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ardiyofasyokutanöz (KFK) sendrom, karakteristik yüz görünümü,
konjenital kalp defektleri, deri, göz ve sinir sistemi anomalileri ile
birlikte mental retardasyon, büyüme ve gelişme geriliğinin bir ara-

da görüldüğü bir sendromdur. Yapılan genetik çalışmalar ile fenotipik ben-
zerlerinden kesin olarak ayırımı yapılan KFK sendrom, klinik ve
laboratuvar özelliklerinin yanı sıra önemli dermatolojik muayene bulgula-
rı ile de ektodermal anomalilerin görüldüğü sendromların ayırıcı tanısın-
da düşünülmesi gereken nadir, önemli bir klinik tablodur. Bu sunumda KFK
sendrom tanısı alan üç hasta tartışılmaktadır.

Kardiyofasyokutanöz Sendromlu
Üç Olgu Sunumu

ÖÖZZEETT  Kar di yo fas yo ku ta nöz (KFK) sen drom  ka rak te ris tik kra ni o fas yal gö rü nüm, bü yü me ve ge liş -
me ge ri li ği, kon je ni tal kalp has ta lık la rı nın eş lik et ti ği de ri ve saç ano ma li le ri ile bir lik te gö rü len
kon je ni tal bir sen drom dur. KFK sen drom ta nı sı nın ko lay laş tı rıl ma sı için kon je ni tal kalp ano ma li -
le ri ve men tal re tar das yo na eş lik eden ek to der mal ano ma li le rin çe şit li skor la ma la rı ile el de edi len
KFK sen drom in dek si adı ve ri len bir yön tem ge liş ti ril miş tir. Bu su num da KFK sen drom in dek si an -
lam lı bu lu nan üç has ta dis mor fik özel lik le ri, ku ta nöz mu a ye ne ve la bo ra tu var bul gu la rı ile su nul -
mak ta dır. Her üç has ta da sen dro mun en önem li der ma to lo jik özel lik le rin den olan yay gın cilt
ku ru lu ğu, fol li kü ler hi per ke ra to tik pa pül ler, kı rıl gan, kı sa ve sey rek saç lar, kaş ve kir pik ler de hi pot -
ri koz sap tan mış tır. Ba sık bu run, dü şük ku lak, üst göz ka pa ğın da aşa ğı de vi as yon gi bi çar pı cı dis -
mor fik yüz bul gu la rı has ta lar da or tak ola rak göz len miş tir. So nuç ola rak, KFK sen drom de ri ve saç
ano ma li le ri, kon je ni tal kalp has ta lı ğı ve men tal re tar das yon ile ka rak te ri ze olan ve ek to der mal de -
fekt le rin gö rül dü ğü di ğer sen drom lar ile sık ça ka rı şa bi len na dir bir kli nik tab lo dur.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Hi pot ri koz; ik ti yo zis; men tal re tar das yon

AABBSS  TTRRAACCTT  Car di o fa ci o cu ta ne o us (CFC) syndro me is ra re con ge ni tal syndro me with cha rac te ris tic
cra ni o fa ci al ap pe a ran ce, growth, mo tor and men tal re tar da ti on, con ge ni tal he art de fects with ac-
com pan ying skin and ha ir ab nor ma li ti es. An in dex of CFC syndro me has bu ilt by sco ring the ec to -
der mal ano ma li es ac com pan ying con ge ni tal he art de fects and men tal re tar da ti on in or der to ma ke
the di ag no sis ea si er. He re in, three ca ses with sig ni fi cant CFC in dex are pre sen ted with morp ho lo gi -
cal, der ma to lo gi cal and la bo ra tory cha rac te ris tics. All of pa ti ents de mons tra ted the im por tant fe a tu -
res of der ma to lo gi cal ma ni fes ta ti ons of the syndro me which are wi des pre ad xe ro sis, fol li cu lar
hyper ke ra to tic pa pu les; britt le, short, fa ir ha ir and hypot ric ho sis of eyeb row and eye las hes. Dis mor-
p hic fa ci al fe a tu res as dep res sed na sal brid ge, low set ears, down ward de vi a ti on of pal peb ral fis su res
we re ob ser ved. In conc lu si on, CFC syndro me is a ra re cli ni cal en tity which must be tho ught in dif-
fe ren ti al di ag no sis in pa ti ents with car di ac ab nor ma li ti es, men tal-mo tor re tar da ti on with ha ir and cu-
ta ne o us ab nor ma li ti es and can ea sily be con fu sed with ot her syndro mes with ec to der mal de fects. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Hypot ric ho sis; icht hyo sis; men tal re tar da ti on 
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OLGU SU NUM LA RI

