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Olgu Sunumları / Case Reports

ÖZET

Apert sendromu: Olgu sunumu
Apert sendromu düzensiz kraniosinostozis, el-ayaklarda simetrik sindaktili ve orta hat hipoplazisi ile koronal sinositozis, hiperteleorizm, 

santral sinir sistemi, kalp ve böbrek anomalileri ile karakterize otozomal dominant geçişli nadir bir bozukluktur. Bu yazıda solunum 

sıkıntısına bağlı hastanemize yatırılan 10 günlük bir yenidoğanı sunduk. Vakaya hastalığın tipik bulgularından; kraniyal sinositoz, 

hipertelorizm, el ve ayaklarda simetrik sindaktili ve korpus kallozum hipoplazisi olması nedeniyle Apert sendromu tanısı konulmuştur.

Anahtar kelimeler: Apert sendromu, kranialsinositozis, sindaktili 

ABSTRACT

Apert syndrome: case report 
Apert syndrome is a rare autosomal dominant genetic disorder characterized by irregular craniosynostosis, symmetric syndactylia of 

hands and feet, mid-line hypoplasia, and coronal synostosis, hypertelorism, anomalies of central nervous system, heart and kidneys. In this 

paper, we reported a 10 day-old new born who was hospitalized because of respiratory distress. He was diagnosed as Apert syndrome 

with the typical features of coronal synostosis, hyperteleorism, symmetric syndactyly of hands and feet and corpus callosum hypoplasia. 
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GİRİŞ 

Apert sendromu kraniosinostoz, brakisefali, hiperte-
lorizm, basık burun kökü, yüzde orta hat hipoplazi, 

el ve ayaklarda simetrik sindaktili, kalp ve böbrek ano-
malileri ile karakterize bir bozukluktur. Otozomal domi-
nant geçişlidir ve 10. kromozomda yer alan (10q25-26) 
fibroblast büyüme faktörü reseptör (FGFR2) geninin 
mutasyonu sonucu oluşur (1,2). 1906 yılında Apert 9 
vakalık bir seri yayınlamıştır (3). 65.000 canlı doğumda 
bir görülen bu sendromun ileri baba yaşı ile ilgili olduğu 
düşünülmektedir. Seyri sırasında gelişme geriliği ve 
mental retardasyon da görülebilir (4). Bu yazıda solu-
num sıkıntısı sebebiyle 2 günlük iken hastanemize yatı-
rılan ve Apert sendromu tanısı alan bir olgu sunulmuş-
tur.

 OLGU SUNUMU

 Otuz yaşındaki annenin dördüncü gebeliğinden, miya-
dında, spontan vajinal yolla, hastanede 3890 gram olarak 
doğan bebek, solunum sıkıntısı nedeniyle yeni doğan 
ünitesine yatırıldı. Anne ve baba akraba değildi ve baba 
32 yaşındaydı. Ailede benzer hastalık öyküsü yoktu. Fizik 
muayenede, genel durumu orta, yenidoğan refleksleri 
normoaktif, hiperhidrozu vardı. Akrosefali, yüksek belir-
gin alın, orta hat hipoplazisi, hipertelorizm, antimongolo-
id aks, propitozis, burun kökü basıklığı ve ufak burunun 
oluşturduğu tipik yüz görünümü (Şekil 1), el ve ayaklarda 
simetrik sindaktili bulguları olan erkek hastaya Apert 
sendromu tanısı kondu (Şekil 2a,b,c, Şekil 3). Kardiyovas-
küler, ürogenital sistem ve batın muayenesi normaldi. 
Rutin biyokimya testleri normaldi. Hemogram, tam idrar 
tetkiki, idrar mikroskobisi, periferik yayma tetkiklerinde 
anormallik yoktu. 
 Kranial manyetik rezonans görüntülemede, brakise-
fali, her iki lateral ventrikül ile 3. ventrikülün dilate oldu-
ğu, ve korpus kallosumun hipoplazik olduğu gözlendi. 
Servikal vertebralar arasında füzyon izlenmedi. Kranial 
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tomografide; sagittal sütür, lambdoid sütür, ön ve arka 
fontaneller açık, sağ ve sol koronal sütürler parsiyel ola-
rak kapalıydı. Ekokardiyografide, ince PDA saptandı. Batın 
ultrasonografisinde patoloji gözlenmedi. Hastanın ön 
segment ve fundus muayenesi normaldi.

