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OZET

KISA KOSTA POLIDAKTILi SENDROMU (SALDINO-NOONAN)-OLGU SUNUMU

iskelet displazilerinin otopsi tanisi bu olgularin birgok formunun ender gérilmesi ve siniflandiriimalarinin kompleks olus-
lari nedeniyle siklikla zordur. Pek ¢ok olgu 16-24 haftalarda anormal ultrasonografik bulgularla taninabilmektedir. Kisa
kosta polidaktili sendromlari iskelet displazilerinin ender gorulen formlarindan biridir. Bu makalede 36. haftada postnatal
ve postmortem radyografi ve morfoloji ile tanisi konmus, Saldino-Noonan tipte kisa kosta polidaktili sendromu olgusu su-
nulmaktadir. Ana bulgular polidaktili, hipoplazik akcigerler, kisa kosta, kisa ekstremiteler ve displastik pelvistir.

Anahtar Kelimeler: iskelet displazisi, polidaktili, kisa kosta, akciger hipoplazisi.

SUMMARY

SHORT RIB-POL YDACTYL Y SYNDROME (SALDINO-NOONANj-CASE REPORT

The autopsy diagnosis of skeletal dysplasias is often diffucult due to the rarity of many forms o these conditions and to a
complex classification scheme. Many cases have been diagnosed with abnormal sonographic findings between 16th and
24th weeks. In this report, a case of Saldino-Noonan type short rib-polydactyly syndrome diagnosed by postnatal and
postmortem radiologic and morphologic examination is presented. Main findings are polidactyly, pulmonary hypoplasia,

short rib, short limbs and dysplastic pelvis.

Key Words: Skeletal dysplasia, polidactyly, short rib, pulmonary hypoplasia.

* skelet displazileri (osteokondrodisplazi) jeneralize
Iiskelet biiyiime ve gelisme anormallikleri ile ka-

rakterize, bir grup heterojen bozukluktan olus-
maktadir. Smiflama radyolojik goriiniim ve gros mor-
foloji temel alinarak yapilmaktadir. Prenatal tani ultra-
sonografiyle ikinci trimestir i¢inde konulabilmektedir.
Fetal radyografi kesin tantya yardimcidir (1,2). Post-
mortem inceleme radyoloji, kondroossedz morfoloji
ve bazi biyokimyasal ve molekiiler ¢alismalari iger-
mekte, ayrintili klinik bilgi esliginde tanisal sonuglar
vermektedir.

Kisa kosta polidaktili sendromlari iskelet displazi-
leri icerisinde ender goriilen bir bozukluktur. Kisa
ekstremite, polidaktili, dar toraks ve horizantal kosta
ile karakterizedir. Ilk kez 1971'de Majewski formunu
digerlerinden ayirmuslardir (3).

OLGU SUNUMU

Yirmisekiz yasindaki annenin 4. gebeligi olan 36
haftalik olgu sezaryen ile dogurtulmus ayni giin i¢in-
de solunum yetmezliginden kaybedilmistir. Annenin
1. gebeligi 7 aylik kiz 6li dogum iken, 2'si erkek be-
bek olup, dogduktan 10 dakika sonra solunum yet-
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mezligi ve kardiyak arrestten kaybedilmistir. 3. gebe-
lik diisiikle sonuglanmigtir. Ancak bu olgulara otopsi
yapilmamistir. Ale Oykiisiinde akraba evliligi, ailesel
hastalik 6ykiisii yoktur. Gebelik doneminde anne si-
gara, alkol ya da ila¢ kullanmamistir. Olgu daha 6n-
ceki gebeliklerinden yasayan ¢ocugu olmadig icin
riskli gebelik kabul edilerek sezaryen ile dogurtul-
mustur.

Postmortem incelemede bebegin agirhg ve dis
Olclimler 36. ahfta ile uyumlu idi. Gros olarak her
dort ekstremitede postaksiyel polidaktili, ekstremite-
lerde kisalik, dar toraks, yaygin 6dem dikkati ¢ek-
mekteydi (Resim 1,2). Yarik dudak, damak yoktu.
Aniis perfore idi. Erkek olan bebekte skrotal 6dem
oldugu i¢in mikropenis degerlendirilemedi. I¢ mua-
yenede akcigerlerde hipoplazi izlendi. Sag kalpte
ventrikiil hipertrofisi diginda, kalpte atrial septal de-
fekt, ventrikiiler septal defekt, aort koarktasyonu, bii-
yiik damar transpozisyonu gibi bulgular yoktu. Béb-
rekler gros olarak 6zellik gostermemekteydi. Ureter-
ler normal goriiniimde idi. Olgunun plasentasina in-
celemeye gonderilmedigi i¢in histopatolojik inceleme
yapilamadi. Histolojik incelemede her iki bobrekte
tiibiillerde kistik genislemeler, bazi glomeriillerde
skleroz dikkati gekmekteydi. Karaciger ve pankreasta
patoloji izlenmedi. Kostalardan yapilan mikroskopik
incelemede kondrositler normal goriiniimde idi an-
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Resim 1. Olgunun dig goriiniimii: Ekstremitelerde kisalik, dar toraks,
yaygin odem, polidaktili.

