Cornelia de Lange Sendromu
ve Gastrodzofageal Reflii iligkisi

ASSOCIATION OF CORNELIA DE LANGE SYNDROME

WITH GASTROESOPHAGEAL REFLUX

Dr.Ebru YESILDAG#*, Dr.Levent ELEMEN*, Dr.Ergun ERDOGAN**

* Istanbul Universitesi Cerrahpasa T1p Fakiiltesi Cocuk Cerrahisi AD,
** Prof., Istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Cerrahisi AD, ISTANBUL

Ozet

Summary

Nadir bir dogumsal anomali olan Cornelia de Lange
sendromunda baglica bulgular; yutma diizensizligi, zayif
o0zofagus motilitesi ve gastrodzofageal refliiye sekonder
biiyiime geriligi ile tekrarlayan aspirasyon pndmonileridir.
Sendromun ana &zellikleri diisiik dogum tartisi, biiylime ve
gelisme geriligi, hirsutism ve tipik morfolojik goriiniimdiir. Bu
yazida gastrodzofageal refliiye sekonder, biiylime-gelisme ge-
riligi ile bagvuran Cornelia de Lange sendromlu bir olgu sunul-
mustur.
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Cornelia de Lange syndrome is a rare congenital ano-
maly in which swallowing incoordination, poor esophageal
motility and gastroesophageal reflux cause failure to thrive and
recurrent aspiration pneumonia. The hallmarks of the syn-
drome include low birth weight, growth retardation, failure to
thrive, hirsutism and typical morphologic features. Herein, a
case of Cornelia de Lange syndrome that presented with fai-
lure to thrive due to gastroesophageal reflux is presented.
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Cornelia de Lange sendromu nadir bir dogum-
sal anomalidir. Incelemelerde belirgin kromozomal
bozukluk saptanmamis olup, tani i¢in yol gosterici
biokimyasal incelemeler de yoktur (1). Sendromun
en dikkat ¢ceken Ozellikleri; diisiik dogum tartisi,
biliyiime ve gelisme geriligi, hirsutism ve tipik yiiz
goriinlimiidiir. Gastrointestinal sistemde yutma
diizensizligi, zayif 6zofagus motilitesi ve gastroo-
zofageal reflii seklinde bulgular verebilecegi gibi,
bu olgularda malrotasyon, kolonik duplikasyon
gibi anomaliler de az degildir (2). Bu yazida, gas-
troozofageal reflilye sekonder biiylime gelisme
geriligi tablosu ile bagvuran Cornelia de Lange
sendromlu bir olgu sunulmustur.
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Olgu Sunumu

Aralarinda akrabalik olmayan, 34 yasinda baba
ile 29 yasinda annenin ilk gebeliginden normal bir
gebelik doneminden sonra; hastanede, normal vagi-
nal yolla, zamaninda, 2700 gram dogan bebekte,
dogumdan kisa bir silire sonra solunum sikintisi
gelismistir. Bunun {izerine yaklagik bir hafta
Yenidogan Yogun Bakim Unitesinde izlenmek du-
rumunda kalinmisg, bir aylik olana dek hastanede
yatirilarak izlemi siirdiiriilen olgu poliklinik kontrol-
lerine gelmek tlizere gonderilmistir. Ailesi tarafin-
dan yaklagik ii¢ ayliga kadar yakinmasi olmadigi
belirtilen hastanin bu dénemden sonra gidavi kus-
malar1 baglamigtir. Kusmalarinin artmasiyla, so-
lunum problemleri yeniden ortaya c¢ikan hastada
gastrodzofageal refliiye yonelik konservatif yak-
lagimlar ve medikasyon etkisiz kalmig; pnomoni,
bliylime gelisme geriligi tablolar1 agirlikli 6n plan-
da olan olguda ¢ekilen {ist pasaj grafisi ve 24 saat-
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lik 6zofagus pH monitorizasyonunda gastroo-
zofageal reflii belirlenmis, refliiniin cerrahi tedavisi
planlanmis ancak endotrakeal entiibasyonun
miimkiin olmamas1 iizerine bir yasinda klinigimize
refere edilmistir.

Klinigimize bagvurdugundaki ilk inceleme-
sinde olguda mikrosefali, diisiik sa¢ ¢izgisi, hori-
zontal nistagmus, orta hatta birlesen kaslar, ciddi
bliyime gelisme geriligi saptandi. Agirligi 3200
gram (liglincii persantilin altinda), boy 59 cm
(Gglincli persantilin altinda) idi. Solunum sistemi
incelemesinde dinlemekle her iki hemitoraksta
krepitan raller, batin muayenesinde de 2 cm he-
patomegali bulundu. Genetik konsiiltasyonu
yapilan olgunun Cornelia de Lange sendromu ile
uyumlu oldugu anlasildi. Ust gastrointestinal sis-
tem pasaj grafisi tarafimizdan skopik inceleme
sirasinda tekrarlandi ve gross gastrodzofageal reflii
(Sekil 1) skopik inceleme ile de dogrulanarak ope-
rasyon karar1 alindi.