OLGU I

Üç ya şın da er kek has ta do ğuş tan be ri mev cut olan
cilt te ku ru luk, kaş la rın ol ma ma sı ve kaş böl ge sin de
kı za rık lık şika ye ti ile getirildi. Eti yo lo ji si ta nım la na -
ma mış men tal mo tor re tar das yon ve pul mo ner ste-
noz se be bi ile ta kip edi len has ta nın der ma to lo jik
mu a ye ne sin de; sey rek, ku ru, in ce ve kı vır cık ya pı da
saç lar, sey rek kir pik ler, ter mi nal kıl göz len me yen
kaş böl ge sin de eri tem ve hi per ke ra to tik pa pül ler
mev cut tu (Resim 1). Alın, kol lar ve göv de de ben zer
özel lik te fol li kü ler hi per ke ra to tik pa pül ler, bi la te ral
plan tar böl ge ler de hi per ke ra toz sap tan dı. Bu bul gu -
la ra ek ola rak üst göz ka pak la rın da aşa ğı de vi as yon
ve bi la te ral epi kan tal kat lan tı; bü yük, ka lın ve dı şa
açı lan ma gös te ren dü şük yer le şim li ku lak lar; kü çük
çe ne ve dü şük ar ka saç çiz gi si iz len di. Has ta ya ule ri -
te ma of ri yo ge nez, ke ra to zis pi la ris ta nı la rı ile bir lik -
te KFK sen drom ta nı sı ko nul du (Resim 2).

VA KA II

İki ya şın da er kek has ta vü cut ta ku ru luk ve ka şın tı
şika yet le ri ile getirildi. Hi po ga mag lo bu li ne mi, ke -
mik ya şın da ge ri lik ve et iyo lo ji si ta nım la na ma mış
men tal mo tor re tar das yon se be bi ile ta kip edi len
has ta nın der ma to lo jik mu a ye ne sin de saç lar açık
renk li, ku ru, sey rek ve in ce ya pı da; kir pik ler sey rek
ola rak iz len di. Kaş lar da ta ma ya kın yok luk sap tan -
dı (Resim 3). Yay gın cilt ku ru lu ğu ve tüm vü cut ta
fol li kü ler hi per ke ra to tik pa pül le ri bu lu nan has ta -
nın fi zik mu a ye ne sin de ro ta tu ar nis tag mus ve pek-
tus eks ka va tum de for mi te si ne üst göz ka pak la rın da
aşa ğı de vi as yon, dı şa açı lan ma gös te ren, ka lın, dü -
şük yer le şim li ku lak lar, yük sek da mak, ba sık bu -
run, uzun fil trum ve siv ri kü çük çe ne eş lik
et mek tey di. Mev cut bul gu lar eş li ğin de has ta ya
KFK sen drom ta nı sı ko nul du (Resim 4).

OLGU II I

Bir ya şın da ki er kek has ta saç lar da sey rek lik ve vü-
cut ta ku ru luk şika yet le ri ile getirildi. Et iyo lo ji si ta-
nım la na ma mış men tal mo tor re tar das yon,
pul mo ner ste noz ve at ri al sep tal de fekt ne de niyle
ta kip edi len has ta nın der ma to lo jik mu a ye ne sin de
saç lar  açık renk li, sey rek ve in ce ya pı da iz len di.

