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ornelia de Lange (CDLS) ya da di¤er ad›yla
Brachmann de Lange sendromu  geliflme geri-

li¤i motor ve mental retardasyon, boy k›sal›¤›, mik-
rosefali, synorphrys gibi tipik yüz görünümü, hir-
sutismus ve mikrosefali ile karakterize bir send-
romdur (1-4) Ayr›ca üst ekstremitelerde mikrome-
linin yan› s›ra oligodaktili, klinodaktili, simian çiz-
gisi, ayakta 2. ve 3. parmaklar  aras›ndaki sindakti-
li s›k görülen ekstremite anomalilerindedir. Bunlar
yan› s›ra radius aplazisi ve diafragma hernisi sey-
rek olarak bu sendromda bildirilmifltir (5-7)

Seyrek görülen bu sendromun özelliklerini tafl›-
yan olgumuzda radius yoklu¤u dikkat çekicidir.
Radius yoklu¤u izole görülebildi¤i gibi di¤er ano-
malilerle birlikte de görülebilmektedir. Literatürde

Cornelia’ya efllik eden ekstremite lezyonlar› içinde
Radius aplazisinin ve diafragma hernisinin seyrek
görülmesi olgumuzun özelliklerindendir.

OOLLGGUU

Olgumuz 36 yafl›nda 17 y›ll›k infertil annenin
birinci gebeli¤inden olan fetus 30. gebelik haftas›n-
da 1 Apgar ile do¤uyor ve ameliyathanede ex olu-
yor. Aile öyküsünde akraba evlili¤inden  bahsedil-
miyor. Kromozom tetkikleri normal olarak saptan›-
yor.

OOttooppssii  BBuullgguullaarr››
23 geliflim haftas›yla uyumlu k›z fetusun yüzü

çat›k kafll›, bol kirpikli, al›n yanlar›nda saç çizgisi
kafllar›n 1/3 lateralinde birleflmifl, küçük burunlu,
üst dudak ince, filtrum uzun ve kabar›k, mikrogna-
ti görünümü (Resim 1). Her iki üst ekstremite dir-
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ÖÖZZEETT
BBRRAACCHHMMAANNNN--DDEE  LLAANNGGEE  SSEENNDDRROOMMUU
AAmmaaçç:: Brachmann de Lange sendromu yüz, iskelet ve geliflme anomalileri ile karakterize nadir görülen bir send-
romdur. 
OOllgguu:: 30 gebelik haftas›nda bir apgar skoru ile do¤an k›sa süre yaflay›p ölen ‹UGR fetusa Cornelia de Lange tan›s›
konuldu. Otopside, yüz  ekstremite anomalileri, iç organlarda hiatus hernisi, her iki akci¤erde hipoplazi saptand›. Rad-
yolojik olarak çift tarafl› radius yoklu¤u, ulnan›n k›sa ve kal›n görünümü, metakarp ve falakslar›n yoklu¤u gözlendi. 
SSoonnuuçç:: Oldukça nadir görülen bu sendromun klasik özellikleri literatür bilgisiyle gözden geçirilerek radius aplazisi
tart›fl›ld›.
AAnnaahhttaarr  kkeelliimmeelleerr:: Brachmann- de Lange sendromu, de Lange sendromu, Cornelia de Lange sendromu, S›n›flan-
d›rma, Radius yoklu¤u

SSUUMMMMAARRYY
BBRRAACCHHMMAANNNN--DDEE  LLAANNGGEE  SSYYNNDDRROOMMEE
BBaacckkggrraauunndd:: Brachmann de Lange syndrome is a rare syndrome characterized by facial, skeletal and develop-
mental anomalies.
CCaassee::    Brachmann de Lange syndrome is diagnosed in a IUGR fetus born at the 30th gestational week with 1 Ap-
gar score and died soon after. Facial and limb defects, hiatus hernia, bilateral lung hypoplasia were diagnosed at
autopsy. Bilateral radial aplasia, short and thick ulna, absence of metacarpi and phalanx were seen at radiologic
investigation.
CCoonncclluussiioonn:: Classical caracteristics of this rare syndrome is discussed with the entity of radial aplasia.
KKeeyy  WWoorrddss::  Brachmann- de Lange syndrome, de Lange syndrome, Cornelia de Lange syndrome, Classification,
Absent radii

