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OzZET SUMMARY

Kondro-ektodermal displazi (Ellis-van Creveld ELLIS-VAN CREVELD SYNDROME

Sendromu), otozomal resesif gecis gosteren bir konjenital Chondro-ectodermal dysplasia (Ellis-van Creveld

multisistem hastahigidir. Bu yazimizda ostium primumtipi - gy, qrome) constitutes a rare congenital multisystem dis-
atrial septal defekt ile giden 27 yasmda bir Ellis-van easethatis inherited as an autosomal recessive trait. In this
Creveld Sendromu olgusu sunularak literatiir gozden report, we presented the Ellis-van Creveld syndrome with

gegirildi ostium primum atrial septal defectin 27 year old woman

Anahtar Kelimeler: Kondro-ektodermal displazi
Atrial septal defekt

Kondro-ektodermal displazi (Ellis-van Creveld
Sendromu: EvC Sendromu), nadir gortilen konjenital
bir multisistem hastaligidrr. ik kez 1940 yilinda Ellis ve
van Creveldin tanmladigi 3 olgudan (1) sonra,
yayinlarda bugline kadar bildiriimis 150 kadar olgu
mevcuttur (1-4). Hastaligin karakteristik 6zellikleri; pos-
taksiyai polidaktili, kisa ekstremiteli cticelik, dis, tirnak
ve sag displazileri ile en sik ostium primum veya sekun-
dum tipi atrial septal defekt olmak Uizere gesitli konjeni-
tal kalp hastaliklandir. Bu &zellikler yaninda multiple
frenula, torasik hipoplazi, mandibular hipoplazi, sindak-
tili, genu valgus, epispadias, sekstiel infantilizm, anor-
mal pulmoner ven déniisl ve persistan vena kava su-
perior gibi daha nadir defektlerde bildirilmistir (1-7).
Hastaligin otozomal resesif gegis gosterdigi bilinmekle
birlikte (1,3,6,7), olusumundaki temel biyokimyasal
defekt ve insidansi bilinmemektedir.
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and reviewed the relevant literature.
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Biz bu makalede tiim ekstremitelerde polidaktili
ve genis primum tipi ASD'si olan bir EvC sendromu ol-
gusunu sunarak yayinlan gézden gegcirdik.

OLGU SUNUMU

27 yasinda bayan hasta nefes darlidi, carpinti,
pamak uclan ve dudaklarda morarma yakinmalanyla
Nisan 1989'da klinigimize basvurdu. Oykiisiinden bu
yakinmalannin ¢ocuklugundan beri zaman zaman
oldugu, ancak son 4-5 yil icinde giderek arttidi, 2-3 kat
merdiven ¢ikabildigi, efor sirasinda batici vasifta gogus
agrlan ve siyanozunun oldugu, yine son 4-5 yildir gece
gelen nefes darliginin ortaya c¢iktigi 6grenildi. Hastanin
0z ve soy gecmisinde romatizmal kalp hastaligi, ailede
benzer hastallk ve anne baba arasinda akraba evliligi
Oykistu mevcut degiidi. Klinigimize basvurdugunda
yapilan fizik incelemede TA: 80/50 mmHg, solunum
takipneik, parmak uclan siyanoze, belirgin vendz dol-
gunluk ve hepatojuguler refli mevcuttu. Kalp
muayenesinde, mezokardiyak ve pulmoner odaklarda
2-3°/6°'den sistolik Ufirim, 2. ses'de sabit ciftlesme;
her iki akciger bazallerinde ince railer ve midklavikular
hatta 4 cm. hepatomegalisi mevcuttu. Hastanin
orofasial ve ekstremite muayenesinde hipoplazik man-
dibula, gingival dizensizlikler ve aksesuar frenula



306

Sekil 1. (A) Hastann ellen.

Sekli I. (B) Hastanin bacaklar.

yaninda, ekstremitelerin distal kisimlarinin  belirgin
sekilde kisa oldugu, dort ekstremitede polidaktilisi
(Sekil 1) ve hafif bir genu valgusunun bulundugu sap-
tandi. Hastanin boyu 148 cm, symphysis pubis-ayak
mesafesi 62 cm., symphysis pubis-bas mesafesi ise
86 cm. idi. Yapillan laboratuar incelemelerinde
hemogram, idrar analizi ve biyokimyasal analizler nor-
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Sekil 2. Tekkardiografik bulgular.