Kaş lar ben zer özel lik gös ter mek tey di (Resim 5).
Tüm vü cut ta yay gın ku ru luk sap tan dı. Fi zik mu a -
ye ne sin de üst göz ka pak la rın da aşa ğı de vi as yon ve
bi la te ral pi to zis; ba sık bu run; dü şük yer le şim li, ka -
lın ve bü yük ku lak lar; kü çük çe ne ve uzun fil trum
göz le nen has ta ya KFK sen drom ta nı sı ko nul du
(Resim 6).

TAR TIŞ MA

KFK sen drom ak ra ba ol ma yan an ne-ba ba ço cuk la -
rın da spo ra dik ola rak ge li şen, kız ve er kek ler de eşit
ola rak gö rü len bir sen drom dur.1 İlk ola rak Rey nolds
ve ark. ta ra fın dan 1986 yı lın da sekiz va ka da ta nım -
lan mış tır.2 Has ta lar da ti pik yüz gö rü nü mü nü oluş-
tu ran ge niş alın, bi tem po ral ba sık lık, hi per te lo rizm,
pi to zis, aşa ğı ya de vi ye pal peb ral fis sür ler, epi kan tal
kat lan tı, kı sa ve ge niş bu run kö kü, de rin fil trum,
kü çük çe ne gi bi dis mor fik fas iyal özel lik ler göz le -
nir. Ku lak me me sin de çiz gi len me ler gö rü le bi lir.
Yüz gö rü nü mü fe no ti pik ben ze ri olan No o nan sen-
dro mun da ki yüz gö rü nü mün den da ha ka ba dır ve
do li ko se fa li da ha sık ola rak gö rül mek te dir.1-3

KFK sen drom lu ol gu lar da en sık göz le nen ku-
ta nöz ano ma li kol lar, ba cak lar ve yüz de gö rü len
fol li kü ler hi per ke ra to tik pa pül ler dir. De ri ge nel -
lik le ku ru dur ve ik ti yo zis gö rü le bi lir. Ek ze ma töz
de ri de ği şik lik le ri, se bo re ik der ma tit ve pal mop -
lan tar hi per ke ra toz göz le ne bi lir. Ol gu la rın %85’in -
de saç lar açık renk li, sey rek, kı rıl gan gö rü nüm-
lü dür ve ya vaş uzar. Ar ka saç çiz gi si dü şük yer le -
şim li dir. Kaş lar çok sey rek tir ve ya oluş ma ya bi lir.1,3

Fe no ti pik bir di ğer ben ze ri olan Cos tel lo sen dro -
mu na pal mop lan tar hi per ke ra toz, ver rü ve tır nak
dis tro fi si eş lik ede bi lir. Cos tel lo sen dro mun da gö-
rü len pal mop lan tar hi per ke ra toz KFK sen dro mun -
da ki nin ak si ne ba sı ya uğ ra ma yan böl ge ler de ol ma sı
ile bu sen drom dan fark lı lık gös ter mek te dir.1

Men tal re tar das yon çok yük sek sık lık la (%80-
94.6) KFK sen dro ma eş lik eder.1,4 Se reb ral at ro fi,
fron tal lob hi pop la zi si, kor pus kal lo zum yok lu ğu
ve ya hi pop la zi si, hid ro se fa li, be yin sa pı at ro fi si, se-
reb ral sul kus ve ba zal sis ter na lar da ge niş le me, se re-
bel lar ver mis hi pop la zi si, hi per re ak tif de rin ten don
ref leks le ri ve hi po to ni bil di ril miş olan nö ro lo jik
ano ma li ler içe ri sin de bu lun mak ta dır.1
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Ol gu la rın %75’in de kar di yak de fekt ler sap tan -
mış tır. Bu ano ma li ler en sık ola rak pul mo ner ste-
noz ar dın dan at riy al sep tal de fekt, ha fif ve şid det li
hi per tro fik kar di yo mi yo pa ti ve mit ral ka pak pro-
lap su su ola rak bil di ril miş tir.1 An cak ikin ci va ka -

mız da su nul du ğu gi bi KFK sen drom ta nı sı di ğer
kli nik bul gu lar des tek le di ğin de kon je ni tal kalp has-
ta lı ğı ol mak sı zın da ko nu la bil mek te dir.

