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Hallermann-Streiff Sendromu

Hallermann-Streiff Syndrome: Case Report

OZET Hallermann-Streiff sendromu (HSS), gelisen embriyonun dis hiicre tabakalarindan olusan;
sag, dis, irnak, goz, yiiz, ter bezleri ve kafatasini kapsayan yapilarin anormalliginden kaynaklanan
ektodermal displazi formudur. Otozomal dominant veya resesif bi¢imde kalitilan genetik bir bo-
zukluktur. Sporadik olarak da goriilebilir. Oldukga nadir goriiliir. Kusa benzer yiiz goriiniimii, man-
dibula ve maksilla hipoplazisi, géz ve dis anomalileri, burun tizeri cilt atrofisi ve kii¢iik viicut yapasi,
HSS’nin karakteristigidir. Yazida bilateral konjenital katarakt nedeniyle cerrahi tedavi uyguladigi-
miz HSS'li iki aylik olgumuz ve klinik 6zellikleri sunulmusgtur.

Anahtar Kelimeler: Katarakt; dogumsal anomaliler; Hallermann'in sendromu

ABSTRACT Hallermann-Streiff syndrome (HSS) is a form of ectodermal dysplasia, deriving from
abnormalities of structures which include the hair, teeth, nails, sweat glands, eyes, face, and skull
that arise from the outer cell layer of a developing embryo. These are genetic disorders that may be
inherited in an autosomal dominant or recessive manner. It may also occur sporadically. It is a con-
siderably rare case. The characteristic of HSS is bird-like facial appearance, hypoplastic mandible
and maxilla, eye and teeth anomalies, skin atrophy on the nose and short stature. This paper pres-
ents a 2-months aged patient with HSS to whom we applied surgical procedures because of the bi-
lateral congenital cataract and clinical characteristics.

Key Words: Cataract; congenital abnormalities; Hallermann's syndrome
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allermann-Streiff sendromu (HSS), ilk kez 1948 yilinda Hallermann

daha sonra da 1950 yilinda Streiff tarafindan tanimlanmigstir.! Sen-

dromun en stk goriilen 6zellikleri kusa benzer yiiz goriiniimii, man-
dibula ve maksilla hipoplazisi, géz ve dis anomalileri, deri atrofisi ve ufak
viicut yapisidir.>® Goz bulgular arasinda en sik goriilenleri katarakt, mik-
roftalmi, nistagmus, sasilik, mavi sklera goriiniimii ve fundus anomalileri
seklinde siralanabilir.? Olgularin %80’inde dis anomalileri mevcuttur. Mal-
okliizyon, neonatal dis, dis minesinde hipoplazi, prematiir dis eriipsiyonu,
kalic1 dis agenezisi bu anomaliler arasinda sayilabilir.> Hastalarin bazisi
erken donemde agir solunum yolu enfeksiyonlar1 nedeniyle kaybedilirken,
¢ogunda yagami etkilemez.*>

I OLGU SUNUMU

Normal siiregte gerceklesen gebelik sonrasi dogum yapan 38 yasindaki an-
nenin diinyaya getirdigi kiz bebek, rutin muayene esnasinda pediatri klinigi
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tarafindan sendromik bebek olarak degerlendiril-
mis, goz muayenesinin yapilmasi amaciyla klinigi-
mize sevkedilmisti. Dogum sonrasi solunum sikintisi
yasadig1 6grenilen iki aylik bebegin oykiisiinde
anne-baba akrabaligi, gebelikte annenin gegirmis
olabilecegi hastaliklar veya sorunlar, ebeveynlerin
ailelerinde kalitsal hastalik varlig1 sorgulandi. Hi¢bir
olumsuz duruma rastlanmadi. Annenin ilk gebeligi-
nin dokuzuncu haftasinda kendiliginden sonlandig:
6grenildi. Cocuk hastaliklar1 kliniginden verilen 6n
bilgiye gore fizik muayenede tipik yiiz goriiniimd,
o6n fontanel genisligi, hipoplazik burun yapasi, kiigiik
cene, hafif diisiik kulak ve ufak viicut yapisi (5.per-
sentil) mevcuttu (Resim 1). Hasta genetik aragstir-
maya yonlendirilmisti.

