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GİRİŞ

Apert sendromu nadir görülen konjenital bir anomalidir. Oto-
zomal dominant kalıtımdır. 10. kromozomda yer alan fibroblast 
büyüme faktörü reseptör geninin mutasyonu sonucu gelişir. 
Olguların çoğunda aile öyküsü yoktur ve sporadik mutasyonlar 
gösterilmiştir. Progresif kutanöz ve kemik sindaktili, midfasiyal 
hipoplazi ve kraniyosinostozis en karakteristik özelliklerindendir 
(1). Çeşitli kardiyovasküler sistem anomalileri Apert sendromuna 
eşlik edebilir (2). Tanı; klinik, radyolojik ve genetik değerlendirme 
ile konulur.

Bu yazıda, nadir görülen olguyu, literatürü gözden geçirmek ve 
eşlik edebilecek kardiyovasküler anomaliler açısından ayrıntılı de-
ğerlendirmeyi bir kez daha hatırlatmak amacıyla sunduk.

OLGU SUNUMU

Otuz yedi yaşındaki annenin 4. gebeliğinden, miadında, sezar-
yan ile 4050 gr ağırlığında doğan erkek bebek, solunum sıkıntısı 
nedeniyle yenidoğan servisimizde yatırıldı. Özgeçmişinden baba 
yaşının 40 olduğu, anne ve baba arasında akrabalık olmadığı, di-
ğer üç kardeşinin sağlıklı olduğu ve ailede sendromik bireyin ol-
madığı öğrenildi. Hastanın dakika solunum sayısı: 60/dakika, kalp 
tepe atımı: 140/dakika, tansiyon arteriyel: 60/40 mmHg idi. Fizik 
muayenesinde akrosefali, yüksek belirgin alın, burun kökü basık-
lığı, gaga burun, hipertelorizm, her iki gözde propitozis, gözlerin 
lateral kenarının aşağı deviasyonu, bilateral düşük yerleşimli ku-

laklar, bifid uvula ve her iki el ve ayakta komplet sindaktilisi dikkati 
çekiyordu (Resim 1-4). Baş çevresi: 39 cm (97p), boy: 50 cm (50p), 
kilo: 4050 gr (97p) idi. Ön fontanel 2 x 1, arka fontanel 1 x 1 cm 
açıklıktaydı. Pulmoner odakta duyulan II/VI sistolik üfürümü tes-
pit edildi. Laboratuvar değerleri normal sınırlardaydı. Ekokardi-
yografisinde atriyal septumda sekundum, 5 x 6 mm defekt tespit 
edildi. Ürogenital sistem ve batın muayenesi normaldi. Servikal 
vertebralar arasında füzyon izlenmedi. Direkt kafa grafisinde kra-
niyal ön arka çap azalmış, burun kökü basık ve oksipital kemik-
te düzleşme izlendi. Transfontonel ultrasonografisinde üçüncü 
ventrikülde dilatasyon izlendi. Batın ultrasonografisinde patoloji 
gözlenmedi. Ön segment ve fundus muayenesi normaldi. Anne 
sütü ile beslenen hasta, yatışının dördüncü gününde, genel du-
rumunun iyi, vital bulgularının stabil seyretmesi üzerine ayaktan 
poliklinik takipleri planlanarak taburcu edildi. Hasta plastik ve re-
konstrüktif cerrahi, çocuk nöroloji ve çocuk kardiyoloji bölümleri 
tarafından ortaklaşa olarak takip edilmektedir.

TARTIŞMA

İlk kez Apert tarafından 1906 yılında tanımlanan bu sendrom 
kraniosinostozlar içinde nadir görülür (1). Hastaların %90’ından 
fazlasında FGFR reseptör geninde mutasyon saptanmıştır. Diğer 
bazı ağır iskelet displazilerinde de bu reseptörde mutasyonlar 
tarif edilmiştir. Olguların çoğu sporadik olup bu olgularda ileri 
baba yaşı önemli rol oynar. Tolarova ve ark. (3) 10 yıllık zaman 
içinde yaptıkları bir çalışmada, 53 Apert sendromlu vakanın or-

ÖZ

Apert sendromu kraniyosinostoz, yüzün orta kısmında hipoplazi, el ve ayaklarda simetrik sindaktili ve değişen derecelerde mental retardasyon 
ve konjenital kalp defektleri ile karakterize nadir bir bozukluktur. Kalıtım şekli otozomal dominant olmakla birlikte olguların çoğunu yeni mu-
tasyonlar oluşturur. Bu yazıda atriyal septal defektli bir Apert sendromu olgusunu, eşlik eden olası doğumsal kalp defektleri açısından ayrıntılı 
incelemeyi vurgulamak amacıyla sunmak istedik. 

