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Serebro-Kosto-Mandibular Sendromu

Cerebro-Costo-Mandibular Syndrome:
Case Report

OZET Dort aylik erkek hasta nefes almada giicliik ve Sksiiriik sikayetleri ile hastanemize getirildi.
Fizik muayenesindeki mikrognati, retrognati, yiiksek damak, diisiitk kulak, hipertelorizm, pektus
ekskavatum gibi konjenital anomaliler ve akciger grafisindeki kosta defektleriyle serebro-kosto-
mandibular sendromu tanis1 konuldu. Serebro-kosto-mandibular sendromu mikrognati, kosta de-
fekti ve gelisme geriligi ile karakterize nadir goriilen bir sendromdur. Kosta deformiteleri kostanin
tam agenezisinden psodoartroza kadar degisen seviyelerde goriilebilir. Solunum yetmezligine bag-
l1 6liim hayatin ilk giinleri ya da aylarinda sik goriiliir. Kosta deformitelerinin agirhig zamanla dii-
zelme gosterebileceginden, erken teshis, acil cerrahi ve medikal miidahale hayat kurtaricidir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital; dispne; mikrognatizm; retrognatizm; kaburgalar

ABSTRACT A 4-month-old boy with difficulty in breathing, coughing is admitted to hospital. Rib
deformities seen in chest radiography combined with the congenital anomalies such as micrognat-
hia, retrognathia, hypertelorism, low-set ears, pectus excavatum in physical examination lead to
the diagnosis of cerebro-costo-mandibular syndrome. Cerebro-costo-mandibular syndrome is a ra-
re congenital syndrome characterized by micrognathia, posterior rib-gap defects and developmen-
tal delay. Rib deformities range from complete absence of rib ossification, posterior rib-gap defects
to pseudoarthrosis. Death due to severe respiratory failure in the first days or months of life is usu-
al. So upon diagnosis, prompt medical and surgical treatment can be life-saving as the spontaneo-
us reduction in the extension of rib defects can occur by time.
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erebro-kosto-mandibular sendromu (SKMS), ilk olarak 1966 yilinda
tanimlanmis mikrognati ve kosta defektleri ile karakterize prenatal
bliytime defektidir.?

Sendromun karakteristik 6zellikleri mikrognati, kosta deformiteleri;
ozellikle arka kosta agilanma defektleri ve serebral gelisimsel geriliktir.
Yarik damak ve dilde pitoz siklikla eslik eder ve yenidogan doneminde bas-
layan solunum sikintisina katkida bulunur. Prenatal ve postnatal gelisme
geriligi siklikla goriiliir.? Beslenme ve konusma problemleri, mental retar-
dasyon sik goriiliirken, ileti tipi isitme kayb1 hastalarin yaklasik %10’unda
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gorilmektedir. Kikirdak ve kemik anomalileri
kalca, dirsek ya da trakeada da olabilir. Ventrikiiler
septal defekt, polikistik bobrek, meningosel gibi
bagka konjenital anomalilerin goriilme siklig:
SKMS’da artmigtir.3

Bu yazida solunum sikintisi ile bagvuran 4
aylik SKMS olgusu sunulmustur.

IOL(':‘:U SUNUMU

Dort aylik erkek hasta oksiiriik, nefes almakta zor-
luk ve dogumdan beri devam eden hirilt1 sikdyet-
leriyle hastanemiz acil poliklinigine getirildi.

Aralarinda akrabalik bulunmayan anne ve ba-
badan, sorunsuz gebelikten sonra zamaninda 3000
g olarak dogan hastanin daha 6nce 2 kez pnomoni
tanisi ile hastaneye yatirilarak tedavi edildigi ve sa-
yisiz defalar da ayaktan bronkodilator tedavisi al-
dig1 6grenildi. Gebelik siiresince ilag kullanimi,
teratojen maruziyeti saptanmadi. Annenin bir kez
diisiikk yapma hikéyesi mevcut idi. Solunum sika-
yetleri nedeniyle bagvurduklar: ¢ocuk gogiis hasta-
liklar
laringomalazi, trakeomalazi ve bilateral bronko-

tarafindan  yapilan  bronkoskopide

malazi saptanmisti.

