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OZET

Roberts/SC fokomeli sendromu nadir goriilen, prenatal ve postnatal biytime
geriligi, mikrosefali, kraniyofasiyal anomaliler, mental retardasyon ve siddeti
degisen derecelerde tetrafokomeli ile kararakterize otozomal resesif gegis
gosteren kalitsal bir hastaliktir. Sendrom 8p21,1 kromozomu tizerinde ESCO2
gen mutasyonu sonucu olugmaktadir. Otuz sekizinci gebelik haftasinda normal
vajinal yol ile 2100 gram olarak dogan olgu, adir tetra ameli diginda intrauterin
biytime geriligi, mikrosefali, kapiller hemanjiom, ala nasi hipoplazisi,
hipertelorizm, mikrognati, kulaklarda lobul yoklugu, genis fallus ve kuskulu
genitalya bulgulanni tasiyordu. Bu olgu, nadir gériilen ancak rekiirrens
riski yiksek ve antenatal tanisi gebeligin erken haftalarinda mtimkiin olan
Roberts/SC phocomelia sendromuna dikkat gekmek icin sunuldu. The Journal
of Pediatric Research 2014;1(3):167-9

Anahtar Kelimeler: Roberts sendromu, SC fokomeli sendromu, tetra-ameli

Giris

Roberts/SC fokomeli sendromu nadir gorilen, prenatal
ve postnatal blylme geriligi, mikrosefali, kraniyofasiyal
anomaliler, mental retardasyon ve siddeti degisen derecelerde
tetrafokomeli ile kararakterize otozomal resesif gecis

ABSTRACT

Roberts/SC phocomelia syndrome is a rare, autosomal recessive syndrome
that results from a mutation of the ESCO2 gene on 8p21.1 and is characterised
by prenatal and postnatal growth retardation, microcephaly, craniofacial
anomalies, mental retardation, and tetraphocomelia in varying degrees of
severity. A 38-week-gestation neonate weighing 2100 g was born by vaginal
delivery and demonstrated the evidence of tetra-amelia, intrauterine growth
retardation, microcephaly, midfacial capillary hemangioma, hypoplastic nasal
alae, hypertelorism, micrognathia, malformed ears with absent lobules, large
phallus and ambiguous genitalia. This case report was presented to draw
attention to the Roberts/SC phocomelia syndrome which is seen rarely, has
high risk of reccurence and prenatal diagnosis of syndrome may be possible in
the early gestational weeks. The Journal of Pedliatric Research 2014;1(3):167-9
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gosteren kalitsal bir hastaliktir (1). Talidomid embriyopatisinde
gortlen extremite defektlerine benzerligi nedeni ile
"Pseudothalidomide sendromu’’ olarakta adlandirilmaktadir
(2). Sendrom 8p21,1 kromozomu Uzerinde ESCO2 gen
mutasyonu sonucu olusmaktadir (3). Bu olgu, cok nadir
gorllmesi ve agir tetra-amelisi olmasi nedeni ile Roberts/SC
fokomeli sendromuna dikkat cekmek igin sunulmustur.
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Olgu Sunumu

Yirmi bes yasindaki annenin ilk gebeliginden, 38. gebelik
haftasinda normal spontan vajinal yol ile 2100 gram dogan
olgu ekstremitelerin yoklugu nedeni ile ileri inceleme icin
yenidogan servisine yatirildi. Oykiistinde aralarinda akrabalik
bulunmayan anne-babanin Suriye'den iltica ettigi 6grenildi.
Gebeliginde takipsiz olan annenin prenatal dykistnde 6zellik
yoktu. Gebeliginde ayrica ilag kullanma ve enfeksiyon gecirme
OyklUsUnin de olmadigi 6grenildi.

Fizik muayenesinde bas cevresi 32 cm (<3 percentile),
boy 32 cm olarak saptandi. Dort ekstremitesi de olmayan
olgunun Ust extremitelerde parmak benzeri kalinti mevcuttu
(Resim 1a, 1b). Mikrosefali, glabella Uzerinde 2x1 cm
kapiller hemanjiom, burun kékl basikhgl, ala nasi hipoplazisi,
hipertelorizm, mikrognati, kulaklarda lobul yoklugu (Resim
1c), genis fallusu olan kuskulu genitalyasi mevcuttu (Resim
1d). Hastanin hemogram ve biyokimya parametrelerini iceren
laboratuvar degerleri normal araliklarda bulundu. Transfontanel
ve tim batin ultrasonografisi (38x10 mm boyutunda uterus
gorilirken overler degerlendirilemedi) normal olan olgunun
ekokardiyografisinde sekundum atriyal septal defekt saptandi.
Hastanin X-ray goérintistnde pelvis kemiklerinin hipoplazik
oldugu gorildi (Resim 2). Kromozom analizi normal (46, XX)
olarak geldi.