C

YYaarr››flflmmaa  AAddrreessii::  Figen Aksoy
‹.Ü. Cerrahpafla T›p Fakültesi Patoloji Anabilim Dal›
Kocamustafapafla-‹STANBUL

OOllgguu  SSuunnuummuu
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sekten fleksiyonda, kollar k›sa  sol elde yengeç el,
sa¤ elde tek parmak (oligodaktili) ve  parmaklar el
bileklerinden direk ç›kmaktad›r (Resim 1). Ayak
s›rtlar› ödemli, sol ayak 2-3 parmak ayn› kökten
ç›km›fl (sindaktili), bacaklarda hipertrikozisi mev-
cuttur (Resim 2).

Bat›n ve toraks aç›ld›¤›nda sol hiatus hernisi,
karaci¤er  ve barsaklar›n bir k›sm›, toraksta mide
ve dala¤›n bat›nda yerleflmifl olup, her iki akci¤er
hipoplazik, sol böbrek hidronefrotik ve uterus sep-
tumlu görünümdedir (Resim 3). Di¤er organlarda
bir özellik gözlenmemifldir.

Post mortem radyolojik incelemede her iki taraf-
ta radius aplazisi, sa¤da ulnan›n k›sa ve kal›n, elde
metakarp ve falankslar›n yoklu¤u, solda minimal
metakarp gölgesi izlendi (Resim 4). Bu özellikleri
Brachmann-de Lange sendromu tan›s› koydurttu.

TTAARRTTIIfifiMMAA

CDLS yenido¤an döneminde 1/10.000 oran›nda
görülen, klinik fenotipi oldukça farkl› bir sendrom-
dur (9).

Bu sendromun  majör bulgular› 1) fenotipik
yüz de¤ifliklikleri ve minör anomaliler, 2) pre-post
natal geliflme gerili¤i, 3) beslenme bozuklu¤u 4)
psikomotor gerilik, 5) farkl› davran›fl ve 6) majör
malformasyonlarla birlikte iskelet anomalileridir
(3,8).

Ayr›ca; difl anomalileri, criptorchidism ve
hypospadia, myopi, mikrocornea, optik atrofi, op-
tik sinir kolobomas›, strabismus, koanal atrezi, dü-
flük kulak, yar›k dudak, konjenital kalp defekti,
barsak duplikasyonu, hiatus hernisi, barsak malro-
tasyonu, pilor stenozu, küçük labium, radius
hipoplazisi, birinci metakarp, 2. ve 3. parmak yok-
lu¤u, diafragma hernisi di¤er anomaliler olarak bil-
dirilmektedir (1,2). 

Van Allen ve ark (8) CDLS nun farkl› tiplerini
bildirerek 3 gruba ay›rm›flt›r. Tip I, Preus ve Rex’in
tan› indeksindeki kriterler kullan›larak CDLS’daki
karakteristik yüz ve iskelet de¤ifliklikleri, prenatal
büyüme eksikli¤i, psikomotor retardasyon ve ma-
jör malformasyonlard›r. Bu tipin belli bafll› malfor-
masyonlar› kardiovasküler sistem anomalileri, ya-

RReessiimm  11:: Fetusun yüzünde, bol ve uzun saçl› (aln› kapat›yor) bol
kirpikli ve çat›k kafll› görünüm, küçük burun, küçük çene, yüzde
ve vücudunda k›llanma, kollar›n k›sa fleksiyonda görünüm, sol el-
de yengeç el, sa¤ elde oligodaktili.

RReessiimm  22:: Sol ayakta sindaktili, her iki bacakta k›llanma

RReessiimm  33:: Solda hiatus hernisi, karaci¤er barsaklar›n bir k›sm›n›n
toraksa yerleflmifl görünümü. Akci¤erlerin hipoplazik hali
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r›k damak, iflitme kayb›, çeflitli gastrointestinal ano-
maliler, yar›k damak, serebral disgeneziler, genito-
üriner sistem anomalileri, hidronefroz, renal disp-
lazi-hipoplazi ve diafragma hernisidir. 

