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Barraquer-Simons Sendromu:
Bir Olgu Sunumu ve
Literatiiriin G6zden Gecirilmesi

Barraquer-Simons Syndrome:
A Case Report and Literature Review

OZET Lipodistrofi; viicudun bir boliimiinde veya tiimiinde cilt alt1 yag dokusunun bulunmamas: ile
karakterize bir sendrom olup, ailesel veya edinsel olabilmektedir. Barraquer-Simons Sendromu ya
da sefalotorasik tip parsiyel lipodistrofi yiizde ve omuzlarda simetrik lipoatrofi ile birlikte, norolo-
jik olarak sagirlik, epilepsi, zeka geriligi, miyopati gibi bulgular sergileyebilen nadir bir lipodistro-
fi formudur. Bu ¢alismada, bir yildir yiiziinde ilerleyici 6zellikte zayiflama tanimlanan ve MRG’de
yiiz ve boyunda cilt alt1 yag dokusunda atrofi ve kompleman 3 (C3) eksikliginin eglik ettigi spora-
dik Barraquer-Simons sendromu tanisi konulan 15 yasinda bir kiz olgu sunulmus ve bu olgu ile il-
gili literatiir bilgileri gozden gegirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Diabetes mellitus; lipoatrofi; ERCC1 protein, insan

ABSTRACT Lipodystrophy is a syndrome characterized by subcutaneous fat loss in the whole body
or a part of the body and may be hereditary or acquired. Barraquer-Simons Syndrome or cephalot-
horacic type partial lipodystrophy is a rare syndrome and simetric lipoatrophy are localized in fas-
cial and shoulder areas of the body. Associated neurological signs are deafness, epilepsy, mental
retardation and myopathy. In this work, we reported a 15 year-old girl who was defining progres-
sive fascial thinning for about 1 year. Maxillofascial magnetic resonance imaging showed fascial and
cervical subcutaneous fat loss and complement C3 deficiency in laboratory analysis. We diagnosed
her as sporadic type Barraquer-Simons Syndrome and literature was reviewed.
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arsiyel lipodistrofilerin nadir bir formu olan Barraquer-Simons sen-

dromu (BSS) ilk defa 1885 yilinda Mitchell,' daha sonra Barraquer? ve

Simons? tarafindan tanimlanmig, nedeni bilinmeyen bir lipodistrofi
sendromudur. Tanimlandigindan bu yana literatiirde yaklagik 200 olgu bil-
dirilmigtir.* Kadinlarda erkeklerden 3 kat fazla goriilmektedir.* Cogu olgu-
da belirtiler 16 yagindan 6nce, genellikle 8 yas civarinda baglamaktadir.*
Lipoatrofi, ilk olarak yilizden baglamakta ve boyun, omuzlar, iist ekstremi-
teler, torasik bolge ile iist abdomene kadar inme egilimi gosterebilmektedir.
Nadiren inguinal bolge ve uyluk da etkilenebilmektedir. Periorbital ve ret-
roorbital cilt alt1 yag dokusu kaybina bagl olarak gozler cukurlasir, yanak-
lar erir ve yiiz tipik kadavra gériiniimi kazanir. Yag dokusu kayba siklikla
18 ayda maksimal diizeye ulasmakta ancak birkag yil siiresince periyodik
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artis donemleri de olabilmektedir.* BSS ile iligkili
olarak sagirlik, epilepsi, zeka geriligi, nefropati, dis-
lipidemi, diyabet, miyopati ve diger otoimmiin has-
taliklar bildirilmistir. Eslik eden nérolojik bulgular
nedeniyle bazi yazarlar bu sendromun nérolojik bir
hastalik olarak ele alinmasini dahi 6nermislerdir.
Noroloji pratiginde nadir goriilen bu klinik tablo,
ozellikle kas hastaliklar1 ile tanisal kargasaya neden
olabilmektedir. Bu ¢aligmada, bir yildir ytiz bolge-
sinde ilerleyici zayiflama ve MRG’de yiiz ve boyun
bolgesinde cilt alt1 dokusunda simetrik atrofi ile
birlikte kompleman 3 (C3) eksikligi saptanarak spo-
radik BSS tanilanan 15 yasinda bir kiz olgu sunul-
mus ve bu olgu nedeniyle lipodistrofiler gozden
gecirilmigtir.

