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Cornelia De Lange Sendromlu Bir Olguda Ektrodaktili:
Olgu Sunumu

Ectrodactyly With A Case Of Cornelia De Lange Syndrome:
Case Report
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Selcuk Universitesi, Meram T Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD., Konya

OZET: Cornelia de Lange sendromu (CDL) karakteristik
yiiz Ozellikleri prenatal ve postnatal biiylime geriligi,
mental retardasyon ile karakterizedir. Fasiyal ozellikleri
(synophrys, uzun kirpikler ve kaslar ) muhtemel dogru ta-
niy1 koymaya yardimei olur. Klinigimize getirilen bir ay-
ik dismorfik yiiz 6zellikleri olan CDL sendromlu bir kiz
¢ocugu olgu olarak sunuldu. Klasik CDL sendromuna
farkli olarak olguda sag elde ektrodaktili, sol elde basit
sindaktili vardi. Bu ¢alismada CDL sendromunun klinik
ozellikleri ile olgumuzdaki bulgular literatiir esliginde
gozden gegirildi.

Anahtar Kelimeler: Ektrodaktili, Cornelia de Lange

ABSTRACT: The Cornelia de Lange syndrome (CDL) is
recognized on the basis of characteristic facies in
association with prenatal and postnatal growth retardation
and mental retardation. Facial abnormalities most likely to
lead to a diagnosis are hypertrichosis, and bushy
eyebrows.

A one month old female with the dismorphic features of
Cornelia de Lange syndrome presented to our clinic. The
case had simple syndactyly in the left hand, and
ectrodactyly of the right hand, which was differed from
the classical presentation of CDL syndrome. In this report,
clinical features of CDL syndrome reviewed in the light of
current literature with the unique features of ectrodactyly
of the right hand in the present case.

Key Words: Ectrodactyly, Cornelia de Lange

GIRiS

Cornelia de Lange Sendromu (CDL) bir ¢ok
sistemi tutan konjenital anomalilerle karakterize bii-
ylime gelisme geriligi, mental retardasyon veya 6g-
renme gii¢liigii, fasial dismorfizm, el anomalileri ve
multipl organ defektleri ile birlikte olan nadir
malformasyon sendromlarimdandir (1). Tahmini ola-
rak 40000°de 1 siklikla goriilmektedir. Ayni zaman-
da Brachmann de Lange Sendromu olarakta adlandi-
rilmaktadir (2). Hastaligin karakteristik yiiz 6zellik-
leri tan1 igin 6nemlidir. Bunlar synophrys, orbital ar-
kin derin yerlesimli olmasi, uzun kirpikler, biyiik
kulak, uzun anterior veya posterior sa¢ ¢izgisi, uzun
filtrum, antevert burun delikleri, kii¢iik ve kiint bu-
run, ince dudaklar, agiz agisimin igeri doniik olmasi-
dir. Ayrica yaygin veya bolgesel hirsutizm, el ano-
malileri, santral sinir sistemi, kas-iskelet sistemi,
gastrointestinal sistem, kraniofasial ve bir¢ok organ
sisteminde malformasyonlar klinik tanisal 6zellikle-
rindendir (3).
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Olgularin ¢ogunun sporadik oldugu bilinmesine
ragmen birka¢ yayinda otozomal dominant kalitim
gosterdigi de bildirilmistir. Cornelia de Lange send-
romu cohesin kompleksinin bir komponentini kod-
layan NIPBL genindeki mutasyon sonucunda mey-
dana gelebilir. Bu mutasyon Cornelia de Lange
sendromlu hastalarin yaklagik yarisinda bildirilmis-
tir. Bu sendromun X gegisli formu cohesin komplek-
sinin bir komponentini kodlayan SMC1L1 genindeki
mutasyon sonucu da olabilir. Cornelia de Lange
sendromun hafif bir formu ise cohesin kompleksinin
diger bir komponentini kodlayan SMC3 genindeki
mutasyon ile iligkilendirilmektedir (4).

OLGU SUNUMU

Bir aylik kiz hasta gelisme geriligi, dismorfik
yiliz gorliniimii nedeniyle dogum ve ¢ocuk hastane-
sinden refere edildi. Hastanin kilosu 1600 gr, boyu
44 cm, bas ¢evresi 30 cm (%3 persentilin altinda)
idi. Hasta oral yolla beslenemediginden nazogastrik
sonda takildi. Yapilan dismorfik muayenede
synophrys, propitozis, uzun kirpikler, uzun anterior
ve posterior sa¢ ¢izgisi, uzun filtrum, antevert burun
delikleri, derin yerlesimli orbital ark, ince dudaklar,
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kulak ve viicutta killanma, mikrognati, diisiik kulak,
ektrodaktili ve sindaktili bulgulari tespit edildi (Sekil
1). Fizik muayenesinde kan basinci, nabiz, dinle-
mekle akciger sesleri normaldi. Gastrointestinal mu-
ayenede karaciger ve dalak palpabl degildi. Labora-
tuar bulgular1 normal olarak degerlendirildi. Hasta-
nin ¢ekilen kranial Manyetik Rezenans Goriintiileme
tetkikinde herhangi bir bulgunun olmadig1 gozlendi.
Yapilan batin ultrasonografi incelemesinde karaciger
ve dalak normal biiyiikliikte oldugu, bobrekte her-
hangi bir anormalligin olmadig bildirildi. Ellerin
detayli fiziksel ve radyolojik incelemesinde sag elde
ektrodaktili, single palmar crease ve ellerde rediiksi-
yon deformitesi oldugu belirlendi (Sekil 2-3). Sol
elde ise ikinci ve Uiglincii parmaklar arasinda yumu-
sak dokuyu tutan sindaktili saptandi.