mal sinirlarda idi. Telekardiyografide kalbin global
blylk oldugu, pulmoner konusun belirgin, pulrnoner
vaskularitenin artmis oldugu saptandi (Sekil 2).
Elektrokardiyografide, sol aks sapmasi, sag atrial
dilatasyon, 1. derece AV blok (PR: 028 sn) ve sag
ventrikil hipertrofisi bulgular mevcuttu. Kontrast
ekokardiyografik incelemede, interatrial septumda
primum tipi genis bir atrial septal defekt bulundugu ve
kontrast maddenin sagdan sola gegis gosterdigi
goruldid. Hemodinamik calismada kateterin interatrial
septumun alt kismindan kolayca sol atriuma gectigi ve
oksijen  satlrasyonlarinin  incelenmesinde  atrial
dizeyde sant oldugu, pulmoner arter basincinin 49
mmHg, sag ventrikll basincinin ise 52 mmHg oldugu
saptandi. Ayrica polimetakarpalizm, akromelik clcelik
yaninda normal zeka testi sonuclar alinan hasta, EvC
sendromu tanisi ile izleme alind.

TARTISMA

Elis ve van Creveld tarafindan tanimlanan
kondro-ektodermal displazinin olusumundaki temel
biyokimyasal defekt ve insidansi bilinmemektedir. Has-
taligin gegisi otozomal resesif yolla olmakta, kadin ve
erkekte esit siklikta gorilmektedir (1,3,6,7). Akraba ev-
liliklerinin sik oldugu ABD'nin Pennsylvania eyaletin-
deki Amish populasyonunda * ve Hindistan'in Kerala
bélgesindeki hindu topluluklarinda insidansin yiksek

* (ABD'de 6zellikle Pennsylvania bélgesinde yogunlasmis tutucu bir hiristiyan mezhebi)
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oldugu ve mutant gen tasiyiciliginin % 13'e dek ¢ikabil-
digi bildiriimistir (2,4,6),

Hastalk genellikle yenidogan ddneminde
taninmakla birlikte, buglin prenatal dénemde de
taninmasi mumkindur (8). Yenidogan déneminde ol-
gulann yanya yakin kismi kardiyopulmoner sorunlar
nedeniyle vyitirilirken, ileri yaslara dek yasayan olgular
normal zeka gelisimi gosterirler (4-6). Sundugumuz ol-
guda akraba evililigi 6yklsi mevcut olmadigi gibi
yapllan aile taramasinda herhangi bir kromozomal
defekt veya benzer bir hastalk bulunamamistir.

EvC sendromunun iskelet sistemindeki en
6nemli bulgulan akromelik clicelik ile polidaktilidir
(1,3,5). ileri yaslara dek ulasan olgularda boy uzunlugu
115-150 cm.'ye dek ulasabilir (1,6). Ust ekstremitelerde
polidaktili hemen tim olgularda bulunurken, olgulann
% 10'undan daha az bir kisminda dért ekstremitede bir-
den saptanir (5). ilk raporlarda hastalann gogunda
kapital ve hamat kemiklerde yapisikliklanin bulundugu
bildiriimisse de, bugin 8 ayn tipte karpai kemik
anomalisinin olabilecegi ve karpai kemik flizyonlannin
oldukca nadir oldugu bildiriimektedir (2,9). Ayrica bu
hastalarda polikarpalizm, polimetakarpalizm, genu vai-
gus ve talipes equinvarus gibi cok cesitli iskelet anor-
mallikleri de bildirilmistir (3-5,9), Sunulan olguda boy
uzunlugu 148 cm., dort ekstremitede polidaktili,
polimetakarpalizm ve genu valgus mevcut iken,
polikarpalizm ve diger ekstremite bulgulan sap-
tanamamistir.

Kondro-ektodermal displazili hastalann yaklasim
% 50 sinde ¢esitli kardiyak defektler gorulur (1,5). En
sik gorilen kardiyak lezyonlar ostium primum veya os-
tium sekundum tipi atrial septal defektlerdir (1,3,5,6).
Bu anomaliler yaninda daha nadir olarak ventrikiler
septal defekt, tek ventrikil, atrioventrikiler kanal
defektleri, buyuk arterlerin transpozisyonu, aort
koarktasyonu, patent ductus arteriosus ve total anor-
mal pulmoner ven donlsl gibi bircok kardiyak
anomali de bildirilmistir (3,5). EvC sendromunda sik
gorulen orofasial defektler ise baslica; neonatal digler,
parsiel anodontia, hipodontia, aksesuar frenula ve
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mandibular hipoplazidir ve son iki defekt olgumuzda
saptanmistir.

Burada sundugumuz olgu, kardiyopulmoner
sorunlar nedeniyle bagvurmasi ve ekokardiyografik ve
hemodinamik galismalarla ostium primum tipi AS D
varliginin gésterilmesi yaninda her dort ekstemitede bir-
den polidaktili varliginin gézlenmesi nedeniyle 6zellik
tasimaktadir. Hastada mevcut olan pulmoner hipertan-
siyon ve kalp yetmezIlidi, olgunun ileri bir asamada
basvurdugunu disiindirmektedir.
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