KFK sen drom da göz ile il gi li çe şit li ano ma li ler
de gö rü le bil mek te dir. Bi zim de ikin ci va ka mız da
göz le miş ol du ğu muz nis tag mu sun ya nı  sı ra stra bis -

RESİM 4: Seyrek kaşlar va basık burun kökü.

RESİM 5: Seyrek saç ve kaş, basık burun kökü, düşük yerleşimli kulaklar.

RESİM 6: Aşağı deviye üst göz kapakları, büyük, dışa açılı kulaklar.

RESİM 1: Kaş bölgesinde uleritema ofirogenez ve alında keratozis pilaris.

RESİM 2: İnce, seyrek yapıda saçlar ve düşük yerleşimli büyük kulaklar.

RESİM 3: Büyük, düşük yerleşimli kulaklar, uzun filtrum ve mikrognati.
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mus, ek zot ro pik de vi as yon ve art mış miyo pi in si -
dan sı bil di ri len bo zuk luk lar içe ri sin de yer al mak -
ta dır.5

Fe no ti pik ola rak ol duk ça ben zer lik gös ter di ği
No o nan ve Cos tel lo sen drom la rın dan ay rı la rak doğ -
ru ve pra tik ta nı sal yak la şı mın ya pı la bil me si için
Ka va mu ra ve ark. 82 KFK sen drom lu va ka nın kli nik
özel lik le ri ni göz önü ne ala rak KFK sen drom in dek -
si ni ha zır la mış lar dır. Bu in dek se gö re has ta lar da bu-
lu nan dis mor fik özel lik ler gö rül me sık lı ğı ve ta nı sal
de ğer le ri ne gö re skor lan mış, her has ta için bul gu -
la rın mev cu di ye ti ne gö re el de edi len skor ile KFK
sen drom ta nı sı nın doğ ru lu ğu  he sap lan ma ya ça lı şıl -
mış tır. Bu in dek se gö re KFK sen drom lu has ta la rın
%99’u 6.9-22.5 skor ara lı ğı için de kal mak ta dır. Bi -
zim va ka la rı mız da he sap la nan KFK sen drom in deks
skor la rı sı ra sı  ile 9.8, 10 ve 12.4 ola rak ta nı yı des-
tek ler ara lık ta bu lun muş tur (Tab lo 1).3

An cak KFK sen dro mun tam ola rak ay rı bir kli-
nik an ti te ola rak ka bul edil me si ni sağ la yan sen dro -
ma ne den olan gen le rin ye ni ge ne tik ça lış ma lar ile
ta nım lan mış ol ma sı dır. Bu gen ler RAS- ERK eks-
tra se lü ler sin yal ile re gü le ki naz (RAS-ERK) yo la -

Olgu I Olgu II Olgu III
Saç Kuru + + + 0.148

Seyrek + + + 0.852
İnce + + + 0.453
Kıvırcık + 0.722
Kırık 0.185
Düşük arka saç çizgisi + + + 0.259
Açık renk + + 0.204
Yavaş uzama + 0.167

Kirpik Yok 0.130
Seyrek + + + 0.500

Kaş Yok + + 0.241
Seyrek + 0.426

Göz Hipertelorizm + + 0.463
Fotofobi 0.019
Ekzoftalmus 0.111
Nistagmus + 0.296
Pitozis + 0.519
Epikantal katlantı + 0.593
Aşağı deviye palpebral katlantı + + + 0.611
Strabismus 0.333

Kulak Düşük yerleşim + + + 0.741
Dışa açılanma + + + 0.759
Kalın + + + 0.296
Büyük + + + 0.185
Sağırlık 0.056

Burun Kısa 0.870
Antevert nostril 0.852
Basık burun kökü + + 0.889

Damak Yüksek + 0.537
Geniş 0.019
Dar 0.167
Yarık 0.037

Dişler Çürük + + 0.074
Displastik 0.111

Kraniofasiyal görünüm Uzun filtrum + + 0.389
Belirgin filtrum 0.013
Kısa filtrum 0.019
Mikrognati + + + 0.241
Makrognati 0.019
Rölatif makrosefali 0.778
Bitemporal basıklık - 0.815
Supraorbital hipoplazi 0.667

