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Ozet

Okiiloaurikiilovertebral Displazi Sekansi, hemifasiyal mik-
rostomi, vertebra anomalileri ve epibulbar veya lipodermoidlerle
karakterizedir. Sendromun sikligi 1:3000-1:5000’dir ve erkek
cocuklarinda kizlara gére daha sik goriilmektedir. Vakalarin ¢ogu
sporadik gecis gostermekle birlikte, otozomal dominant ve resesif
gecis gosteren aileler de bildirilmistir.

Burada birisi otozomal resesif gecis gosterdigi
distiniilen ti¢ Okiiloaurikiilovertebral Displazi Sekans olgusu
sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Okiiloaurikiilovertebral displazi sekanst,
Otozomal resesif, Mikrotia
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Summary

Oculoauriculovertebral Dysplasia Sequence is character-
ized with hemifacial microstomia, vertebral anomalies and
epibulbar or lipo dermoids. The frequency is reported to be
1:3000-1:5000 and there is a male predominance. Most of the
cases are sporadic but autosomal dominant and recessive
inheritance were also reported.

Here we report three Oculoauriculovertebral Dysplasia
Sequence cases one of them thought to be inherited autosom-
ally recessive.

Key Words: Oculoauriculovertebral Dysplasia Sequence,
Autosomal recessive, Microtia
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Ik defa 1952 yilinda tamimlanan Okiiloau-
rikiilovertebral Displazi Sekansi1 hemifasiyal mik-
rostomi (tek tarafli kulak anomalileri ve ipsilateral
mandibular hipoplazi), vertebra anomalileri ve
epibulbar veya lipodermoidlerin bulunmasi ile
karakterizedir. Bunlara zigomatik yay, maksilla ve
fasiyal kaslarin hipoplazisi, mikrotia, orta kulak
anomalileri ve sagirlik, yumusak damak malfonk-
siyonu eslik edebilir. Daha nadir olmak iizere yarik
damak-dudak, kardiyak anomaliler, bobrek anoma-
lilari ve zeka geriligi goriiliir (1). Anomalinin sik-
ligr 1:3000-1:5000’dir ve erkek ¢ocuklarinda
kizlara gore daha sik goriilmektedir (1). Etiyolojisi
bilinmemektedir. Vakalarin ¢ogu sporadik olarak
bildirilmis olmasina ragmen otozomal resesif ve
otozomal dominant gegis gosteren aileler de bildi-
rilmistir (1,2).

Burada birinin otozomal resesif ge¢is goster-
digi disiiniilen {i¢ Okiiloaurikiilovertebral Dis-
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plazi Sekans olgusu fenotipik ozellikleri ile su-
nulmustur.

Olgular

Olgu 1: 13 yasindaki kiz ¢ocugu konjenital
anomalilerinin olmasi ve mental retardasyon nede-
ni ile bagsvurdu. Fizik muayenesinde hasta mental
retarde idi, sagda mikrotia, el parmaklarinda
kamptodaktili, proksimal ve distal falankslarda
eklem dislokasyonlar1 ve kontraktiirler vardi. A-
yakta bas parmak geriden ¢ikiyordu ve birinci ve
ikinci, ikinci ve iiclincii parmaklar arasi ayrikti
(Sekil 1,2). Diger eklemlerde bir anomali yoktu.
Kardiyovaskiiler sistem, solunum sistemi, batin
dogald1. Puberte Evre II idi. Kromozom analizi 46
XX idi. Sag dis kulak yolu atrezikti, sol kulakta
isitme 90 dB idi. Ozge¢misinde 6zellik olmadig,
soygecmisinde aralarinda akrabalik olmayan ebe-
veynlerin ¢ocugu oldugu, iki kiz kardesinde de
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nali bobrek tesbit edildi. Kraniyal tomografisinde
sag beyin sapt komsulugunda epidermoid ile u-
yumlu kistik lezyon goriildii. Iskelet grafilerinde
servikal vertebralarda korpuslarin epifizlerinin
birlesmedigi ve degisik diizeylerde vertebra arkla-
rinda fiizyon anomalilerinin oldugu, kotlarin
posterior kisimlarinda genisleme oldugu, bilateral
radyuslarin olmadigi, bas parmak falankslarinin
hipoplazik oldugu ve bir elinde bas parmak
metatarsinin olmadigi ve deforme sakrumun oldu-
gu goriildii (Sekil 4-5). Isitme testinde isitme sag
kulakta 10 dB idi. Kromozom analizi (G bantlama)
46 XX idi. Hasta bir yillik takibinde pediatri servi-
sinde ii¢ kez pnémoni nedeni ile yatirildi. Ozgeg-
misinde oOzellik olmadigi, soyge¢cmisinden arala-
rinda 2.derece kuzen evliligi olan 28 ve 24 yasin-
daki ebeveynlerin ikinci ¢ocugu oldugu ve erkek

Sekil 1. Olgu I’in kulak kepgesi anomalisi

Sekil 2. Olgu I’in parmak anomalileri

benzer kulak anomalisinin oldugu ancak zekalari-
nin normal oldugu 6grenildi.

