Seckel Sendromu

SECKEL SYNDROME: CASE REPORT
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Abstract

Seckel sendromu otozomal resesif gegisli, nadir rastlanan, belir-
gin biiylime geriligi ve mental gerilik, mikrosefali, atipik yiiz goriinii-
mii ile karakterize bir hastaliktir. Hastalarda kardiyovaskiiler, hemato-
lojik, endokrin ve santral sinir sistemi anomalileri de eslik edebilir.
Tanimlanan yenidogan kiz hastanin, atipik yliz goriintimii, belirgin
intrauterin gelisme geriligi, mikrosefali, mikrognati ve gaga burnu
vardi.
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Seckel syndrome is a rare autosomal recessive disorder and its
characteristic features are marked growth and mental retardation,
microcephaly, atypical facial appearance. Addition abnormalities
have been described in the cardiovascular, hematopoietic, endocrine
and central nervous systems. In this report, we describe a female
newborn with atypical facial appearance marked intrauterine growth
retardation, microcephaly, micrognatia and convex nose.
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eckel sendromu otozomal resesif gegisli

nadir goriilen, diisiik dogum agirligi, kisa

boy, mikrosefali, mental retardasyon ve
atipik yiiz goriiniimii (gaga burun, kiiciik alin,
mikrognati) ile tanimlanan bir hastaliktir. Cinsiyet
ayiriminin olmadigi ve sikliginin 1/10.000 oldugu
bilinmektedir."? Hastalarda hematolojik, renal,
kardiyak, santral sinir sistemi gibi degisik
sistemlerle ilgili eslik edebilen anomaliler de
tammlanmugtir.””

Klinik bulgulart ile kolayca taninabilen bu
hastalarin  6zellikle anomaliler acisindan yakin
izlemi ile bulunabilecek ek patolojiler taninabilir
ve yasam kaliteleri arttirilabilir. Burada nadir gorii-
len Seckel sendromu tanili hasta yenidogan done-
minde tanimlanmis olmas1 nedeni ile sunuldu.
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Olgu Sunumu

Otuz yasindaki annenin altinci gebeliginden
dordiincii canli dogum olarak zamanindan iki ay
once sezaryen (durdurulamayan travay nedeni ile)
ile hastanemizde dogan kiz hasta yenidogan yogun
bakim {initesine zamanindan once dogmasi nedeni
ile yatirildi. Oz ve soygecmisinde anne-baba akra-
balig1 disinda 6zellik yoktu. Fizik muayenesinde
viicut agirligr 1.000 gram (<3 persantil), boy 38 cm
(<3 persantil), bas cevresi 25 cm (<3 persantil)
olarak olciildii ve 34 hafta ile uyumlu prematiirite
bulgular1 vardi. Viicut 1s1s1 36.5 °C, kalp tepe atimi
156/dakika ve solunum sayis1 56/dakika olarak
saptandi. Genel durumu orta, bas mikrosefalik
goriiniimde, siituralar kapali palpe edildi. Diisiik
kulak, belirgin burun ve mikrognatisi mevcuttu
(Resim 1). Diger sistem muayeneleri dogal olup
laboratuar incelemelerinde ozellik yoktu. Hastaya
klinik bulgularina gore Seckel Sendromu tanisi
konuldu ve eslik edebilecek anomaliler agisindan
yapilan batin ultrasonografisi, kranyal tomografisi
ve ekokardiyografik degerlendirmesinde patoloji
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Resim 1. Hastanin yenidogan donemindeki genel goriiniimii.

saptanmadi. Kromozom analizinde cinsine uygun
olarak 46XX sonucu alindi. Hiperbilirubinemi
nedeniyle fototerapi uygulamasi baslandi. Ikinci
giinden sonra enteral beslenmeye gecildi. Elli iki
giin sonunda genel durumunun iyi olmasi ve viicut
agirhigmin 1700 grami gegmesi ilizerine taburcu
edildi. Yenidogan donemi sonrasinda herhangibir
sorunu olmayan hastanin yedinci ayinda yapilan
muayenesinde; viicut agirligi 2700 gram, boyu 44
cm, bas cevresi 30 cm ve tiim Olciilerinin 3
persantil altinda oldugu ancak bagini dik tutabildigi
ve destekli olarak oturabildigi ve ek bir sorun ge-
lismedigi goriildii (Resim 2).

Resim 2. Hastanin yedinci ayindaki genel goriiniimii.
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Seckel sendromu, belirgin gelisme geriligi,
mikrosefali, mikrognati ile tanimlanan ve nadir
goriilen bir sendromdur. Kalitim sekli otozomal
resesif oldugundan iilkemiz gibi akraba evlilikleri-
nin fazla oldugu toplumlarda daha sik oldugu sa-
nilmaktadir. Tanimlanan olguda da anne- baba
arasinda akrabalik mevcuttu. Cogunlukla 6ncesin-
de tan1 almamis olan bu hastalar ilerleyen yaslarda
farkli nedenlerle (santral sinir sistemi, renal, hema-
tolojik, kardiyak) saglik kurulusuna bagvurdukla-
rinda ancak tanmabilmektedir.'®"* Yenidogan do-
neminde tanimlanan bu olguya da eslik edebilecek
ek sorunlar acisindan gerekli incelemeler yapildi
ancak herhangibir ek anomali saptanamadi.

D’Angelo ve ark.'” Seckel sendromu tanisi o-
lan 17 yasinda kiz hasta beyin kanamasi klinigi ile
basvurdugunda yapilan incelemelerinde cok sayida
intrakranial anevrizma oldugunu saptamslardi.
Yine baska bir olguda kranyal goriintiilemede
lateral ventrikiilde genisleme ve okuler sorunlar
tanimlanmusts.”” Ancak olgumuzun kranial goriin-
tillemesi normal olup yapilan okiiler degerlendir-
mesinde de ek patoloji saptanmadi.

Kromozom anomalileri de olabileceginden
yapilan kromozom analizi sonucunda da patoloji
saptanmadi.’ Ucar ve ark.' ise Seckel sendromlu
bir erkek olguda genis atriyoventrikiiler kanal
defektini tanimlamiglardi. Fakat tanimlanan olgu-
nun ekokardiyografik degerlendirmesinde
herhangibir patoloji izlenmedi.

Bu hastalar ileri yaslarda nadir de olsa ciddi
dis sorunlar1 (mikrodontia, enamel hipoplazisi,
dentin displazisi) ile karsilasabilirler. Seymen ve
ark.” Seckel sendromu olarak tanimlanan yedi ya-
sinda erkek olguda atipik yliz goriiniimii yani sira
boyunun kisa oldugunu, ancak motor ve mental
gerilik olmayip 6n planda ciddi dis sorunlarinin
oldugunu saptamiglardi. Bu nedenle tanimlanan
olgunun ileride gelisebilecek dis sorunlari agisin-
dan da izlemi planlandi.

Sonug olarak; mikrosefali, mikrognati, diisiik
dogum agirligi saptanan her yenidoganin Seckel
sendromu olabilecegi diisiiniilmesi gerektiginin;
ayrica eslik edebilecek ek sorunlar acisindan da
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Itidisipliner yaklasimla degerlendirilmesinin

daha uygun olacagi kanisina varildi.
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