cak kemik kartilaj gecis zonunda diizensizlikler go-
riildii. Postmortem radyolojik incelemede kisa kosta-
larm horizontal goriinim aldigi, pelvis kemiklerinde,
ileumda daha belirgin olmak iizere displastik-
hipoplazik degisiklikler, os fibula ve diger tiibiiler
kemiklerde kisalik ve metafizlerinde asir1 diizensiz-
likler, bu kemiklerin uglarinda, yanlarda metafizial ¢i-
kintalar ve ortada konveksosantral ossifikasyon, ¢a-
naklasma, endokondral ossifikasyon bozukluklari,
vertebrada hipoplazik gelisim dikkati ¢ekmekteydi
(Resim 3). Bu bulgular esliginde olgu kisa kosta poli-
daktili sendromu tip 1 (Saldino Noonan) olarak de-
gerlendirildi.

TARTISMA

Iyi tanimlanmus yaklasik 125 iskelet displazisi icin-
de, 50 kadarinin klinigi belirgindir ve dogumda tani-
nabilir. Bu bozukluklar igerisinde en sik olanlart oste-
ogenesis imperfekta, tanatoforik displazi, kampome-
lik displazi ve akondrogenesis tip IlI'dir (2). Iskelet
displazilerinin prevalansi yenidogan doneminde ol-
dukca siktir ve 10000 olguda 3-4.5 olarak tahmin
edilmektedir. Perinatal 6liimler igerisinde ise yaklagik
% 0.9 oraninda bir pay1 vardir (1).

Kisa kosta polidaktili sendromlar iskelet displazi-
lerinin ender goriilen bir formudur. Kendi igerisinde
Saldino Noonan (Tip 1), Majewski (Tip 2), Verma
Maumoff (Tip 3) ve Beemer Langer (Tip 4) olarak 4
alt tipe ayrilir. Tip 1 ve Tip 3'iin tek bir alt tipin iki
farkli varyasyonu oldugu diisiiniilmekte ve bu iki tip,
Non-Majewski olarak isimlendirilmektedir (3). Tip
I'de disiler, Tip 3'de erkeler daha baskindir (5).

Farkli tiplerde ortak 6zellikler polisindaktili, kisa
ekstremite, dar toraks ve horizontal kostadir. Saldino-
Noonan tipinde displastik pelvis, metafizer diizensi-
lik, displastik bobrek izlenir. Majewski tipinde yarik
damak dudak, diisiik malforme kulak, oval tibia,
bobrekte glomeriil kisti ve hipoplazik larinks goriiliir.
Ayrica Non-Majewski grubunda polikistik bobrek, hi-
poplazik penis, perfore aniis, kardiak ve kloakal ano-
maliler izlenebilir. Tip 4'de ise farkl olarak polidakti-

Resim 2. Alt ekstremitelerde belirgin izlenen postaksiyel polidaktili.

linin olmamasi, hidrops ve yarik dudak bulunusu be-
lirgin bulgulardir (6). Tiim tiplerde prenatal tani, ult-
rasonografik olarak 2'nci trimestirden itibaren konula-
bilmektedir (7).

Tiim tipler i¢in otosomal resesif gecis paterni ge-
gerlidir (3). Molekiiler galigmalarda, Saldino-Noonan
olgularinda 4. ve 17. kromozomda saptanan inversi-

Resim 3. Olgunun postmortem radyografisi: Kisa horizontal kosta,
displastik pelvis, tiibiiler kemiklerde kisalik.
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yon Ozelliginin tiplendirmeye yardimer olabilecegi
bildirilmistir (8,9)- Olgular dogumdan sonra solunum
yetersizliginden birkac saat igerisinde kaybedilirler
(3)- Kisa kosta polidaktili sendromlarinda sonraki ge-
beliklerde rekiirrens riskinin bulunduguna dair rapor-
lar vardir.

Prenatal tan1 ultrasonografi ya da fetal radyografi
ile 2. trimestir i¢inde konabilmektedir. Dar toraks,
polidaktili, orta derecede mikromelia, kisa kostalarin
saptanmasi kesin tanmiya yardimcidir (1,2,7). Olgu-
muzda prenatal tan1 konamamis olmasi gebeligin er-
ken sonlandirilma sansii kaybettirmistir. Daha 6nceki
gebelikleri sonucunda otopsi yapilmamis olmasi
nedeniyle otozomal resesif olan bu sendrom ancak 4.
gebelikte saptanabilmistir.

Sonu¢ olarak olgumuz klinik, radyoloji ve otopsi
bulgulan 1s18inda Saldino-Noonan, tip 1 kisa kosta
polidaktili sendromu olarak degerlendirilmistir. Olgu
bu sendromun pek ¢ok komponentini i¢ermesi, re-
kiirrens olasiligi olmasi ve belirgin radyolojik bulgu-
lar1 bulunmasi nedeniyle ilging bulunmustur.
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