Olgu 2: 14 aylik kiz hasta konjenital anomali-
lerinin olmasi nedeni ile bagvurdu. Fizik muayene-
sinde bagparmaklar1 hipoplazik idi, el parmak-
larinda fleksiyon kontraktiirleri vardi. Sag kulakta
mikrotia mevcuttu, dig kulak yolu atrezik, sag
mandibula hipoplazikti (Sekil 3). Mental ve motor
gelisimi normaldi. Ekokardiyografide sekundum
atriyal septal defekt (ASD) vardi. Batin USG’de at

Sekil 3. Olgu II’in kulak kepgesi ve {ist ekstremite anomalileri
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Sekil 4. Olgu II’nin servikal vertebralarinda flizyon anomalile-
ri ve sakrum dizplazisi

Sekil 5. Olgu I’'nin ulna agenezisi, bagparmak metakarp
agenezisi, bagparmak falanks hipoplazisi

kardesinin saglikli oldugu, ailede boyle bir hastalik
olmadig1 6grenildi.

Olgu 3: 8 aylik erkek hasta. Fizik muayene-
sinde sol kulakta mikrotia, preaurikiiler skin tag
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vardi ve bilateral simian ¢izgisi vardi (Sekil 6-7).
Kromozom analizi (G bantlama) 46 XY idi.
Ekokardiyografi normaldi. Isitme sag kulakta 20
dB idi. Ozgeg¢misinde &zellik olmadig1, soygegmi-
sinden aralarinda 2.derece akrabalik olan ebeveyn-
lerin ikinci ¢ocugu oldugu ve erkek kardesinin
saglikli oldugu, ailede bdyle bir hastalik olmadigi
Ogrenildi.

Tartisma

Okiiloaurikulovertebral Dizplazi Sekansi’nin
bulgular1 eksternal kulagin tek tarafli deformitesi,
ayni taraftaki yiiziin hipoplazisi, epibulbar
lipodermoidler ve vertebral anomalilerdir. Siklikla
ist goz kapakta kolobom bulunur. Kulak

deformiteleri preaurikiiler skin tag’den eksternal
kulak yolunun atrezisine dek degiskenlik goster-
mektedir. Daha ¢ok servikal vertebralarda olmak
tizere vertebralarin hipoplazisi veya hemivertebra

Sekil 6. Olgu I1I’iin hemifasiyal hipoplazisi
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Sekil 7. Olgu III’iin kulak kepgesi anomalisi

olabilir. Sagirlik, yiiksek damak, yarik da-
mak/dudak, skolyoz, eslik edebilir. Kalpte ven-
trikiiler septal defekt, patent duktus arteriosus,
Fallot tetralojisi olabilir. Beyinde hidrosefali,
korpus kallosum agenezisi, oksipital ensefalosel
bildirilmistir. Hastalarin %13’{inde IQ 85’in
altindadir (1). Tablo 1’de Okiiloaurikiilovertebral
Dizplazi Sekansi’min  klinik  bulgulant  ve
sikliklar1 gosterilmektedir (3-6). Olgularimizin
hepsinde  kulak  kepcesi anomalileri ve
hemifasiyal hipoplazi vardi. Bir olguda belirgin
mental retardasyon varken diger iki olgunun
mental ve motor gelisimleri normaldi. Bir
olgunun ASD’si ve at nali bobregi vardi. Bu
bulgular ile hastalarimizda Okiiloaurikuloverte-
bral Dizplazi Sekans1 diisiiniildii.

