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arsen sendromu kollajen yap›m›nda bozukluk
ile karakterli genetik geçiflli bir hastal›kt›r. Ek-

lemlerde multipl dislokasyonlar, kardiyak anomali-
ler ve fasiyal yar›klar ile karakterizedir. Servikal
vertebralarda geliflen instabiliteden dolay› ciddi nö-
rolojik sekeller olaflabilir (1-3). Karakteristik olarak
düz yüz görünümü, bas›k burun kökü ve ayr›k
gözler izlenir (1). Septalar›, aortay› ve mitral kapa-
¤› ilgilendiren kardiyak anomaliler a¤›r olabilir
(4,5). Otozomal dominan ve resesif  geçifl paterni
bildirilmifltir (6,7).

OOllgguu  SSuunnuummuu::
35 yafl›nda G 12, P 6, A 5, Y5 olan olgu, gebe-

li¤inin 16. haftas›nda perinatoloji bölümüne bafl-
vurdu. Olgunun daha önce bir erkek ve 2 k›z ço-
cu¤unda Larsen sendromu tan›s› konulmufltu. Er-
kek çocu¤unda do¤umdan 9 ay sonra eklem defor-
miteleri ve hareket k›s›tl›l›¤› ortaya ç›kmas› üzerine
teflhis edilmiflti. Daha sonraki ilk k›z çocu¤unda 3
y›l sonra ve üçüncü k›z çocu¤unda ise do¤ar do¤-
maz diz kapaklar›nda ve ayaklar›nda hiperekstan-
siyon saptanm›flt›. Operasyon ile düzeltilmeye çal›-
fl›lm›fl, ancak daha sonra kaybedilmiflti. ‹leri anne

yafl› nedeniyle amniyosentez önerilen hastaya 19.
gebelik haftas›nda amniyosentez yap›ld›. Yap›lan
ultrasonografide fetüsün ayaklar›nda hiperekstansi-
yon mevcuttu. Karyotip sonucu normal olarak be-
lirlenen amniyosentezden 3 hafta sonra spontan
kontraksiyonlar› bafllayan anne gebeli¤inin 22. haf-
tas›nda 350 g a¤›rl›¤›nda, 38 cm boyunda 1/0 Ap-
gar skorlu bir k›z bebek do¤urdu. Postportem
makroskopik incelemede yüz hatlar› düz, burun
kökü bas›k, hipertelorizm tespit edildi (Resim 1).
El bile¤i, diz ve ayak bile¤i eklemlerinde dislokas-
yon, dizde hiperekstansiyon, talipes ekinovalgus
mevcuttu (Resim 2). 

TTAARRTTIIfifiMMAA

Larsen sendromu etyolojisi bilinmeyen, genel-
likle otozomal dominan olarak geçifl gösteren bir
sendromdur. Otozomal resesif geçifl yapan tipleri
de bildirilmifltir. Agresif ortopedik yaklafl›m ile
prognozu nispeten iyidir. Hastalar›n ço¤u geç yü-
rürler ve osteoartrit büyük eklemleri tutarak prog-
resif kifoskolyoza neden olur. Trakeomalasi ve
bronkomalasi nedeniyle hava yolu obstrüksiyonla-
r› oluflabilir. Tipik olarak düz yüz hatlar›, yar›k da-
mak, multipl eklem dislokasyonlar›, üst ekstremite-
lerde rizomelik k›sal›k ve vertebral cisimde hi-
poplazi görülür. 
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ÖÖZZEETT
LLAARRSSEENN  SSEENNDDRROOMMUU
Larsen sendromu yayg›n kollajen yap›m›nda bozukluk ile birlikte birçok eklemde ve kalpte görülen defektlerle ka-
rakterli genetik geçiflli bir hastal›kt›r. Prenatal tan›da ultrasonografinin önemi büyüktür. Riskli olan olgularda fetü-
sün yüzü, eklemlerde dislokasyonlar, vertebralar, parmaklar ve fetal kalp ultrasonografik olarak iyi de¤erlendirilme-
lidir. Literatürdeki örnekler gözden geçirilerek Larsen sendromu tart›fl›lm›flt›r.
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SSUUMMMMAARRYY
LLAARRSSEENN  SSYYNNDDRROOMMEE
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. 
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Do¤urganl›k dönemine kadar yaflayan Larsen
sendromlu hastalar oldu¤undan dolay› bu hastala-
ra gebelikten önce genetik dan›flma verilmelidir.
Aile anamnezinin dikkatli al›nmas› genetik geçifl
konusunda fikir verecektir. Sendrom de¤iflik eksp-
resyonlar gösterebilir (8). Parental germ-line moza-
ism teorik olarak mümkündür ve dominan geçifl
olabilir. 

Prenatal tan›da ultrasonografinin önemi büyük-
tür. Riskli olan olgularda fetüsün yüzü de¤erlendi-
rilmelidir. Yüz profilinin düz olufluna, burun kökü-
ne ve interoküler mesafeye dikkat edilmelidir. Ön-
kafa belirgin olabilir. Nadiren hidrosefali ve yar›k
damak bildirilmifltir. Kemikler dikkatlice gözden

geçirilmelidir, çünkü eklemlerde dislokasyonlar
s›kt›r. Karpal kemiklerde say›ca fazlal›k vard›r, par-
mak kemikleri silindirik ve metakarpallere göre
uzundur. Beflinci parmak içe do¤ru e¤ridir ve orta
falanks küçüktür. A¤›r kifoz ve/veya skolyoz olabi-
lir. ‹kinci trimestirde sonografik olarak tan›n›n ko-
nulmas› gebeli¤in sonland›r›lmas›na olanak tan›ya-
cakt›r. Larsen sendromunun di¤er bulgular› saptan-
d›¤›nda fetal ekokardiyografi yap›lmal›d›r, çünkü
beraberinde ciddi kalp anomalileri bildirilmifltir
(4,9). 

Pierquin ve arkadafllar› Larsen sendromu olan
iki olguyu inceledikleri çal›flmalar›nda bu hastal›-
¤›n 1. kromozomun k›sa kolunda ya da 6. kromo-
zomun uzun kolunda lokalize olan kollagen üreti-
minde sorumlu genin mutasyonu sonucu meydana
geldi¤ini ileri sürmüfllerdir (10). Olgular›n birisinde
parsiyel trizomi 1q ve di¤erinde monozomi 6p tes-
pit etmifllerdir. Bizim olgumuzda amniyosentez so-
nucu, normal karyotip olarak raporland›. 

Larsen sendromunun prenatal tan›s› transvajinal
sonografi ile 15. gestasyonel haftada konulabilir
(11). Diz ekleminde bacaklar›n hiperekstansiyonu,
orta düzeyde mikrognati, pelvik böbrek, tek umbi-
likal arter, 5. parmakta klinodaktili, düflük ayak gö-
rülebilir (12). Ayr›ca iki olguda alt ekstremite anor-
malli¤i ile etkilenmifl annede 21. gestasyonel hafta-
da ve daha önce etkilenmifl fetüsü olan annede 20.
gestasyonel haftada peranatal tan› konulmufltur
(11, 13).

Larsen sendromunun nadir görülen ölümcül
formlar› da tan›mlanm›flt›r (14).  Bu formda geçifl
otozomal resesif olmakta ve daha ciddi eklem ve
spinal anormallikler (üst ekstremitelerin k›sal›¤›,
hipoplastik vertebral cisimler, multipl eklem dislo-
kasyonlar›, boyun derisinde fazlalaflma) görülebilir.
Ölüm pulmoner hipoplaziden meydana gelir. 
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