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Nadir Bir Olgu Sunumu:
Van der Woude Sendromu

A Rare Case Report:
Van der Woude Syndrome

OZET Van der Woude sendromu, yarik dudak ve/veya yarik damak ile birlikte alt dudaktaki ¢u-
kurluklar ile karakterize genetik gecisli bir hastaliktir. Caligmamizda, yarik dudak ve alt dudakta qu-
kurluklar saptanan ve Van der Woude sendromu olarak degerlendirilen, annesinin de alt dudaginda
benzer ¢ukurluklari olan bir giinlitkk yenidogan kiz olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Yarik dudak; ¢ukur ve fissiir 6rtiiciiler; bebek, yenidogan

ABSTRACT Van der Woude syndrome is a congenital abnormality characterized by pits of the
lower lip, cleft lip and/or palate. We report a female newborn infant in the first day of life who was
diagnosed with Van der Woude syndrome having cleft lip and pits of the lower lip. Her mother also
had pits of the lower lip.
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an der Woude sendromu, yarik damaga alt dudakta ¢ukurluklarin

eslik ettigi cok nadir (40 000-100 000 dogumda 1-3,6) bir genetik

sendromdur.!** Etyopatogenezi net degildir.’ Kiz ve erkekte esit sik-
likta goriiliir.* Otozomal dominant gecisli ve multifaktoriyeldir.® Gen eks-
presyonundaki degiskenliklerden dolay:r kisiden kisiye degisiklik
gosterebilir.? Yarik dudak ve yarik damak ayr1 ayri ya da birlikte goriilebil-
digi gibi, bagka anomalilerle birlikte de goriilebilir."’

Cift tarafl yarik dudak nedeniyle yenidogan servisine yatirilan, yapi-
lan muayenesinde yarik dudakla birlikte alt dudaginda ¢ukurluklar saptanan
ve Van der Woude sendromu olarak degerlendirilen, annesinin de alt du-
daginda benzer ¢ukurluklar: olan bir giinlitk kiz olgu sunulmustur.

IOLGU SUNUMU

Yirmi sekiz yasindaki gravida 2, parite 1 saglikli anneden zamaninda dogan
bebek, yarik dudak nedeniyle yenidogan servisine yatirildi (Resim 1). Anne
baba arasinda akrabalik olmayan olgunun yapilan ayrintih muayenesinde
yarik dudagin disinda alt dudaginda ¢ukurluklar saptandi. Diger fizik mua-
yene [agirlik: 3830 g (90p), boy: 52 cm (75-90p), bas cevresi: 34 cm (50-75p)]
ve laboratuvar bulgular: olagandi. Annenin de alt dudaginda ¢ukurluklarin
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Sema TANRIVERDI ve ark.

RESIM 1: Olguda yarik dudak ve alt dudaktaki gukurluklar.
(Renkli hali igin Bkz. http://pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

RESIM 2: Annede alt dudaktaki cukurluklar.
(Renkli hali icin Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

oldugu goriildii (Resim 2). Olgudaki ve annedeki
fizik muayene bulgulariyla olgu Van der Woude
sendromu olarak degerlendirildi. Karyotip analizi
yapildi, aileye genetik danigmanlik hizmeti verildi.
Oral beslenmeye baglayan bebek izlemin yedinci
gliniinde taburcu edildi.

TARTISMA

Van der Woude sendromu; labial kistler, paramedian
sintisler, alt dudakta konikal elevasyon, aksesuar tii-
kiiriik bezleri, mukosel, dermoid kist, alt dudak ¢u-
kuru, bifid uvula, hipodonti, yarik dudak ve/veya
damakla karakterize otozomal dominant bir hasta-
liktir.3 Bu sendromun en tipik bulgular alt dudak ¢u-
kurluklar1 ve yarik dudaktir.* Olgularin yarisindan
fazlasinda yarik dudak ve/veya damak goriiliir.! Yarik
dudak ve damakl hastalarin ise yaklasik %2’sinde alt
dudakta ¢ukurluklara rastlanir.3* Olgumuzda da
yarik dudakla birlikte alt dudakta ¢ukurluklar sap-
tanmasi nedeniyle 6n planda Van der Woude sen-
dromu diisiiniildi. Olgumuzun annesinin de alt
dudaginda ¢ukurluklar saptanmasi sendromun oto-
zomal dominant gegisli olmasina bagland.

Van der Woude sendromu ilk defa 1845 y1-
linda Demarquay tarafindan tanimlanmigstir. Van
der Woude ise 1954 yilinda bu anomalinin sendro-
mik 6zelligini saptamis ve genetik yoniini incele-
mistir."> Van der Woude sendromlu hastalarda,
1q32-41 bolgesinde yer alan REN, LAMB2 ve DAF
genlerinde bolgesel delesyonlar saptanmigtir.® Bir-
cok hastada da 1p32-q41 kromozomunda interfe-
ron dizenleyici faktor 6 (IRF6) adli bir gen
tanimlanmigstir.’ IRF 6, embriyonik siirecte dudak
ve damak gelisimi sirasinda keratinosit proliferas-
yonunun ve farklilagmasinin 6énemli belirleyicisi-
dir.'® Bu sendromda 200’den fazla mutasyon
bildirilmigtir.!! Olgumuzun karyotip analizi 46 XY
olarak bulundu, aileye genetik danigma verildi.
Nadir goriilmesi nedeniyle sunuldu.
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