Anahtar Kelimeler: Apert sendromu, yenidoğan, 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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talama baba yaşını 34,1±6,2 yaş olarak bulmuşlardır. 57 vakalık 
bir çalışmada, yeni mutasyon olarak değerlendirilen hastalarda, 
mutasyonların tümünün babalardan kaynaklandığı gösterilmiştir 
(4).. Olgumuzun baba yaşı da 40 idi ve literatürle uyumluydu, an-
cak hastamızda genetik inceleme yapılamadığından öngörülen 
mutasyonu gösteremedik. 

Bu sendromun en belirgin klinik bulguları kafa kemikleri anoma-
lileri ile el ve ayaklarda simetrik sindaktilidir (5). Kranial sütürlerin 
zamanından erken kapanması nedeniyle, kafatasının büyüme-
si kapanan sütürün aksına dik olarak durur. Bunun sonucunda, 
beynin büyümesi ile kafatası içinde artan basınç ve sonrasında 
da görme anomalileri, hidrosefali ve mental retardasyon gibi 
komplikasyonlar gelişebilir (6). Hipertelorizm ve ekzoftalmus, bil-

dirilen tüm olgularda saptanan göz bulgularıdır. Bazı olgularda 
hipokampal anomaliler ve progresif hidrosefali rapor edilmiştir. 
Serebellar, giral, kortikal defekter, lizensefali, korpus kallozum hi-
poplazi ya da agenezisi tanımlanmıştır. Hastamızda literatürdeki 
olgularla uyumlu olacak şekilde geniş yüz, düz oksiput, kranio-
sinositoz, burun kökünde basıklık, kulaklarda düşüklük, yüksek 
damak ve hipertelörizm tespit edildi (7, 8). Servikal füzyon %68 
oranında görülebilmektedir. Hastamızın servikal vertebra grafisi 
normal olarak değerlendirildi (9). Apert sendromunda simetrik 

Resim 1. Akrosefali

Resim 2. Yüksek belirgin alın, burun kökü basıklığı

Resim 4. Her iki el ve ayakta komplet sindaktilisi

Resim 3. Her iki el ve ayakta komplet sindaktilisi
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sindaktili görülür ve en sık iki, üç ve dördüncü parmaklar arasın-
dadır, bir ve beşinci parmaklar genellikle serbesttir. İkinci sıklıkta 
baş parmak hariç diğer parmaklarda füzyon olmasıdır (10). Has-
tamızın tüm ekstremitelerinde total sindaktili vardı (Resim 1, 2).

Prenatal tanı temel olarak ultrasonografi ile kraniosinostoz ve sin-
daktilinin gösterilmesi ile konulur. Bulguların görüldüğü gebelik 
yaşı değişkenlik göstermekte ve en erken16. hafta olmak üzere 
32. haftaya kadar uzayabilmektedir (11). Hastamızın prenatal ta-
kiplerinde apert sendromu lehine bulgu saptanamamıştı.

Cohen ve Kreiborg (2) Apert sendromlu 136 hasta da iç organ 
anomalilerini araştırmışlardır. Fallot tetralojisi ve ventriküler septal 
defektten oluşan kardiyovasküler anomalileri %10 oranında bul-
muşlardır. Quinteno-Rivera ve ark. (11) yaptıkları çalışmada ASD, 
VSD ve PDA’nın Apert sendromlu olgularda sık rastlanan defektler 
olduğunu ve konjenital kalp hastalıklarının eşlik ettiği olgularda er-
ken mortalitenin görüldüğünü tespit etmişlerdir. Yine 2009 yılında 
Demirpençe ve ark. (12) yayınladıkları VSD’nin eşlik ettiği Apert 
sendromlu bir olgu da, bizim olgumuzu destekler nitelikteydi.

SONUÇ

Trizomiler kadar sık olmasa da, Apert sendromunda da doğumsal 
kalp defektleri saptanabilmektedir. Bu nedenle, Apert sendromu 
düşünülen olguların, kardiyak anomaliler açısından ayrıntılı de-
ğerlendirmesi gerektiğini bir kez daha hatırlatmak istedik. 
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