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Seckel Sendromunda
Goriintiilleme Bulgular:

Imaging Findings in Seckel’s Syndrome:
Case Report

OZET Seckel sendromu diisiik dogum agirligi, orantili boy kisaligs, mikrosefali, zeka geriligi, fasi-
yal anomalilerle karakterize otozomal resesif gegisli bir sendromdur. Akciger enfeksiyonu ve nébet
sikayeti ile bagvuran olguda tipik yiiz gortintimi nedeni ile Seckel sendromu 6n tanisi ile kranial
manyetik rezonans goriintilleme (MRG) tetkiki yapilmistir. Iskelet sistemi bulgularini tanimlamak
amaciyla direkt grafiler ¢ekilmistir. Kranial MRG tetkikinde lizensefali bulgular1 ve korpus kallo-
sum hipoplazisi izlenmistir. Direkt grafilerinde lateral kraniyogramda sendromun fenotipik karak-
teristiklerini olusturan kemik bulgular: saptanmistir. Olgunun ailesinden bilgilendirilmis onam
formu alinmustir. Bu ¢aligmada, nadir goriilmesi nedeni ile Seckel sendromlu bir olgunun diiz gra-
fi ve MRG bulgular1 sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Lizensefali; manyetik rezonans goriintiileme; ciicelik

ABSTRACT Seckel syndrome is an autosomal recessive syndrome characterized with low birth weight,
proportional length shortness, microcephaly, menthal retardation, and facial anomalies. The patient
with the typical face appearance of Seckel syndrome was revealed to our hospital for lung infection and
seizures. Cranial magnetic resonance imaging (MRI) and X-rays were performed. Lissencephaly and
corpus callosum hypoplasia were defined in cranial MRI. Lateral cranial radiograms shows fenotypic
characteristic of syndrome. Informed consent was taken from child’s parents. In this manuscript X-ray
and MRI findings of a child with Seckel syndrome are revealed as this is seen very rarely.

Key Words: Lissencephaly; magnetic resonance imaging; dwarfism
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eckel sendromu (SS) ya da kus bash ciicelik ilk kez 1960 yilinda Sec-

kel tarafindan tanimlanan primordial ciiceligin “dwarfism” ender bir

formudur.! SS digiik dogum agirligi, orantili boy kisaligi, mikrosefali,
ilimh diizeyden siddetli dereceye degiskenlik gosteren zeka geriligi, geri ge-
kilmis alin ve gene, belirgin gaga burun ve genis ve siskin gozleri iceren fa-
siyal anomalilerle karakterize otozomal resesif gecisli bir sendromdur.? SS
tanili bir olgunun kranial manyetik rezonans goériintiileme (MRG) ve di-
rekt grafiler ile iskelet sistemi bulgular1 sunulmaktadir.

IOLGU SUNUMU

Akciger enfeksiyonu ve nobet sikdyeti ile getirilen 30 giinliikk yenidogan
olguda tipik yiiz goériiniimii nedeni ile SS tanis1 konulmus ve nobetlere
yonelik kranial MRG tetkiki yapilmistir (Resim 1).
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L

RESIM 1: Otuz ginliik yenidogan olguda tipik yiiz gériintim, geri gekilmis
alin ve gene, belirgin gaga burun ve genis ve siskin gozleri iceren fasiyal
anomaliler.

Olguya eslik edebilecek solid organ anomali-
lerini degerlendirebilmek i¢in batin ultrasonogra-
fisi (USG) ve akciger enfeksiyonuna yonelik toraks
bilgisayarl tomografi (BT) tetkiki yapilmistir. Is-
kelet sistemi bulgularini tanimlamak amaciyla di-
rekt grafiler ¢ekilmisgtir.

Kranial MRG tetkikinde ventrikiiler sistemde
bilateral temporal hornlarda belirgin genisleme,
frontalde belirgin olmak iizere subaraknoid mesa-
fede genisleme, her iki serebral hemisfer frontal ve
temporal bolgelerde belirgin olmak {izere sulkus-
larda diizlesme saptanmigtir. Her iki Sylvian fissiir
s18 ve genis olup, serebral hemisferlerin gériintimi
lizensefali ile uyumlu izlenmistir (Resim 2a). Kor-
pus kallozumda hipoplazi saptanmistir (Resim 2b).

Batin USG’sinde abdominal solid organ pato-
lojisi saptanmamugtir. Toraks BT tetkikinde enfek-
siyona bagli her iki hemitoraksta konsolidasyon,
atelektazi ve perfiizyon asimetrisi saptanmigtir.

Direkt grafilerinde lateral kraniogramda send-
romun fenotipik 6zelliklerini belirleyen kafa 6n ar-
ka capinda artig, kraniumda basiklagma, mandibula-
da hipoplazi, frontal kemikte hipoplazi ve yassilasma,
frontoparietal ve parietooksipital siitiir hatlarinda ba-
samaklanma izlenmistir (Resim 3a). Torakolomber
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bolgede vertebral kolonda torakal bolgede agiklig
sola; lomber bolgede acikligi saga bakan S seklinde
rotoskolyoz saptanmigtir (Resim 3b).