IOLG:U SUNUMU

15 yasinda kiz, bir yildir artarak devam eden yii-
ziinde incelme yakinmasi ile klinigimize bagvur-
du. Aile
olmadigi, mitral darlig1 olan anneden 2. ¢ocuk ola-

Oykiisiinde, anne-baba akrabalig:
rak hastanede normal spontan vajinal yol ile mia-
dinda dogdugu, dogum boyunun normal olmasina
karsin viicut agirliginin 2000 g oldugu 6grenildi.
Mental ve motor gelisimi yasitlar1 ve diger iki kar-
desinden farklilik géstermeyen olgunun 13 yasin-
dan beri diizenli olarak menstriiasyon kanamalar
tanimlaniyordu. Fizik muayenede; boy 163 cm,
viicut agirhigi 53.2 kg idi. Norolojik muayene nor-
mal olmakla beraber bilateral yanaklarda belirgin
ylizde incelme tespit edildi (Resim 1, 2). Mental

RESIM 1: Bilateral yanaklarda belirgin yiizde incelme dnden gériilmektedir.
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RESIM 2: Bilateral yanaklarda belirgin yiizde incelme yandan gériilmekte-
dir.

durum normaldi. Laboratuar incelemelerinde; ag-
ik kan sekeri, glukoz tolerans testi, kas enzimleri,
lipid profili, karaciger ve bobrek fonksiyon testle-
ri, vit-B12 ve folik asit diizeyleri, sedimentasyon, C
reaktif protein, tiroid ve folikiil uyaric1 hormonlar
ile liiteinize hormon ve kantitatif immiinglobulin
A, G, M diizeyleri normal bulundu, ancak C3 dii-
zeyi 7.9 olup (85-200) diisiiktii. Maksillofasiyal
bolge MRG incelemesinde, bukkal bolgeden itiba-
ren maksillofasiyal bolgede ve boyunda cilt alt1 yag
dokusunda belirgin azalma saptandi (Resim 3). Fa-
siyal EMG normal degerlendirildi. Beyin MRG,
elektrokardiyogram ve ekokardiyografi, batin-pel-
vik ultrasonografisi normal bulundu. Sol triseps
brakii kasindan alinan biyopsi normal sonuglanda.
Olgu poliklinik kontrollerine gelmek iizere tabur-
cu edildi.

I TARTISMA

Edinsel parsiyel lipodistrofilerde serumda %90 ora-
ninda C3 nefritik faktor olarak adlandirilan im-
miinglobillin G artigi*® ve %70lere varan C3
eksikligi’® gosterilmistir. Bu veriler etyolojide al-
ternatif bir kompleman yolu aktivasyonunu akla
getirmektedir. Faktor D (adipsin), B, P, H ve agi-
lasyonu uyarici protein gibi bazi kompleman pro-
teinleri adipéz dokuda eksprese olmaktadir.®!! in
vitro ¢aligmalar, C3 nefritik faktoriin, faktor D eks-
prese eden adipoz dokularda lizise neden oldugunu
gostermistir.” Faktér D’nin anatomik yerlesiminin
heterojenite gostermesi ve C3 nefritik faktore bag-
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RESIM 3: Maksillofasiyal bolge MRG incelemesinde, bukkal bélgeden
itibaren maksillofasiyal bélgede ve boyunda cilt alti yag dokusunda belirgin
azalma gorilmektedir.

I1 adip6z dokudaki lizisin faktor D aracili olmasi ne-
deniyle BSS’de yag dokusu kaybinin neden st be-
den yarisinda oldugu agiklanabilir.! Genetik
caligmalarda ise; kalitsal parsiyel lipodistrofilerde
niikleer lamin protein lamin A’y1 (LMNA) etkile-
yen genomik DNA mutasyonlar: saptanmistir.
BSS’da, LMNA normal iken genomik yapis1 yeni
aciklanan niikleer lamin protein lamin B2’de
(LMNB2) 9 hastanin 4’tinde mutasyon belirlenmis-
tir. Bu konuda calismalar devam etmektedir.'?