Epiglottis goriilemediginden endotrakeal en-

Sekil 1. Skopik inceleme sirasinda yapilan iist pasaj grafisinde
gross reflii sonucu 6zofagusta dilatasyon.
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tiilbasyon yapilamadi. Ancak maske ile ventilasyon
sirasinda §zofagoskopi uygulandi, olguda de-
satiirasyon gelismedigi gozlendi. Ozofagus tortudz
ve hiperemik idi. Peroperatif donemde hicbir kom-
plikasyon olmaksizin, Nissen fundoplikasyon ve
Stamm gastrostomi a¢ilmasi maske ile ventilasyon
stirecinde uygulandi. Operasyondan sonra, ilk giin-
lerde gastrostomi tiibiinden beslenen hastada ikinci
hafta sonunda oral beslenmeye gecildi.
Operasyondan iki ay sonra tamamen agizdan besle-
nen, solunum yakinmalar1 kalmayan, kilo alimi
baglayan olguda gastrostomi tiibiiniin ¢ikarilmasi
planlanmaktadir.

Tartisma

Cornelia de Lange sendromu multipl fiziksel
anomaliler, ciddi biiylime geriligi ve mental retar-
dasyonla karakterize bir tablodur (2). Olgularin bir
kisminda otolaringolojik defektler de bulunmak-
tadir; isitme kaybi, larinks gelisiminde bozukluklar,
yarik damak goriilebilir (3). Bu bozukluklarla bir-
likte Cornelia de Lange sendromlu olgularda anes-
tezi acisindan problemler gelisebilmekte ve siklikla
endotrakeal entiibasyon; epiglottisin yerlesiminde-
ki ve yapisindaki bozukluklar nedeniyle miimkiin
olamamaktadir (4). Hastaligin olusumunu agiklaya-
bilecek belirgin bir kromozomal anomali ya da
biyokimyasal degisiklik saptanmamistir (1). Bu
sendromu tasiyan g¢ocuklarda beyinde iki farkli
lezyon tariflenmistir. Biri; perinatal donemde
hipoksik-iskemik beyin hasari, digeri de konjenital
beyin disgenezisidir (5). Mental retardasyonun
onemli bir komponent oldugu bu sendromda,
yasamsal agidan gastrointestinal sistem yakin-
malar1 daha 6n planda gelmektedir. Bu nedenle sik
goriilen bir sendrom olmamasina kargin gastroin-
testinal disfonksiyonla bagvuran sendromik olgu-
larda Cornelia de Lange sendromu akla getirilme-
lidir. Bu cocuklarda beslenme gii¢liigii olusturan
gastrointestinal disfonksiyonlarin yanisira gastro-
intestinal traktta, pilor stenozu, duodenal stenoz,
malrotasyon ve intestinal duplikasyonlar gibi
yapisal anomaliler de dikkat ¢eker (2). Bu yapisal
anomalilerin yol actig1 akut tablolar, sendromun
ozellikleri bilinmedigi donemlerde kotii sonuglara
yol agmustir. Literatiirde kolonun nonfiksasyonuna
bagli c¢ekal volvulus gelisen, nekrozla sonlandigi
icin rezeksiyon-anastomoz yapmak gereken
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Cornelia de Lange sendromlu olgu bildirilmektedir
(2). Yine de gastrointestinal sistemle ilgili en 6nem-
li yakinma, bu olgularda siklikla goriilen ve agir
komplikasyonlarla seyredebilen gastrodzofageal
reflidiir. Refliiniin yol acti§i pndmoni, anemi,
bliylime-gelisme geriligi sendromun diger kompo-
nentlerini siklikla arka planda birakir (6). Sunulan
olguda da uzun siire pndmoni ile ugrasilmis, ref-
linlin belirlenmesinden once yapilan antibiotik
tedavilerine karsin tabloda diizelme saglana-
mamugtir. Olgular reflii agisindan ¢ok dikkatli ince-
lenmeli ve gerekli tedavi iyi planlanmalidir; an-
tirefli yaklasim bu hastalarda sadece biiyiime-
gelismenin yeniden bagslamasint saglamakla
kalmaz; ayn1 zamanda bu olgularda baslica 6liim
nedeni olan aspirasyon pnomonisi riskini ortadan
kaldirir. Bu olguda da antireflii girisiminden sonra
solunum problemleri gerilemis, hasta kilo almaya
baslamistir. Gastrodzofageal reflii problemi ve
dolayisiyla onun yol actigi yakinmalar ortadan
kalkmis olsa da tiim gastrointestinal sistem mal-
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fonksiyonunun sendroma eslik edebilecegi akildan
cikarilmamali, olgularin izlemi bu agidan da dik-
katle siirdiirtilmelidir.
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