Yapilan fizik muayenesinde tasipne, tagikardi,
subkostal retraksiyonlar, hipotoni haricinde, mik-
rognati, retrognati, yiiksek damak, diisitk kulak, hi-
pertelorizm, pektus ekskavatum goze c¢arpan
konjenital anomalilerdi (Resim 1, 2). Cekilen akci-
ger grafisinde kosta agilanma defekti, kosta kalinli-

RESIM 1: Hastamizin genel gorinimd.
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ginda asimetri, sekil bozukluklar: ve solda 3. kot
agenezisi saptand1 (Resim 3). Hastanemize yatigin-
daki tam kan sayimi, biyokimya tetkikleri, C-reak-
tif protein degeri yasina gére normal sinirlarda, kan
gazi degerlerinden pH 7.36, pCO, 46.6 mmHg, pO,
61.8 mmHg, HCO3 26’yd1. Genetik konsiiltasyo-
nunda yapilan kromozom analizi normal erkek; 46,
XY bulundu. Kranial ve batin ultrasonografileri,
metabolik hastalik taramasinda TANDEM mass
spektrometre ve otoakustik emisyon normal olarak
saptandi. Fizik muayenedeki konjenital anomaliler
ve akciger grafisindeki bulgular ile hastaya SKMS
tanis1 konuldu.

Aileye sendromun seyri hakkinda bilgi verildi,
ilerideki gebeliklerde risk ve erken prenatal tani-
nin 6nemi anlatildi. Hastamiz halen ayaktan gogiis
hastaliklar: polikliniginden takip edilmektedir. Bu
olgunun sunulmasi, resimlerin ¢ekilmesi i¢in aile-
den bilgilendirilmis olur alinmigtir.

I TARTISMA

SKMS’nin nedeni bilinmemektedir. Etiyolojisinde
etkili oldugu soylenen genler miyojenik faktor 5
(MYFs), “goosecoid homeobox (GSC)” ve “runt-re-
lated” transkripsiyon faktor 2 (RUNX,) genleridir.
fleri diizey molekiiler caligmalar nedeni ortaya ¢i-
karmak icin gereklidir.* Ulasabildigimiz kadariyla
60'1n tizerinde SKMS olgu bildirimi vardir ve bun-
larin da yaklagik yaris: ailevi olgulardir.®> Olgularin
cogu sporadik olmasina ragmen literatiirde otozo-
mal resesif gecisli ve otozomal dominant kalitimla
babadan ogula gecen olgular bildirilmisgtir.® Bizim
olgumuzda anne ve baba anamnez alinarak ve ak-
ciger grafisi ¢ekilerek taranmistir, fakat fiziksel ve
radyolojik olarak SKMS ile uyumlu bulguya rast-
lanmamusgtir.

Prenatal tani seri ultrasonografi takipleri
ile konulabilir: Onbirinci haftada artmis fetal nukal
translusensi, 12. haftada mikrognati ve 18. haftada
kaburga olusumunun gosterilememesi ile teshis
miimkiindir.” Hastalarin ¢ogu hayatin ilk aylarinda
solunum sikintisi ile hayatlarini kaybetmektedir.
Seri halinde akciger grafi takiplerinde kosta de-
fektlerinin kademeli olarak azaldig: gosterildigin-
den, tan1 konulduktan sonra verilen destek tedavisi
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RESIM 2: Yiizdeki konjenital anomaliler: mikrognati, retrognati ve dusik
kulak.

¢ok onemlidir.® Literatiirde bildirilen en uzun
yasam siireleri ulagabildigimiz kadariyla 12 ve 36
yas arasi olgu sunan bir seridendir.’

SKMS nadir goriilen bir dispne sebebidir. Mik-
rognati, dilde pitoz ve kosta defekti kombinasyon-

RESIM 3: Akciger grafisindeki kosta defektleri.

lar1 SKMS’nin hayat1 tehdit edici unsurlarin olus-
turur. Hizli ve yerinde yapilan cerrahi ve medikal
tedaviler hayat kurtaricidir. Erken tani, tedavi ve
multidisipliner takip ile hastalarin yasam stiresi ve
kalitesi arttirilabilmektedir.
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