Boyun Kısa 0.500
Yelelenme 0.407

Deri Folliküler keratozis + + + 0.333
Skar  bırakan folliküler keratozis 0.056
Hemanjiyom 0.241
Hiperelastik deri 0.222
Ekzema 0.259
Komedon 0.019
Seboreik dermatit 0.093
Enfeksiyon 0.019
İktiyozis 0.315
Soyulma 0.093
Hiperkeratoz 0.370
Palmoplantar hiperkeratoz + 0.130
Cafe au lait lekeleri 0.093
Kutis marmorata 0.019
El-ayak tabanında kırışıklık 0.093
Hiperpigmentasyon 0.056

Tırnaklar Distrofi 0.148
Yavaş büyüme 0.037

Nörolojik özellikler Mental retardasyon + + + 0.907
Konuşmada gecikme + + 0.463
Gelişimsel gerilik + + + 0.815
Nöbet 0.148
Hidrosefali 0.093

Diğer Küçük yapı + 0.778
Kemik yaşında gerilik + 0.426
Klinodaktili 0.074
Kubitus valgus 0.167
Eklemlerde hiperekstansiyon 0.130
Pektus ekskavatum + 0.278
Hipertonik 0.037
Hipotonik 0.278
Fıtık 0.185
Kriptorşidizm 0.435
Splenomegali 0.148
Hepatomegali 0.093
Konjenital kalp hastalığı + + 0.778

Toplam  skor 9.8 10 12.4

TABLO 1: KFK sendrom indeksi ve vakalarımıza ait
klinik özelliklerin KFK sendrom indeksine göre dağılımı.

KFK: Kardiyofasyokutanöz.

Özellikler KFK sendrom Noonan sendromu Costello sendromu

BAŞ + + +

Makrosefali + + +

Dolikosefali + + +

KAŞ

Kaşların olmaması + - -

YÜZ

Bitozis + + +

Hipertelorizm + + -

Aşağı deviye palpebral katlantı + + +

Kulak memesinde çizgilenme + - -

Basık burun kökü + - +

Derin filtrum + + -

DERİ

Keratozis pilaris + - -

Papillom - - +

Akantozis nigrikans + - +

Hemanjiyom + - -

Bigmente nevus + + -

Cafe au lait lekeleri + + -

RAS-ERK Yolağında BRAF PTPN11 HRAS

Gösterilmiş Olan KRAS KRAS

Gen Mutasyonu MEK1

MEK2

TABLO 2: KFK sendrom ve fenotipik benzerlerinin
tanımlanmış olan farklılıkları.

KFK: Kardiyofasyokutanöz.
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ğın da bu lu nan BRAF, MEK1 ve MEK2 gen le ri dir.4,6

Ge ne tik ola rak ya pı lan bu ay ırım ile de KFK sen-
dro mun fe no ti pik ben zer le ri olan No o nan ve Cos-
tel lo sen drom la rı ile olan ben zer li ği açık lan mış tır.
As lın da fe no ti pik ben zer le ri olan ve da ha ön ce bu
grup has ta lık la rın bir alt var yan tı ola rak ka bul edi-
len KFK sen dro mu na ne den olan gen le rin ay nı yo-
lak ta ol du ğu ve bu yo lak ta yer alan fark lı gen le rin
mu tas yon la rı ile ay nı pro te in ürün le rin bo zuk luk -

la rı nın ben zer fe no ti pin oluş ma sı na ne den ol du ğu
dü şü nül mek te dir (Tab lo 2).1

SO NUÇ
KFK sen drom, dis mor fik fasi yal ano ma li ler, ti pik
de ri ve saç ano ma li le ri nin eş lik et ti ği, men tal mo -
tor re tar das yon lu ve kon je ni tal kalp de fekt li has ta -
lar da dü şü nül me si ge re ken ve eti yo lo ji si ye ni
ay dın la tıl mış olan bir sen drom dur.
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