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OzZET

LARSEN SENDROMU

Larsen sendromu yaygin kollajen yapiminda bozukluk ile birlikte bircok eklemde ve kalpte gérilen defektlerle ka-
rakterli genetik gecisli bir hastaliktir. Prenatal tanida ultrasonografinin énemi blyuktir. Riskli olan olgularda fetu-
stin yuzl, eklemlerde dislokasyonlar, vertebralar, parmaklar ve fetal kalp ultrasonografik olarak iyi degerlendirilme-
lidir. Literatlrdeki 6rnekler g6zden gegirilerek Larsen sendromu tartigiimistir.

Anahtar Kelimeler : Larsen sendromu, Prenatal tani

SUMMARY

LARSEN SYNDROME

Larsen syndrome is an inherited condition of generalized defect in collagen formation including multiple disorders
of the joints and heart. Ultrasonography is important in prenatal diagnosis. The fetal face, dislocation of joints, ver-
tebraes, fingers and heart should be evaluated in sonographic examination. Larsen syndrome is discussed with a

review of the literature.
Key Words: Larsen syndrome, Prenatal diagnosis

L arsen sendromu kollajen yapiminda bozukluk
ile karakterli genetik gecisli bir hastaliktir. Ek-
lemlerde multipl dislokasyonlar, kardiyak anomali-
ler ve fasiyal yariklar ile karakterizedir. Servikal
vertebralarda gelisen instabiliteden dolayi ciddi n6-
rolojik sekeller olasabilir (1-3). Karakteristik olarak
diz ylz gorintimi, basik burun koki ve ayrik
gozler izlenir (1). Septalari, aortayt ve mitral kapa-
g1 ilgilendiren kardiyak anomaliler agir olabilir
(4,5). Otozomal dominan ve resesif gecis paterni
bildirilmistir (6,7).

Olgu Sunumu:

35 yasinda G 12, P 6, A 5, Y5 olan olgu, gebe-
liginin 16. haftasinda perinatoloji boliimiine bas-
vurdu. Olgunun daha 6nce bir erkek ve 2 kiz ¢o-
cugunda Larsen sendromu tanist konulmustu. Er-
kek cocugunda dogumdan 9 ay sonra eklem defor-
miteleri ve hareket kisitlilig1 ortaya ¢cikmast tizerine
teshis edilmisti. Daha sonraki ilk kiz cocugunda 3
yil sonra ve lc¢lnct kiz cocugunda ise dogar dog-
maz diz kapaklarinda ve ayaklarinda hiperekstan-
siyon saptanmisti. Operasyon ile diizeltilmeye cali-
silmig, ancak daha sonra kaybedilmisti. ileri anne
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yast nedeniyle amniyosentez Onerilen hastaya 19.
gebelik haftasinda amniyosentez yapildi. Yapilan
ultrasonografide fetlistin ayaklarinda hiperekstansi-
yon mevcuttu. Karyotip sonucu normal olarak be-
lirlenen amniyosentezden 3 hafta sonra spontan
kontraksiyonlart baslayan anne gebeliginin 22. haf-
tasinda 350 g agirhiginda, 38 cm boyunda 1/0 Ap-
gar skorlu bir kiz bebek dogurdu. Postportem
makroskopik incelemede yiiz hatlart diz, burun
koki basik, hipertelorizm tespit edildi (Resim 1).
El bilegi, diz ve ayak bilegi eklemlerinde dislokas-
yon, dizde hiperekstansiyon, talipes ekinovalgus
mevcuttu (Resim 2).

TARTISMA

Larsen sendromu etyolojisi bilinmeyen, genel-
likle otozomal dominan olarak gecis gosteren bir
sendromdur. Otozomal resesif gecis yapan tipleri
de bildirilmistir. Agresif ortopedik yaklasim ile
prognozu nispeten iyidir. Hastalarin cogu gec¢ yu-
rirler ve osteoartrit buiytik eklemleri tutarak prog-
resif kifoskolyoza neden olur. Trakeomalasi ve
bronkomalasi nedeniyle hava yolu obstriksiyonla-
r1 olusabilir. Tipik olarak diiz yiiz hatlari, yarik da-
mak, multipl eklem dislokasyonlari, tst ekstremite-
lerde rizomelik kisalik ve vertebral cisimde hi-
poplazi gortlir.
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Resim 2:

Dogurganlik donemine kadar yasayan Larsen
sendromlu hastalar oldugundan dolay: bu hastala-
ra gebelikten 6nce genetik danisma verilmelidir.
Aile anamnezinin dikkatli alinmast genetik gecis
konusunda fikir verecektir. Sendrom degisik eksp-
resyonlar gosterebilir (8). Parental germ-line moza-
ism teorik olarak mimkindir ve dominan gecis
olabilir.

Prenatal tanida ultrasonografinin énemi buytk-
tur. Riskli olan olgularda fetiistin ytzi degerlendi-
rilmelidir. Yz profilinin diz olusuna, burun kokii-
ne ve interokiiler mesafeye dikkat edilmelidir. On-
kafa belirgin olabilir. Nadiren hidrosefali ve yarik
damak bildirilmistir. Kemikler dikkatlice gozden

gecirilmelidir, ¢lnki eklemlerde dislokasyonlar
siktir. Karpal kemiklerde sayica fazlalik vardir, par-
mak kemikleri silindirik ve metakarpallere gore
uzundur. Besinci parmak ice dogru egridir ve orta
falanks kuictiktiir. Agir kifoz ve/veya skolyoz olabi-
lir. Tkinci trimestirde sonografik olarak taninin ko-
nulmast gebeligin sonlandirilmasina olanak taniya-
caktr. Larsen sendromunun diger bulgulart saptan-
diginda fetal ekokardiyografi yapilmalidir, ¢linkt
beraberinde ciddi kalp anomalileri bildirilmistir
(4,9).

Pierquin ve arkadaslari Larsen sendromu olan
iki olguyu inceledikleri calismalarinda bu hastali-
gin 1. kromozomun kisa kolunda ya da 6. kromo-
zomun uzun kolunda lokalize olan kollagen treti-
minde sorumlu genin mutasyonu sonucu meydana
geldigini ileri stirmuslerdir (10). Olgularin birisinde
parsiyel trizomi 1q ve digerinde monozomi 6p tes-
pit etmislerdir. Bizim olgumuzda amniyosentez so-
nucu, normal karyotip olarak raporlandi.

Larsen sendromunun prenatal tanist transvajinal
sonografi ile 15. gestasyonel haftada konulabilir
(11). Diz ekleminde bacaklarin hiperekstansiyonu,
orta dizeyde mikrognati, pelvik bobrek, tek umbi-
likal arter, 5. parmakta klinodaktili, distik ayak go-
rilebilir (12). Ayrica iki olguda alt ekstremite anor-
malligi ile etkilenmis annede 21. gestasyonel hafta-
da ve daha once etkilenmis fetiisi olan annede 20.
gestasyonel haftada peranatal tani konulmustur
(11, 13).

Larsen sendromunun nadir gorilen olimcil
formlari da tanimlanmustir (14). Bu formda gecis
otozomal resesif olmakta ve daha ciddi eklem ve
spinal anormallikler (ist ekstremitelerin kisaligy,
hipoplastik vertebral cisimler, multipl eklem dislo-
kasyonlart, boyun derisinde fazlalasma) gortlebilir.
Oliim pulmoner hipoplaziden meydana gelir.
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