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Apert Sendromu ve Atriyal Septal Defekt Birlikteligi

Association between Apert Syndrome and Atrial Septal Defect
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6z

Apert sendromu kraniyosinostoz, ylziin orta kisminda hipoplazi, el ve ayaklarda simetrik sindaktili ve degisen derecelerde mental retardasyon
ve konjenital kalp defektleri ile karakterize nadir bir bozukluktur. Kalitim sekli otozomal dominant olmakla birlikte olgularin ¢cogunu yeni mu-
tasyonlar olusturur. Bu yazida atriyal septal defektli bir Apert sendromu olgusunu, eslik eden olasi dogumsal kalp defektleri agisindan ayrintili

incelemeyi vurgulamak amaciyla sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: Apert sendromu, yenidogan, atriyal septal defekt

ABSTRACT

Apert syndrome, craniosynostosis, mid-face hypoplasia, symmetric syndactyly of the hands and feet, and varying degrees of mental retarda-
tion, and is characterized by congenital heart defects. Although the mode of inheritance is autosomal dominant, it creates new mutations in the
majority of cases. In this study, an atrial septal defect cases of Apert syndrome, concomitant potential for congenital heart defects, in order to

emphasize further investigation, we were willing to offer.
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GiRiS

Apert sendromu nadir gérllen konjenital bir anomalidir. Oto-
zomal dominant kalitimdir. 10. kromozomda yer alan fibroblast
blyime faktdrl reseptdr geninin mutasyonu sonucu gelisir.
Olgularn ¢cogunda aile dykisi yoktur ve sporadik mutasyonlar
gosterilmistir. Progresif kutandz ve kemik sindaktili, midfasiyal
hipoplazi ve kraniyosinostozis en karakteristik 6zelliklerindendir
(1). Cesitli kardiyovaskdler sistem anomalileri Apert sendromuna
eslik edebilir (2). Tani; klinik, radyolojik ve genetik degerlendirme
ile konulur.

Bu yazida, nadir gorilen olguyu, literatliri gdzden gecirmek ve
eslik edebilecek kardiyovaskiler anomaliler agisindan ayrintili de-
Jerlendirmeyi bir kez daha hatirlatmak amaciyla sunduk.

OLGU SUNUMU

Otuz yedi yasindaki annenin 4. gebeliginden, miadinda, sezar-
yan ile 4050 gr adirhginda dodan erkek bebek, solunum sikintisi
nedeniyle yenidodan servisimizde yatirildi. Ozgecmisinden baba
yasinin 40 oldugu, anne ve baba arasinda akrabalik olmadig, di-
Jer Ug kardesinin sagdlikli oldugu ve ailede sendromik bireyin ol-
madigi 6grenildi. Hastanin dakika solunum sayisi: 60/dakika, kalp
tepe atimi: 140/dakika, tansiyon arteriyel: 60/40 mmHg idi. Fizik
muayenesinde akrosefali, ylksek belirgin alin, burun koki basik-
lig1, gaga burun, hipertelorizm, her iki gdzde propitozis, gdzlerin
lateral kenarinin asadi deviasyonu, bilateral disik yerlesimli ku-

Yazisma Adresi / Address for Correspondence: Dr. Silleyman Salman,
E-posta: ssalman8640@yahoo.com

laklar, bifid uvula ve her iki el ve ayakta komplet sindaktilisi dikkati
cekiyordu (Resim 1-4). Bas gevresi: 39 cm (97p), boy: 50 cm (50p),
kilo: 4050 gr (97p) idi. On fontanel 2 x 1, arka fontanel 1 x 1 cm
acikliktaydi. Pulmoner odakta duyulan 1I/VI sistolik Gflrimu tes-
pit edildi. Laboratuvar degderleri normal sinirlardaydi. Ekokardi-
yografisinde atriyal septumda sekundum, 5 x 6 mm defekt tespit
edildi. Urogenital sistem ve batin muayenesi normaldi. Servikal
vertebralar arasinda flzyon izlenmedi. Direkt kafa grafisinde kra-
niyal on arka cap azalmis, burun kéki basik ve oksipital kemik-
te dlzlesme izlendi. Transfontonel ultrasonografisinde lglnc
ventrikilde dilatasyon izlendi. Batin ultrasonografisinde patoloji
goézlenmedi. On segment ve fundus muayenesi normaldi. Anne
sUtl ile beslenen hasta, yatiginin dérdiinci giiniinde, genel du-
rumunun iyi, vital bulgularinin stabil seyretmesi lUzerine ayaktan
poliklinik takipleri planlanarak taburcu edildi. Hasta plastik ve re-
konstriktif cerrahi, cocuk néroloji ve ¢ocuk kardiyoloji bélimleri
tarafindan ortaklasa olarak takip edilmektedir.