 TARTIŞMA

 Apert tarafından 1906 yılında tanımlanan bu sendro-
mun en belirgin bulguları kafa kemikleri anomalileri (kra-
niosinositozis sonucu, brakiyosefalik tip akrosefali) ile el 
ve ayaklarda simetrik sindaktilidir (5). Kraniosinositozis, 
kranial sütürlerin beklenenden erken kapanması nede-
niyle, kafatasının büyümesi kapanan sütürün aksına dik 
yönde durur. Bu durum beynin büyümesi ile birlikte kafa-
tası içinde artan basınca neden olmaktadır. Kafa içi basın-

Şekil 1: Olgunun yüz görünümü

Şekil 2a: Eldeki sindaktili
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cı artışının sebep olduğu görme anomalileri, hidrosefali ve 
mental retardasyon gibi komplikasyonlar gelişebilir (4). 
 Sindaktili iskelet olgunlaşması sırasında ayak ve el 
kemiklerinde ilerleyen füzyon ile karakterizedir. Diğer 
iskelet anomalileri de rapor edilmiştir. Servikal vertebral 
füzyon olabilir (6). Doğumsal servikal füzyon, servikal 
somitlerin normal segmentasyonundaki yetersizlik sonu-
cu oluşur. Bu yetersizliğin nedeni bilinmemektedir ve 
gestasyonun 3-8. haftalarında olmaktadır. İlerleyici ve 
dirençli instabiliteler olursa, spinal kord etkilendiğinde 
spastisite, güçsüzlük, hiperrefleksi, kuadripleji ve hafif 
travmalar sonucu ani ölümler görülebilir (7,8). Kreiborg ve 
arkadaşları, 1992’de Apert sendromlu hastaların %68’inde 
servikal vertebrada füzyon saptamışlardır (8). En yaygın 
olarak C5-C6 füzyonuna rastlanır. Buna karşın klinik ola-
rak Apert ile en çok karışan sendrom olan Crouzon’da 
servikal füzyona %25 oranında rastlanır ve sadece C2-C3 
arasında gözlenir. Kreiborg ve arkadaşları, füzyonun 
C5-C6’da veya C2-C3’de olması durumunun iki hastalığın 
ayırıcı tanısında kullanılabileceği sonucuna vardılar (8). 
Vakamızda servikal vertebralarda füzyon saptanmadı. 
 Cohen ve Kreiborg, Apert sendromlu 136 hastada iç 
organ anomalilerini araştırmışlardır. Fallot tetralojisi ve 
ventriküler septal defektten oluşan kardiyovasküler ano-
malileri %10, hidronefroz ve kriptorsidizm gibi genitoüri-
ner sistem anomalilerini %9.6, trakeaözofageal fistülden 
oluşan gastrointestinal anomalileri ise %1.5 oranında bul-
muşlardır (9). Vakamızda ince PDA dışında başka visseral 
anomaliye rastlanmadı.
 Aynı araştırmacılar bir başka çalışmalarında 136 has-
tanın tümünde hiperhidrozis saptamışlardır (8,9). Hasta-
mızda da hiperhidrozis vardı. Apert sendromunun ileri 
baba yaşıyla ilişkisi olduğu pek çok çalışmada gösteril-
miştir. ABD’de 10 yıllık süreyi kapsayan bir çalışmada 
saptanan 53 Apert sendromlu vakanın ortalama baba 
yaşı 34.1±6.2 yıl olarak bulunmuştur (10). Yeni mutasyon 
olarak değerlendirilen 57 vakayı içeren bir çalışmada, 
saptanan mutasyonların tümünün hastaların babaların-
dan kaynaklandığı DNA analizi ile gösterilmiştir (11).
 Bu sendromda görülen santral sinir sistemi malfor-
masyonlarının araştırıldığı bir çalışmada, en sık korpus 
kallozum malformasyonları ile limbik yapı anormallikleri 
saptanmıştır (12,13). Apert sendromunda görülebilen 
diğer santral sinir sistemi malformasyonları; nonprogres-
sif ventrikülomegali, progressif hidrosefali, megalensefali, 
septum pellucidum yokluğu veya defekti ve girus anor-
mallikleridir (4). Olgumuzda SSS malformasyonu olarak 

