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Ek Bulgular ile Floating Harbor Sendromu

Floating-Harbor Syndrome with
Additional Findings: Case Report

OZET Floating Harbor sendromu, orantili boy kisaligi, dil gelisimi ve kemik yasinda belirgin geri-
lik ve yiizdeki anomalilerle karakterize nadir goriilen bir sendromdur. Yiiz bulgular; tiggen yiiz, de-
rin yerlesimli gozler, ¢ikintili burun, genis kolumella, biiyiik agiz ve ince dudaklar igerir.
Literatiirde simdiye kadar 52 olgu bildirilmistir. Etiyolojisi heniiz bilinmemektedir. Olgularin ¢o-
gu sporadik olmakla beraber, otozomal dominant kalitimi destekleyen birkag aile bildirilmistir. Ta-
n1 klinige dayanir. Bu yazida; literatiirdeki bulgulara ek olarak sagilik, epilepsi ve fimozisi mevcut
olan Floating Harbor sendromlu 12 yas 4 aylik bir erkek olguyu sunuyoruz.

Anahtar Kelimeler: Sagilik; epilepsi

ABSTRACT Floating-Harbor syndrome is a rare disease characterised by proportionated short sta-
ture with significantly delayed bone age; expressive language delay, and facial dysmorphism. Faci-
al features include a triangular-shaped face, deep-set eyes, prominent nose, a wide columella, a
broad mouth with thin lips. 52 cases have been reported in the literature so far. The aetiology is un-
known. The majority of reported cases are sporadic but a few familial cases, with predominantly au-
tosomal dominant inheritance, have been reported. Diagnosis is made on the basis of the clinical
phenotype. We report on a 12-year and 4-months-old boy with Floating Harbor syndrome, who ex-
hibited additional features-strabismus, epilepsy, phymosis- not previously reported.
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n iki yas dort aylik erkek ¢ocugu boy kisaligi nedeniyle Tibbi Ge-

netik Poliklinigine konsiilte edildi. Yapilan genetik degerlendir-

mede anne-babanin akraba olmadig1 6grenildi. Gebeligin ilk ayinda
olmak {izere, annenin iki kez diisiik hikayesi ve hastamiza gebeligi sirasin-
da giinde 4-5 adet sigara i¢gme Oykiisii mevcuttu. Olgunun 36. haftada, se-
zaryenle ve 1200 g olarak diinyaya geldigi ifade edildi. Dogumda oksijensiz
kaldig1, dogduktan sonra hi¢ emmedigi, sarilik sebebiyle 15 giin kuvozde
kaldig1, dogustan siinnetli oldugu, bes yasinda nobetlerinin bagladig ve tek
tarafli inmemis testis sebebiyle ameliyat oldugu annesi tarafindan ifade edil-
di. Bagini dik tutmasi 3. ayda, desteksiz oturmasi 6-7. aylarda, yiiriimesi 1.5
yasinda, tek kelimeler sdylemesi 2 yasindan sonra baglayan hastanin mua-
yene sirasinda 2-3 kelimelik kisa ciimleler kurdugu ve nazone konusmasi
dikkat ¢ekmistir.
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Hastanin boyu 129,5 cm (< 3 p), kilosu 26 kg (<
3 p), bas gevresi 50.5 cm (2 p) idi. Hastanin yapilan
muayenesinde skafosefali, yiiksek alin, derin yer-
lesimli gozler, yukar1 doniik palpebral araliklar, sa-
silik, biiyik ve bulboz burun, belirgin burun
kanatlari, genis kolumella, basit-¢ikintili kulaklar,
biiyiik agiz, ince dudaklar, kisa filtrum, progna-
tizm, kisa boyun (Resim 1A, 1B), hiperekstensibl
parmaklar, sag elde tek transvers ¢izgi, ayakta 5.
parmaklarda ice dogru egim (medial curve) oldugu
goriildii. Sag kasikta kesi izi (insizyon skari) mev-
cuttu.