TARTISMA

Ik kez Apert tarafindan 1906 yilinda tanimlanan bu sendrom
kraniosinostozlar icinde nadir goérilir (1). Hastalann %90 indan
fazlasinda FGFR reseptdr geninde mutasyon saptanmigtir. Diger
bazi adir iskelet displazilerinde de bu reseptérde mutasyonlar
tarif edilmigtir. Olgularin ¢odu sporadik olup bu olgularda ileri
baba yasi dnemli rol oynar. Tolarova ve ark. (3) 10 yillik zaman
icinde yaptiklan bir calismada, 53 Apert sendromlu vakanin or-
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talama baba yagini 34,1+6,2 yas olarak bulmusglardir. 57 vakalik
bir calismada, yeni mutasyon olarak degerlendirilen hastalarda,
mutasyonlarin timinin babalardan kaynaklandigi gosterilmistir
(4).. Olgumuzun baba yasi da 40 idi ve literatirle uyumluydu, an-

cak hastamlz?la genetik. inceleme yapilamadigindan ngorilen  dirilen tiim olgularda saptanan g6z bulgulandir. Bazi olgularda
mutasyonu gésteremedik. hipokampal anomaliler ve progresif hidrosefali rapor edilmistir.

Bu sendromun en belirgin klinik bulgulan kafa kemikleri anoma- Serebellar, giral, kortikal defekter, lizensefali, korpus kallozum hi-
lileri ile el ve ayaklarda simetrik sindaktilidir (5). Kranial sitiirlerin ~ Poplazi ya da agenezisi tanimlanmistir. Hastamizda literatirdeki
zamanindan erken kapanmasi nedeniyle, kafatasinin biiyime- olgularla uyumlu olacak sekilde genis ytliz, diiz oksiput, kranio-
si kapanan siitiiriin aksina dik olarak durur. Bunun sonucunda, sinositoz, burun kékiinde basiklik, kulaklarda distklik, ylksek
beynin biyiimesi ile kafatasi icinde artan basing ve sonrasinda  damak ve hipertelérizm tespit edildi (7, 8). Servikal flizyon %68
da gérme anomalileri, hidrosefali ve mental retardasyon gibi oraninda gérilebilmektedir. Hastamizin servikal vertebra grafisi
komplikasyonlar gelisebilir (6). Hipertelorizm ve ekzoftalmus, bil-  normal olarak degderlendirildi (9). Apert sendromunda simetrik
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sindaktili gorilir ve en sik iki, G¢ ve dérdiincli parmaklar arasin-
dadir, bir ve besinci parmaklar genellikle serbesttir. ikinci siklikta
bas parmak hari¢ diger parmaklarda flizyon olmasidir (10). Has-
tamizin tum ekstremitelerinde total sindaktili vardi (Resim 1, 2).

Prenatal tani temel olarak ultrasonografi ile kraniosinostoz ve sin-
daktilinin gosterilmesi ile konulur. Bulgularnn gérildigu gebelik
yasl dediskenlik géstermekte ve en erken1é. hafta olmak Gzere
32. haftaya kadar uzayabilmektedir (11). Hastamizin prenatal ta-
kiplerinde apert sendromu lehine bulgu saptanamamisti.

Cohen ve Kreiborg (2) Apert sendromlu 136 hasta da i¢ organ
anomalilerini aragtirmiglardir. Fallot tetralojisi ve ventrikiler septal
defektten olugan kardiyovaskiler anomalileri %10 oraninda bul-
muslardir. Quinteno-Rivera ve ark. (11) yaptiklan ¢alismada ASD,
VSD ve PDA'nin Apert sendromlu olgularda sik rastlanan defektler
oldugunu ve konjenital kalp hastaliklarinin eslik ettigi olgularda er-
ken mortalitenin gordldiguni tespit etmiglerdir. Yine 2009 yilinda
Demirpence ve ark. (12) yayinladiklan VSD'nin eslik ettigi Apert
sendromlu bir olgu da, bizim olgumuzu destekler nitelikteydi.

SONUC

Trizomiler kadar sik olmasa da, Apert sendromunda da dogumsal
kalp defektleri saptanabilmektedir. Bu nedenle, Apert sendromu
dusunilen olgularin, kardiyak anomaliler agisindan ayrintili de-
Jerlendirmesi gerektigini bir kez daha hatirlatmak istedik.
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