirinden far-
ki; tipik akrosefalosindaktili grubunda (Apert send
romu) bulunan, elde ortadaki ¢ pagingine alan
sindaktilinin atipik grupta izlenmemesidir. Bizim
vakamiz tipik akrosefalosindaktili grubuna girmek-
teydi. Ek olarak Apert sendromunda ayals par-
maginin distal kismi gegive malformedi. Eger
sindaktilide birleme deri ve yumgak dokularda
sinirl ise basit, kemik flizyon varsa kompleks
sindaktili olarak tanimlanir.

Cohen ve Kreiborg, Apert sendromlu 136 has-

tada ic organ anomalilerini gtamiglardir. Fallot
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yon olarak dgerlendirilen 57 vakayi iceren bir
calsmada, saptanan mutasyonlarin timinin hasta-
larin babalarindan kaynaklagdiDNA analizi ile
gOsterilmitir. Bu ¢algsma ayrica yeni mutasyonla-
rin oluwmasindaki biyolojik temele baba gyain
etkisi olduzunu desteklemektedif.Vakamizin aile
hikayesinin olmamasi yeni bir mutasyon sonucu
oldugunu digindurmektedir. Ancak hastamizin
baba yal 22 idi.

Bu sendromda gorilen santral sinir sistemi
malformasyonlarinin asarildigl bir calsmada, en
sik korpus kallozum malformasyonlari ile limbik
yapi anormallikleri saptangtir.® Apert sendro-
sinir - sistemi
malformasyonlari; nonprogressif ventrikiilomegali,
progressif hidrosefali, megalensefali, septum
pellucidum yokligu veya defekti ve girus anormal-
likleridir.® Olgumuzda SSS malformasyonu olarak
korpus kallozum hipoplazisi izlendi.

Kreiborg ve ark® 1992'de Apert sendromlu
hastalarin %68’inde servikal vertebrada flizyon
saptamglardir. Bunlarin %37'sinde tek filizyon,
%321’'inde multipl fizyon vardi. En yaygin olarak
C5-C6 fuzyonuna rastlanir. Buna kar klinik
olarak Apert ile en ¢ok kayan sendrom olan
Cruzon'da servikal flizyona %25 oraninda rastlanir
ve sadece C2-C3 arasinda gozlenir. Kreiborg ve
ark. fuzyonun C5-C6'da veya C2-C3'de olmasi
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durumunun iki hastagtin ayirici tanisinda kullani- Gerek aile dykusi vaginda gerekse prenatal
labilirli gi sonucuna vardilaf. Vakamizda servikal —rutin incelemelerde, anormal kafatasi gérunimii
vertebralarda fizyon saptamadik. olan fetuslarda DNA analizi ile mutasyon saptan-

Apert sendromunda ortalamagan kilosu ve ~ Mas! mumkindi® Bu konuda vakanin ailesine

boyu 50. persentildedir. Cocuklukta lineer biyiime 9enetik dasmanlik verilmitir.
azalir ve 5-50. persentiller arasingelif Vakami-

zin dggum boyu ve kilosu 10-25. persentiller ara- KAYNAKLAR
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