Tip II; tipik yüz de¤ifliklikleri ve minör anoma-
lileri Tip I’dekine benzer. Ancak psikomotor retar-
dasyon, hafif pre-postnatal büyüme eksikli¤i, flid-
detli sakatl›¤a neden olmayan cerrahi olarak düzel-
tilebilecek malformasyonlar bu tipin özelli¤idir.

Tip III CDLS ise, kromozomal aneploidi ve te-
ratojenlere maruz kalanlarla ilgili olan fenotipik de-
¤iflikliklerdir (8).

Tip I’de; En s›k görülen üst ekstremite anoma-
lileri mikromeli, fokomeli, oligodaktili, sindaktili,
ulnar ve radial displazidir. Alt ekstremite anomali-
si üst ekstremite anomalilerinden bu tipte daha az
görülür (5,7).

Olgumuzdaki, mikrosefali, küçük burun, ante-
vert nostril, karakteristik a¤›z ve migrognati, çat›k
kafl ve uzun kirpikler, saçlar›n uzunlu¤u ve hirsi-
tusmus gibi tipik de¤iflikliklerle birlikte, ön kolda-
ki fleksion kontraktürü çift tarafl› radius yoklu¤u,
ayaklardaki sindaktili Tip I’de tarif edilen özellik-
lerle uyumludur. Bu sendromda seyrek rastlanan
Radius aplazisi ya da hipoplazisi izole olarak görü-
lebilece¤i gibi baz› anomalilere de efllik etmekte-
dir. Canl› do¤umlarda insidensi  1/30.000 bildirilen
Radius aplazisinde scaphoid, trapezium, birinci
metakarp ve baflparmak yoklu¤u görülebilir. Bu

özellikler Radial Ray Reduction Malformasyonu
(RRRM) olarak tan›mlanm›flt›r. RRRM çevre zarar›y-
la olaflabilece¤i gibi daha öncede belirtti¤imiz gibi
organ anomalileriyle birlikte genetik geçiflli ya da
non-genetik sendromlarla birlikte görülebilir (7,9).
Holt-Oram sendromu, konjenital megakaryosit
trombositopeni, Cornelia de Lange, Fanconi anemi
ve Trisomi 13 ve 18., Vacter-association en s›k rast-
lanan sendromlar aras›ndad›r (7,9,10).

El deformiteleriyle birlikte dirsek kontraktürünü
de Lange (5) ilk 2 vakas›nda bildirmifldir. Olgu-
muzda da çift tarafl› radius yoklu¤u fleksion kont-
raktürü, sol elde yengeç hali, sa¤da oligodaktili ve
ulna k›sal›¤› birlikteydi.

Carrol (7) serisinde 53 vakan›n 41’inde iç organ
tutulumuyla birlikte radial displazi çift ya da tek ta-
rafl› olarak bildirilmifltir.

Ekstremite oluflumu organogenezis döneminde
stage 14-23 aras› görülür. Ekstremite geliflimi  prok-
simal ve distal yöndedir. Tibia ve Radius her ikisi
de  preaksial yaplar fleklinde geliflir (10).

Tip I’in iç organ bulgular›nda görülen ve bizim
olgumuzda da rastlanan diafragma hernisi çocuk-
larda çeflitli kromozom anomalilere efllik etti¤i bil-
dirilmektedir. Cunniff (6) serisinde CDLS vakalar›n-
da diafragma hernisi içeren bir vaka bildirilmifltir.
Vakamaz›daki akci¤er hipoplazisi ve dekstrokardi,
diafragma defektleriyle  birlikte rastlanan anomali-
ler olarak bildirilmektedir (6).

Olgumuz oldukça nadir görülen bu sendromun
klasik yüz ve ekstremite anomalilerini gösteren Tip
I CDLS’uyla uyumlu olup radius aplazisi, dirsek
kontraktürü ve el anomalileri belirgindir. Ayr›ca di-
afragma hernisi, akci¤er hipoplazisi, dekstrokardi,
hidronefroz ve septumlu uterus gibi iç organ ano-
malileri de efllik etmektedir.
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