Hastanin yapilan tetkiklerinde; renal ultraso-
nografi ve tiroid fonksiyon testleri normaldi (TSH
1.49 ulU/mL, TT4 8.99 ug/dL, TT3 1.56 ng/mL, FT3
3.58 pg/mL, FT4 1.52 ng/dL). Kemik yas1 4 y1l geri
olan hastanin yapilan L-DOPA testinde biiyiime
hormonu diizeyleri 0. dakikada 1.09 ng/mL, 45. da-
kika 13.2 ng/mL, 90. dakika 3.22 ng/mL olup nor-
mal olarak degerlendirilmistir. Stanford Binet Zeka
Testi ile zeka kat sayis1 56 olarak belirlenmistir.
Colyak antikorlar1 negatifti. Kemik surveyde S1
vertebrada spina bifida goriintimii izlenmistir. Eko-
kardiyografide sol ventrikiil apeksinde kardiyomi-

RESIM 1A, B: Dismorfik yiiz bulgulan A) Onden B) Yandan goriintim.
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yopatik degisiklik dikkati ¢ekmis olmakla beraber
kardiyak fonksiyonlar normal olarak degerlendiril-
mistir (non-compaction). Elektroensefalografide
fronto-sentro-parietal bolgede fokal epileptik bo-
zukluk, kraniyal manyetik rezonans goriintiileme
(MRG)’de periventrikiiler beyaz cevher alanlarin-
da sinyal degisiklikleri belirlenmistir. Periferik
kandan G-bantlama ile elde edilen prometafaz kro-
mozomlarin analizi, 46,XY normal konstitiisyonel
yap1 gostermisgtir.

I TARTISMA

Floating-Harbor Sendromu (FHS) ilk kez 1973 y1-
linda Pelletier ve Feingold tarafindan tanimlanmig
nadir goriilen bir sendromdur.! Klasik tiglii bulgu-
su vardir.? Boy kisalig1 prenatal baslangicli olup,
boy daima 3 persentilin altindadir. Etkilenmis ¢o-
cuklarda motor gelisim normal ya da hafif geri ol-
makla beraber dil yeteneklerinde anlamli bir
gecikme s6z konusudur. Zeka geriligi genellikle
hafif-orta diizeydedir. Hastamizda da hafif zeka
geriligi belirlenmis ve konusmas: yasiyla uygun-
suz olarak degerlendirilmistir. Tipik ytliz bulgula-
rina ek olarak 6nden arkaya dogru uzamis kafatasi,
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uzun kirpikler, kisa filtrum, disiik yerlesimli/ar-
kaya doniik kulaklar, prognatizm, kisa boyun tarif
edilmigtir.? Bu hastalarda hiperekstensibl parmak-
lar, ekstra kesici disler bildirilmis olup bizim has-
tamizin da parmaklar1 hiperekstensibl idi.*’
Chudley ve Moroz, ve Houlston ve ark. ¢olyak
hastalif1 olan olgular bildirmislerdir.®” Lazebnik
ve ark. Fallot tetralojili bir olgu yayinlamistir.?
Hastamizdaki kardiyak bulgular nonspesifik, an-
cak nadir goriilen bulgulardir. Kraniyal MRG bul-
gusu ise hipoksi sekeli olarak yorumlanmistir.
Sendromun dogru tanis1 daha ¢ok karakteristik
yiiz bulgularina dayalidir.’ Tim olgular sporadik
olmakla beraber dominant kalitim1 destekleyen ol-
gular bildirilmigtir.'® ' Joan ve Fryns. FHSli iki
hasta kardesi bildirmiglerdir.!? Bu durumu; otozo-
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mal resesif kalitim lehine yorumlamakla beraber,
otozomal dominant kalitima sebep olabilecek bir
germinal mozaisizmin tam olarak diglanamayaca-
gin1 vurgulamislardir.

Sonug olarak; FHS icin tarif edilen karakteris-
tik bulgularin ¢ogu hastamizda bulunmaktadir.
Hastada mevcut olan prenatal baslangicli boy kisa-
lig1, zeka geriligi, hafif gelisme geriligiyle beraber
dil yeteneginde anlamli gecikme, dismorfik yiiz
ozellikleri, genital anomalileri, kemik yasinda be-
lirgin gerilik FHS ile uyumludur. Ancak sasilik,
epilepsi, fimozis literatiirde tanimlanmamistir.
Simdiye kadar 52 olgu bildirilmistir. Hastamizda
goriilen ek bulgularin sendromun bir komponenti
olup olmadiginin anlasilmasi i¢in yeni verilere ih-
tiyag vardir.
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