BSS olgularinin yaklagik 1/3’iinde, lipodistrofi
baglangicindan ortalama 10 yil sonra mezangioka-
piller glomeriilonefrit gelismektedir.’>* Ote yan-
dan norolojik olarak sagirhik,” zeka geriligi,
hidrosefali, miyastenia gravis, miyopati ve epilep-
si'® birlikteligi de bildirilmistir. Ayrica sistemik lu-
pus eritematozus,>'”'® dermatomiyozitis,'” Raynaud
fenomeni,? antifosfolipid antikor sendromu,? hi-
potiroidizm ve pernisy6z anemi,* ¢olyak hastaligi*
ve dermatitis herpetiformis, Sjégren sendromu, ro-
matoid artrit,* temporal arterit, ekstrensek alerjik
alveolitis ve 16kositoklastik vaskiilit?® gibi otoim-
miin hastaliklarin da eslik ettigi olgular yayinlan-
mistir. Metabolik olarak; nadir oranda instiline
direng, belirgin diyabet, hipertrigliseridemi, prebe-
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talipoproteinler ve silomikronlarda artis, tiroid an-
tikorlarinda yiikseklik goriilebilir. Baz1 olgularin
serumunda anti-niikleer ve anti-DNA antikorlari-
nin varlig1 da gosterilmistir. Akantozis nigrikans,
hirsutizm ve menstriiel anormallikler de buluna-
bilmektedir.!* Bizim olgumuzda 6ykii, muayene ve
laboratuvar incelemelerinde C3 eksikligi disinda
eslik eden patoloji saptanmamuisgtir.

Manyetik rezonans goriintiileme ile yapilan
calismalarda; bas, yiiz, boyun, kollar, gégiis ve ka-
rinda, posteriorda iliak krestte, anteriorda uyluk tist
kisimlarina kadar cilt alt1 yag dokusunda kayip ol-
dugu gosterilmistir.?® Olgumuzun maksillofasiyal
bolge MRG incelemesinde, literatiirle uyumlu ola-
rak, bukkal bolgeden itibaren maksillofasiyal bol-
gede ve boyunda cilt alt1 yag dokusunda belirgin
azalma saptanmistir.

Ayiria tanida; SHORT sendromu (short statu-
re, hyperextensibility of joints, ocular depression, Re-
iger (okiiler and dental) anomaly and teething delay)
degerlendirilmis ve hastamizin boyu kisa olmadig:
gibi eklemlerde hipereksitabilitenin de olmamasi ne-
deniyle diglanmigtir. Hutchinson-Gilford progeria
sendromunda® ise yaslanma belirtileri dogumdan
hemen sonra baglamakta, boy ve agirlik normal s1-
nirlarin altinda kalmakta, cilt alt1 yag dokusu kaybi-
na bagh olarak yiiz kingik gériiniim kazanmakta ve
dokiilmiis saglarin yaninda kabarmis venler goriil-
mektedir. Ayrica Werner sendromunda ekstremite-
ler ince olmasina karsin cilt alt1 yag dokusu miktar:
normaldir. Bir diger olasilik da Parry-Romberg sen-
dromu olup burada yiizdeki atrofi unilateraldir. Ay-
rica fasiyoskapulohumeral distrofi de elektromiyog
rafi ve kas biyopsisi ile ayirt edilebilmektedir.

Tedavide; etkilenmemis bolgelerden yag do-
kusu alinarak yiize implantasyon yapilmakta ve
gelismemektedir.”
Olumlu etkinin 4 y1l kadar siirebildigi ancak daha

genellikle komplikasyon
sonra iglemin tekrar edilmesi gerektigi vurgulan-
mustir.” Az sayidaki olgu ile transvers rektus ab-
dominis® ve uyluk anterolateralinden? kas flepleri
alinarak ytizde restorasyon yapilmis ve hem basa-
rili hem de kalic1 ¢6ziimler saglanmaya caligilmis-
tir. Ancak bu girisim yag implantasyonuna gore
oldukga risklidir. Ayrica, iremi gelisen hastalarda
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renal transplantasyon uygulanabilmektedir.!® Bi-
zim olgumuza plastik ve rekonstriiktif cerrahi kli-
nigi ile yapilan konsiiltasyon sonrasinda yanak
bolgesine otolog yag implantasyonu yapilmas: ka-
rarlagtirildi.

Sonug olarak, olgumuzda klinik olarak yiizde
ilerleyici atrofi ve MRG’de her iki yanak, periorbi-
tal bolge ve boyunda lokalize parsiyel lipodistrofi
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sikligi disinda anormallige rastlanmamigstir. EMG
ve kas biyopsisinde miyopati goriillmemis ve olgu
Barraquer-Simons sendromu olarak degerlendiril-
migtir. Noroloji pratiginde nadir gériilen bir durum
olmasi ve kas hastaliklar: gibi bazi nérolojik hasta-
liklarla karigmasi ve bu sendroma bazi norolojik sii-
reclerin de eslik edebiliyor olmasi nedeniyle
sunulmaya deger goriilerek lipodistrofiler gozden

saptanmigtir. Laboratuvar incelemelerinde C3 ek- gegirilmigtir.
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