Hastanin poliklinik kosullarinda yapilan mua-
yenesinde her iki goziinde mikroftalmik gériiniim,
mavi sklera, nistagmus ve katarakt mevcuttu. De-
tayli muayene ve devaminda katarakt ameliyati
yapilmak iizere genel anestezi hazirlig: ile ameli-
yat giinil yogun bakim gerekebilecegi 6ngoriilerek

RESIM 1: Olgunun genel yiiz gérintim.
(Renkli hali igin Bkz.
http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/journal-of-medical-research-case-reports/1300-0284/)

RESIM 3: Sag goziin ameliyat 6ncesi gortinimd.
(Renkli hali iin Bkz.
http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/journal-of-medical-research-case-reports/1300-0284/)

gerekli hazirlik yapildi. Kisa araliklarla genel anes-
tezi verilmesinin bebekte solunum sikintisina yol
acma olasilifina kars: her iki goziin ameliyatinin
ayni seansta yapilmasi planlandi. Aile ameliyatin
detaylar1 ve olgu sunumunda bebegin fotograf-
larinin kullanilacag: konularinda bilgilendirildi.

Anestezi altinda 6nce kornea gaplari, ardindan
goz ic¢i basinglari ve kornea kalinliklar: dl¢tildii.
Kornea gapi sag gozde dikey 9,5 mm, yatay 10 mm;
sol gozde dikey 9 mm, yatay 10 mm; goz i¢i basinci
sirastyla 15 ve 16 mmHg; pakimetri 6l¢timleri 399
ve 404 mikron olarak bulundu. Her iki gozde kal-
sifiye ve fibrotik karakterde 6n kapsiil varlig: dik-
kati gekti (Resim 2 ve 3). Kapsiil tripan mavisi ile
boyanarak gériiniirligii artirldi. On kapsiilotomi
sonrasi aspirasyon irrigasyon ile lens materyali te-
mizlendi. Viskoelastik ve mikroinsizyonel kapsii-
loreksis penseti yardimi ile arka kapsiiloreksis
gerceklestirildi. On vitrektomi sonrasi yan girigler
10/0 naylon monoflaman siitiir ile kapatilarak ayn1
islemler sol goz icin de tekrarlandi (Resim 4). Anes-

RESIM 2: Her iki gozde dilate pupilladan kataraktin.
(Renkli hali igin Bkz.
http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/journal-of-medical-research-case-reports/1300-0284/)

RESIM 4: Sag gz ameliyat sonu gériniimi
(Renkli hali igin Bkz.
http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/journal-of-medical-research-case-reports/1300-0284/)
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RESIM 5: Gozlik diizeltmesi sonrasi gorinim.
(Renkli hali igin Bkz.
http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/journal-of-medical-research-case-reports/1300-0284/)

tezi sonrasi bir siire yenidogan yogum bakim kli-
niginde izlenen hasta servise alindi. Ameliyat
sonrasi degerlendirme sorunsuzdu. Skiaskopi mua-
yenesi ile uyumlu olarak +18.00 D afak gozliik ve-
rildi. (Resim 5) Ameliyat sonras1 dort aylik takip
stirecinde herhangi bir komplikasyona rastlanmada.

TARTISMA

HSS, olduk¢a nadir rastlanan ve ¢ogunlukla bag
boyun bolgesinde goriilen dogumsal anomalilerle
dikkat ceken bir sendromdur. Iki binli yillarin ba-
sina dek, HSS’li yaklasik 150 olgu bildirilmigtir. O
zamandan bu yana bildirilen olgu say1s: tiim olgu-
larin 1/5’inden azdir.%'7 Ulkemizden ilk olgu Balci
ve ark. tarafindan bildirilmigtir.'®

HSS'1i olgularda en sik goriilen goz bulgusu %
90 oraninda goriilen katarakttir.? Diger gz bulgu-
lar1 mikroftalmi, nistagmus, sasilik, ambliyopi,
mavi sklera, korneal opasiteler, retinal katlantilar,
santral ser6z retinopati ve sonrasinda olusmus ko-
rioretinal pigment degisiklikleri, kolobom gibi fun-
dus anomalileri, buftalmus, konjenital glokom ve
anirididir.>!%121>161% Baz ge¢ olgularda kataraktin
yerini spontan lens rezorbsiyonuna birakabilecegi
hatirlanmalidir.?® Ayrica literatiir bilgisi 1181nda
katarakt ve mikroftalmisi olmayan olgularin stiphe
ile kargilanmas1 gerektigi soylenebilir.?2 HSS'li ol-
guda katarakt cerrahisi sonras: gelisen ve kendili-