ventrikülomegali ve korpus kallosum hipoplazisi izlendi. 
 Mental retardasyon hastaların önemli bir kısmında 
vardır. Yapılan bir çalısmada, vakaların %52’sinin IQ’sunun 
70’den az olduğu bulunmuştur (4). Klinik olarak önemli 
derecede sosyal problemler, konuşma güçlükleri ve dik-
kat eksikliği de sıktır (14,15). Bu sendromda nadir olarak; 
kısa humerus, radius ve humerus arasında sinositozis, 
genu valgus, eklem hareketlerinde kısıtlılık, özofagus 
atrezisi, sliding tipi diyafragma hernisi, ektopik anüs, pul-
moner aplazi, trakeal kartilaj anomalileri, uterus bikor-
nus, vaginal atrezi, kriptorsidizm de görülebilir (4,16,17). 
 Apert sendromlu olgularda koanal atrezi yönünden 
değerlendirme ve hava yolu açıklığının sağlanması büyük 
önem taşımaktadır. Bu olgularda koanal stenoz, tek taraf-
lı veya bilateral koanal atrezi olabilmektedir (17,18). Bu 
nedenle obstrüktif uyku apnesi ve erken ölümler açısın-
dan dikkatli olunmalıdır (4). Olgumuzda koanal atrezi tes-
pit edilmedi. 
 Ayırıcı tanı, olgular, kraniosinostozisle birlikte görülen 
genetik bozukluklar yönünden değerlendirilmelidir. Kra-
niosinostozisle birlikte görülen en yaygın genetik bozuk-
luklar; Crouzon, Apert (Acrosefalosindaktili Tip I), Carpen-
ter, Apert-Crouzon sendromu (Acrosefalosindaktili Tip II), 
Jackson-Weis sendromu ve Pfeifer sendromlarıdır. Kranio-
sinostozis ve dismorfik yüz ile karakterize olan Crouzon 
sendromunun otozomal dominant geçişli ve 1.5/100.000 
sıklığında görülür. Crouzon, Apert ve Pfeifer sendromları 
fibroblast growth faktör reseptör gen (FGRG)-2 mutasyon-
larına bağlı oluşmaktadır. Crouzon sendromunda özellikle 
koranal sütürlerin bilateral ve sagittal sütürün erken 
kapanması sonucu akrosefali, brakisefali, belirgin ekzof-
talmus, ptozis, hipertelorizm, gaga şeklinde burun, ileri 
derecede hipoplazik maksilla, kulak ve damak deformite-
leri meydana gelir. Apert sendromunda ise multipl sütür-
lerin (koranal, sagittal ve lambdoid) erken füzyonu, el ve 
ayak malformasyonları, özellikle simetrik sindaktili gibi 
tipik bulguları vardır (2,11,19-20). Carpenter sendromunda 
ise, yonca yaprağı gibi kafatası deformitesi akrosefali, fasi-
al paralizi ve özel bir yüz görünümü vardır. Apert-Crouzon 
sendromu, oksisefali şeklinde kraniosinostozis ile papa-
gan gagası burun, belirgin prognatizm, değişik dereceler-
de nistagmus, Crouzon sendromundaki kadar belirgin 
olmayan ekzoftalmus, kısa üst dudak ve özellikle torakal 
vertebra anormalileri vardır. Jackson-Weis sendromu, kra-
niosinostozis ve ayak anormalileri ile karakterizedir. Pfeif-
fer sendromu, kraniosinostozis ve geniş başparmak ve 
ayak parmağı ile karakterizedir (4,21-23). 
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 Tedavi, Apert sendromlu çocukta kranial sütürlerin 
beklenen süreden önce kapanması nedeniyle kafatası 
büyümesinin durması nedeniyle, beynin gelişimi ile birlik-
te kafatası içinde artan basınca neden olmaktadır. Kafa içi 
basınc artışının neden olduğu komplikasyonların önlen-
mesi için 1 yaşından önce cerrahi müdahale (strip kraniek-
tomi, frontal kemik ilerletilmesi, kraniumun yeniden şekil-

lendirilmesi, monoblok kraniofasial ilerletme ve hidrosefa-
li için şant konulması gibi) gerekebilir. Sindaktili tedavisi, 
yapışıklığın şekline göre cerrahidir. Z plasti uygulanabilir. 
 Olgunun ailesine hastalığın seyri boyunca gelişebile-
cek komplikasyonlar ve takibi hakkında bilgi verildi. Yatı-
şının on beşinci gününde taburcu edilen vaka, çocuk 
nörolojisi ve beyin cerrahisi polikliniklerine gönderildi.
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