Rollnick ve arkadaslar1 tarafindan 294
Okiiloaurikulovertebral Dizplazi Sekansi ve var-
yantlarinin incelendigi c¢alismada kol, el ve par-
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maklarda radyus ve eklem anomalileri, parmaklar-
da comaklagma, brakidaktili, polidaktili, klino-
daktili ve bagparmak anomalileri, kardiyak
anomaliler, trakeodsafagiyal fistiil ve atrezi, bob-
rek anomalileri, kraniyal sinir anomalileri ve
mental retardasyon bildirilmistir (4). Bizim birinci
olguda sendromun klasik bulgularina ek olarak
parmak anomalileri; ikinci olguda ise bilateral
radyus agenezisi, tek tarafli 1.parmak metatars
yoklugu, hipoplastik falanks ve sakrum displazisi
vardi.

Olgularin ¢ogu sporadik olarak goriilmekle
birlikte birinci derece akrabalarda tekrarlama riski
%?2’dir. Akrabalarda siklikla sendromun mindr
anomalileri bulunur (1). Rollnick ve Kaye, 97
Okiiloaurikiilovertebral Dizplazi Sekansi olgunun
433 birinci derece akrabasini incelemis ve %8’inde
ayni veya benzer anomali tespit etmislerdir (7).
Otozomal dominant ve resesif olgular da bildiril-
mistir (8-10). Vakalarin ¢ogu sporadik oldugu i¢in
ailelere tekrarlama riskinin diisiik oldugu soylene-
bilir. Birinci olgunun anne ve babasinin akraba
olmadig1 ancak ayni1 kdyden olduklar, iki kardesi-
nin de benzer fenotipik 6zelliklere sahip olduklar
ogrenildi. ikinci ve {iglincii olgularin anne babalar
kuzen idi. Bu nedenle birinci olgunun otozomal
resesif gecis gosterdigini, diger olgularin ise
sporadik olabilecegini diistinmekteyiz.

Tablo 1. Okiiloaurikiilovertebral Dizplazi Sekan-
st’nda goriilen klinik bulgular ve goriilme sikliklar

Bulgular Siklik (%)
Kulak kepgesinin anomalisi 80
Orta kulagin anomalisi ve sagirlik 55
Epibulbar dermoid 70
Kulak pozisyon anomalisi 50
Lipodermoid veya lipomalar 40
Maksilla ve mandibula hipoplazisi 45
Vertebra anomalileri 40
Yiiksek damak 50
Dis kulak yolu atrezisi 40
Skolyoz 40
Kalp kapak anomalileri 30
Mental gerilik 25
Ust gbz kapag1 kolobomasi 25
Makrostomi 20
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Okiiloaurikiilovertebral Dizplazi Sekansi’nin
etiyolojisinde birinci ve ikinci brakiyal arkin
morfogenezisinde defekt oldugu sdylenmektedir
(1). Ryan ve arkadaslar1 muhtemelen monozigotik
olan ikizlerin her ikisinde de Okiiloaurikiiloverteb-
ral Dizplazi Sekansi’m1 tanimlamiglar ancak ayni
ciddiyette olmadigini belirtmislerdir. Bunun nede-
ninin birinci ve ikinci brakiyal arklarin kanlanma-
sinin stapadiyal arterden eksternal karotid artere
gecisi sirasinda olabilecegini One silirmiislerdir
(11). Jongbloet ise sporadik vakalarda nedenin
overripeness ovapatinin sonucu oldugunu 6ne siir-
miis, buna Ornek olarak da in vitro fertilizasyon
sonrast dogan {igiizlerden birinde Okiiloau-
rikiilovertebral Dizplazi Sekansi oldugunu goster-
mistir (12)

Vakalarin bir ¢ogu kulak anomalileri nedeni
ile oncelikle kulak burun bogaz hastaliklar1 veya
plastik ve rekonstriiktif cerrahi kliniklerine bas-
vurmaktadir. Ozellikle kulak anomalileri, man-
dibula ve fasiyal hipoplazi i¢in bir ¢oguna kozme-
tik cerrahi gerekmektedir. Vakalarimiza Plastik ve
Rekonstriiktif Cerrahi ve Ortopedi boliimii tarafin-
dan operasyon planlandi.

Sonug olarak bu hastalarda bir ¢ok anomali o-
labilir. Hastalar 6zellikle kraniyal, kardiyak, renal
ve iskelet anomalileri acisindan arastirilmalidir.
Cogunun zekasi normaldir. Sagirlik eslik edebile-
cegi icin isitme erken donemde degerlendirilmeli-
dir Tedavilerinde pediatri uzmanlar1 rol almali,
konu ile ilgili hekimler arasinda iletisimi saglamali
ve ailelere genetik danigsma vermelidir.
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