ginden gerileyen eksiidatif retina dekolmam
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bildirilmigtir.”® Olgumuzda bu bulgulardan bilate-
ral katarakt, mikroftalmi, nistagmus ve mavi sklera
saptanmigtir. Erken gorsel rehabilitasyonun sag-
lanmas: amaciyla hizla cerrahi planlanmistir. Ol-
gumuzun cerrahisi sirasinda bilateral 6n kapsiil
kalsifikasyon ve fibrozisi dikkati ¢ekmistir. Ayrica
olgumuzun kii¢iik yas1, burun ve kulak yapisi, afak
gozlik camlarin gerekliligi, uygun gozliik cerceve-
sinin bulunmasinda gii¢lik yaratmistir. Yaklagik
dort aylik takipte biyomikroskobik muayene, fun-
dus muayenesi ve A-B scan ultrasonografide pato-
loji saptanmamuistir. Anestezi esnasinda entiibas-
yonun veya nondepolarizan kas gevseticilerin et-
kisi ile hafif yiiksek ol¢iildtigiint sandigimiz goz i¢i
basinci ve ambliyopi degerlendirmesi yoniinden ta-
kipler siirdiiriilecektir.

Sendromun goz bulgular: diginda en sik gorii-
len 6zellikleri kusa benzer yiiz goriiniimii, mandi-
bula ve maksilla hipoplazisi, dis anomalileri, deri
atrofisi ve ufak viicut yapisidir. Diger bulgular kalp
defektleri, zayif immiin sistem ve posterior semi-
sirkiiler kanal yoklugu olarak bildirilmigtir.>7811.18
Erken ¢ocukluk déneminde agir seyreden, tekrar-
layici st solunum yolu enfeksiyonlar1 ve sonra-
sinda gelisen solunum arresti nedeniyle kaybe-
dilebilirler veya solunum problemlerinin gideril-
mesi icin trakeostomi yapilmas: gerekebilir.*

Olgumuzda sistemik bulgulardan tipik ytiz go-
rintimi, 6n fontanel genisligi, hipoplazik burun
yapasi, kiiciik ¢ene, hafif diisiik kulak ve ufak viicut
yapist mevcuttu. Anestezi sonrasi geligsen kisa sii-
reli solunum sikintisi haricinde problem yasan-
madi.

HSS’nin genetik orijini giincel bilgilerle tam
olarak ag¢iklanamamistir. HSS karyotipi normal,
dismorfik sendromdur. Otozomal dominant veya
resesif bicimde kalitilabilecegi gibi sporadik olgular
da goriilebilir. Diger bazi laminopati sendromlar:
ile ortlstligii disiintlmiistiir. Pizzuti ve ark. tara-
findan GJA1 gen mutasyonu ile Hallerman Stre-
iff/Oculo dental dijital displasia sendromlarina
uygun fenotipler ortaya ¢iktig1 gosterilmis, bu mu-
tasyonun bulunmadig Hallermann Streiff olgular1
da gosterilmistir.! Kortiim ve ark.nin sekiz hasta
iizerinde yaptig1 bir ¢alismada ise HSS'nin mandi-
buloakral displazi ve Hutchingson Gilfort Progerya
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sendromlari ile allel oldugu ileri siiriilmiis, fakat
LMNA, ZMPSTE24 ve ICMT genlerinde mutasyon
aranan sekiz hastanin sadece birinde LNMA ge-
ninde heterozigoz yerine ge¢me mutasyo-
nu [c.1930C>T (p.R644C)] rapor edilmigtir.® Olgu-
muzda da genetik aragtirma sonucu GJA 1 gen mu-
tasyonu bulunmadig tespit edilmis ancak diger

Genellikle normal zeka ve yasam beklentisine
sahip olan HSS'li olgularin izleminde 6ncelik, {ist
solunum yolu enfeksiyonu gibi hayati; katarakt gibi
gorme prognozunu etkileyecek durumlara veril-
melidir. ilerleyen yillar icinde gelisen oro-fasiyal
anomalilerin diizeltilmesi gibi durumlar multidi-
sipliner yaklasim gerektirir, olgular dikkatle izlen-

aragtirmalar siirmektedir.

Hoefnagel D, Benirschke K. Dyscephalia
mandibulo-oculo-facialis. (Hallermann-Streiff
syndrome). Arch Dis Child 1965;40:57-61.

melidir.
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