I TARTISMA

SS nadir goriilen bir “dwarfism” formudur.! Oto-

zomal resesif gecis gosteren bu sendromda santral

RESIM 2a: FLAIR, aksiyal kesitte her iki Sylvian fissiir si§ ve genis, serebral
hemisferlerde lizensefali gériintimi.

RESIM 2b: T1A sagittal kesit, korpus kallozumda hipoplazi.
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RESIM 3a: Lateral radyogramda kafa 6n arka capinda artis, kraniumda ba-
siklasma, mandibulada hipoplazi, frontal kemikte hipoplazi ve yassilasma,
frontoparietal ve parietooksipital siitir hatlarinda basamaklanma.

sinir sistemi (SSS), iskelet sistemi, renal, kardiyak
ve hematolojik ¢esitli patolojiler goriilebilir.!? Bu
olgularda eslik edebilecek anomalilerin gerekli in-
celemeler ile degerlendirilmesi gerekmektedir.

Iskelet sisteminde tanimlanmis anomaliler ra-
dius baginda dislokasyon, radiusun proksimal ucun-
da hipoplazi, falanks epifizlerinin yoklugu, besinci
parmakta klinodaktili, birinci ve ikinci ayak par-
mag1 arasinda aralik-yarik, kalga dislokasyonu,
proksimal fibulanin hipoplazisi, patellanin yoklu-
gu, 11 ¢ift kot gibi anomalilerdir.? Ayrica Cherian
ve ark. tarafindan ii¢ kiz kardeste kraniyal siitiir-
lerde erken kapanma, torasik skolyoz, metakarpal
kemiklerin psodoepifizi gibi kemik deformiteleri
bildirilmigtir.* Radyolojik olarak iskelet sisteminde
fildisi epifiz goriiniim, proksimal falankslarda epi-
fizlerin konilesmesi, interkarpal ve karpofalangial
uyumsuz kemik matiirasyonu, el kemiklerinin
uzunlugunda degisiklik, kiiciik karpal kemiklerde
nispeten agil1 dizilim ve metakarplarda normal ya
da artmis kortikal kalinlik goriiliir.> Bizim olgu-
muzda torakal vertebralarda skolyoz ve lateral kra-
niogramda sendromun fenotipik 6zelliklerine bagh
kafa 6n-arka capinda artig, kraniumda basiklagma,
mandibiilada hipoplazi, frontal kemikte hipoplazi
ve yassilasma, frontoparietal ve parietooksipital sii-
tlir hatlarinda basamaklanma diginda iskelet siste-
mi bulgusu saptanmamusgtir.

SSS anomalileri i¢in simdiye kadar literatiirde
degisik olgular tanimlanmistir. Shanske ve ark. bir
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hastada korpus kallozumda agenezi, serebellar ver-
misin hipoplazisi ve pakigri ile serebral kortikal
displazi ve medialde lokalize dorsal kist tanimla-
miglardir.® Krishna ve ark. giral kivrimlar1 azalmig
kiiciik bir serebrum, goreceli olarak genis bir sere-
bellum ve muhtemelen konjenital orta hatta yer-
lesmis araknoid kist saptamiglardir.” Sugio ve ark.
iki aylik olguda genis bos intrakranial alan ile so-
nuclanan hipoplastik serebrum ve serebellum ta-
nmimlamiglardir.® Arnold ve ark. kan bag: olmayan
SS bir Kafkas ailesinden agir hidrosefalili {i¢ karde-
si bildirmigtir.” Howanitz ve ark. da dokuz yagin-
daki bir ¢ocukta hidrosefali bulgulari tanimla-
mustir.'” SS’de tanimlanan diger SSS'ne ait bulgular
agiri, araknoid kist, korpus kallozumun agenezisi,
serebral disgenezi, anormal ndronal migrasyonun
isaretleri ve multipl intrakranial anevrizma-

RESIM 3b: Torakolomber bolgede vertebral kolonda torakal bélgede agikli-
g1 sola, lomber bdlgede acikligi saga bakan S seklinde rotoskolyoz.
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dir.8791112 Shanske ve ark. tanimladiklar1 bulgular
iizerine néronal migrasyon anomalilerinin bu sen-
dromun temelini olugturdugunu bildirmiglerdir.®
Ancak Carfagnini ve ark.nin olgusunda oldugu gi-
bi literatiirde bazi olgularda goriilmistiir ki, bu
sendromun klinik kriterleri varligina ragmen, rutin
MRG’de serebral malformasyon ya da migrasyon

Fatma CAN ve ark.

anomalisi saptanmayan olgular da vardir.? Bizim ol-
gumuzda literatiirde tanimlanan korpus kallozum
disgenezisi ve lizensefali bulgular1 gériilmiis, hidro-
sefali saptanmamuisgtir.

Nadir goriilen primordial ciicelik tipi olan SS
tipik yiiz goriiniimiine sahip olup, diiz grafi ve
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