Genel durumu iyi, solunum sikintisi olmayan olgu oral
aliminin da iyi olmasi nedeni ile postnatal 5. gliniinde taburcu
edildi. Daha sonra olgunun 10 aylikken bronkopn&moni
nedeni ile kaybedildigi 6grenildi.

Resim 1b

Resim 1. a. b. Tetra-ameli gérinimd e. Kulakta lobul yoklugu
gorinima d. Kuskulu genitalya gorinimi
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Tartisma

ik kez 1919 yilinda Roberts (1) tarafindan tanimlanan
Roberts sendromu, tetrafokomeli, kraniofasiyal anomaliler,
blylme geriligi, kardiyak ve renal anomalilerle karakterize
otozomal resesif gegisli kalitsal bir hastalktir. Fokomeli
gorinimU genellikle el ve ayaklar normal, uzun kemik ve
ekstremitelerin etkilenmesi seklindedir. Agir durumlarda el ve
ayaklar direkt gévdeden ¢ikabilmektedir.

Herman ve ark. (2) 1969 yilinda soyadlari 'S” ve "“C"
ile baslayan iki ailede tanimladigi SC fokomeli sendromu
ise fokomeli, fleksiyon kontraktlrl, yiz ve alinda kapiller
hemanjiom, kulak ve burun kartilaj hipoplazisi, mikrognati,
bulanik kornea, biylime geriligi ve mental retardasyon ile
giden otozomal resesif gecisli kalitsal hastaliktir. Roberts
sendromunun hafif klinik varyanti olarak dUsinUlsede
Zergollern ve Hitrec (4), Roberts ve SC fokomeli sendromlarinin
ayni olduklart fikrine dayanarak Roberts/SC fokomeli
sendromu olarak adlandirmislardir. Her iki sendromda karyotip
calismalari erken sentromer ayrilmasi ve 8p21,1 kromozomu
Gzerinde ESCO2 gen mutasyonu géstermektedir.

Roberts/SC fokomeli sendromu yenidogan déneminde
olimle sonuglanan, santral sinir sistemi ve bobrek
anomalilerinin eslik ettigi agir tetrafokomeli kliniginden, hafif
dismorfik, mindr kemik anomalileri ve ekstremite kisaliklari
ile seyreden hafif bir klinik tablo ile genis yelpazede kendini

Resim 2. Olgunun radyolojik gorinimu
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gosterebilmektedir (5,6). Bu hastalarda ayrica eklemlerde
kontraktlr, mikrognati, blyume geriligi, zayif sag, mental
retardasyon ile birlikte olan ve olmayan mikrosefali, bas
ve boyun bdlgesinde hemanjiom, korneal bulaniklik, kulak
anomalileri, yarik damak ve dudak, el ve ayak anomalileri,
kriptorsidizm, genis fallus, oligohidroamniyos, renal, kardiyak
ve gastrointestinal anomaliler gorulebilmektedir.

Tetra-Ameli ayrica Kaudal Regresyon sendromu, femoral
Hipoplazi-Atipik ylz sendromu, Baller-Gerold sendromu,
Herman-Pallister-Opitz sendromu ve amniyotik band sekansi
sendromlarin bir parcasi olarak da tanimlanmistir (7). Ancak
bu olguda agir tetra-ameli disinda Roberts/SC fokomeli
sendromunun bulgulan arasinda olan, intrauterine blyime
geriligi, mikrosefali, kapiller hemanjiom, ala nasi hipoplazisi,
hipertelorizm, mikrognati, kulaklarda lobul yoklugu, genis fallus
ve kuskulu genitalya mevcuttu. Olgunun kromozom analizi
normal (46, XX) olmasina ragmen DNA analizi ve sitogenetik
calisma yapilamadigi igin erken sentromer ayrilmasi ve 8p21, 1
kromozomu Uzerinde ESCO2 gen mutasyonu bakilamadi.

Bugenetik sendromlar disinda talidomid, alkol, siklofosfamid,
ve retinoik asit, ameli ile iliskisi iyi tanimlanmis teratojenlerdir
(8-11). Bu olguda gebelikte ilag kullanim &yklsU yoktu.

Erken tani, aile OykUslU olanlarda sendromun yiksek
tekrarlama riski  (%25) nedeniyle olduk¢a Onemlidir.
Gebeligin erken doneminde vyapilan sitogenetik analiz ile
erken sentromer ayrilmasina bakilabilir ancak negatif sonug
sendromu dislamaz.

Bu olgu tekrarlama riski ylksek ve antenatal tanisi
gebeligin erken haftalarinda mimkin olan bu ciddi sendroma
dikkat cekmek ve nadir gorilmesi nedeni ile sunuldu.

Cikar Catismasi: Yazarlar bu makale ile ilgili olarak herhangi
bir cikar catismasi bildirmemistir.
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