Sekil 1. Cornelia de Lange Sendromlu Olgunun Tipik Yiiz
Goriintimti.

Bu bulgular 15181inda hastada Cornelia de Lange
(CDL) sendromu oldugu diisiiniildii.

Hastanin aile dykiisiine bakildiginda herhangi
bir akrabalik iliskisiolmadigi, aile agacinda ailenin
ilk ¢ocugu oldugu saptandi. Tiim aile agaci1 incelen-
diginde bu hastaliga 6zgii olabilecek herhangi bir
bulgu bulunmadigindan, sporadik bir olgu olarak
kabul edildi (Sekil 4). Aileye hastalikla ilgili genetik
danisma verildi ve gerekli onam formu alind1.

TARTISMA

CDL sendromu tipik yiiz goriiniimii ve degisik
sistemleri tutan konjenital anomalilerle giden
prenatal ve postnatal gelisme geriligi psikomotor ge-
cikme ve davranigsal problemleri olan ve {ist
ekstremite malformasyonlariyla karakterize bir has-
talik tablosudur (5).
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Sekil 2-3. Hastanin Sag Elinde Ektrodactyly ve Radyolo-
jik Goriiniimi

Literatiirde ¢ok ciddi formdan, hafif forma ka-
dar degisik spektrumda olgular bildirilmistir (6). En
biiyiik tan1 6zelligi spesifik yiiz bulgularinin olmasi-
dir. Bunlar synophrys, uzun kirpikler, uzun anterior
veya posterior sag¢ ¢izgisi, uzun filtrum, antevert bu-
run delikleri, kii¢lik ve kiint burun, basik burun ko-
kii, orbital arkin derin yerlesimli olmasi, ince dudak-
lar, ag1z agisinin i¢eri doniik olmasi, disiik kulaklar
ve generalize veya bdlgesel hirsutizmdir. Bunun ya-
ni1 sira hastalarda ciddi gelisme geriligi bulunur. Ay-
rica ellerde spesifik anomaliler hastalarin bir kis-
minda gosterilmistir (7). Tipik bulgularinin yan1 sira
literatiirde yarik damak, hiatus hernisi, hiatal
diafragmatik herni, pilor stenozu, 6zefagus anomali-
si, kolon anormallikleri gibi farkli anomalilerin ola-
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bilecegi bildirilmistir (8). Bizim olgumuzda tipik
yiiz bulgular1 olarak; synophrys, uzun i¢e doniik kir-
pikler, uzun anterior ve posterior sa¢ ¢izgisi, uzun
filtrum, antevert burun delikleri, kiigiik burun,
deprese burun kopriisii, orbital arkin derin yerlegimli
olmasi, ince dudaklar, agiz agisinin igeri doniik ol-
mast ve biiyiik kulak mevcuttu. Literatiirde sik ol-
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mamasina  ragmen  hastamizin  sag elinde
ektrodaktili, sol elinde de basit sindaktili mevcuttu.
Genetik olarak yapilan pedigri incelemesinde her-
hangi bir kaliim kalibina dahil edilemedi. Olgu
sporadik bir olgu olarak diisiiniildii. Literatiirde de
olgularin ¢ogunlugunun sporadik oldugunun bildi-
rilmesi bu durumla uyumlu oldugu gézlendi (2).
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Sekil 4. Hastanin Pedigrisi

Bunun yani sira literatiirdeki olgularin ¢ok az
bir kisminda kromozomal anomaliler de bildirilmis-
tir (9). Bu nedenle bizim olgumuzda kromozom ana-
lizi yapilmisg olup, kromozom kurulusu 46, XX ola-
rak saptandi.

Son zamanlarda NIPBL genindeki mutasyonla-
rin bu hastalikla iligkili olduguna dair yaymlar bu-
lunmaktadir. Ancak olgularin %39-%56’sinda bu
mutasyon tanimlanmugtir (10).

Sonug olarak nadir goriilen bu sendrom ile ilgili
olarak, yeni bir olgunun sunumuyla literatiire katki
saglanmast amaglanmustir.
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