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Olgu Sunumu/Case Report

Farkh prezentasyon gosteren iki vaka; 1p 36 delesyon sendromu

Two case with different presentation; 1p 36 deletion syndrome
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Oz

1p 36 delesyon sendromu en sik rastlanilan
submikroskopik  delesyon  sendromlarindan  bir
tanesidir. 1p 36 delesyon sendromlu hastalar;
gelisimsel gecikme/zihinsel yetersizlik ve
mikrobrakisefali, hipo/hipertelorizm, diiz kaslar, derin
gozler, diiz burun kopriisii, orta yiiz hipoplazisi, diisiik
kulak, biiyiik ge¢ kapanmis 6n fontaneller gibi kendine
0zgii kraniyofasiyal goriiniim gibi degisken derecelerde
ortak klinik o&zelliklere sahiptirler. Bu yazimizda
birbirinden farkli prezantasyon gosteren 1p 36
delesyon sendrom tanisi konulan iki olguyu sunmak
istedik.

Anahtar Kelimeler: Cocuk; Mental retardasyon;
Nobet; 1p 36 delesyon sendromu

Abstract

1p 36 deletion syndrome is one of the most common
submicroscopic deletion syndromes. Patients with 1p
36 deletion syndrome have varying degrees of common
clinical features such as the unique craniofacial
features developmental delay/mental disability and
microbraccephaly, hypo/hypertelorism, smooth
eyebrows, deep eyes, flat nose bridge, midface
hypoplasia, low ears, large late closed anterior
fontanelles, In this article, we present two cases
diagnosed as 1p 36 deletion syndrome with different
presentation.

Keywords: Child; Mental retardation; Seizure; 1p 36
deletion syndrome.
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1p36 delesyon sendromu.
Giris

1p 36 delesyon sendromu Klinik olarak
gelisme geriligi, mental retardasyon, hipotoni,
konjenital kalp defektleri, konvulziyon, beyin
anomalileri ve fasial dismorfizm ile
iliskilidir.®  Sendromun  gériilme  siklig1
yenidoganlarda 1/5000-10.000 olarak
bildirilmektedir.> Bu yazida c¢ocuk néroloji
polklinigimizde farkli sikayetlerle bagvuran

ve 1p 36 delesyon sendromu tanis1 konulan
iki farkli vakay1 sunmay1 hedefledik.

Olgu 1

Alt1 yasinda kiz hasta rapor almak amaci
ile ¢ocuk noroloji poliklinigine bagvurdu.
Olgunun dis merkezde takipli oldugu ancak
iki yildir kontrollerine gitmedigi Ogrenildi.
Hastanin fizik muayanesinde; genel durumu
orta, vital bulgular1 stabil, hipertelorizm, kaba
yiiz goriinimii, yavas atimli horizantal
nistagmus, mikrosefalisi mevcuttu [bas
cevresi: 44.3 cm (<- 2 SD)]. Hastanin 6rdek
vari (sag ice basarak) yiirtiylisii vardi. Derin
tendon refleksleri ise normoaktifti. Serebellar
testler; kas giici ve kas tonusu hasta
uyumsuzlugu nedeni ile net
degerlendirilemedi.  Prenatal ve  natal
oykisiinde bir 6zellik bulunmayan hastanin
postnatal 6ykiisiinde néromotor retardasyonu
oldugu 6grenildi.

Kranial goriintiilemede; kortikal atrofiye
bagli lateral ventrikuller dilate olarak
degerlendirildi. Hastanmn @6z dibi bakisi,
isitme testi, abdominal ultrasonografisi,
ekokardiyografisi normal olarak
degerledirildi. Metabolik tetkikler (tandem
MS aminoasit ve agil karnitin, idrar ve kan
aminoasitleri, idrar organik asitleri) normal
smirlardaydi. Dismorfik yiiz goriiniimii ile
genetik boliimiine konsulte edilen hastanin
yapilan molekiiler karyotiplemesinde 1p 36
delesyon sendromu ile uyumlu oldugu
raporlandi.

Olgu 2

10 aylik erkek hasta nobet gecirme
sikayetiyle servisimize ileri tetkik ve tedavi
amaciyla yatirildi. Hastanin prenatal ve natal
oykiisiinde bir ozellik yok iken, postnatal
donemde 45 giin yenidogan yogun bakim
tinitesinde  solunum  sikintis1  nedeni ile
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mekanik ventilatorde izlendigi, intrakranial
kanama (evre 2-3) nedeni ile takip edildigi
ogrenildi. Hastanin fizik muayanesinde; genel
durumu orta, vital bulgular stabil burun koki
basik, hipertelorizm, aksiyel ve trunkal
hipotonisite,  epikantus, dismorfik yiiz
goriiniimii, 1/6 sistolik ifiirtim, ylizde kapiller
hemanjiomu mevcuttu. Hastanin mikrosefalisi
de mevcuttu [bas cevresi: 42.3 cm (<- 2 SD)].
Destekli/desteksiz  oturma ve basmi dik
tutmas1 mevcut degildi.

Selamlama seklinde nobeti olmasi nedeni
ile c¢ekilen elektroensefalografisinde (EEG)
hipsaritmi ile uyumlu goriniim saptandi.
Renal ultrasonografide (USG) sol bobrek
toplayici sistemde grade 1 dilatasyon izlendi.
Ekokardiyografisinde  (EKO)  ventrikuler
septal defekt (VSD), asendan aort genislemesi
mevcuttu.  Kranial magnetik  rezonans
goriintillemesinde bifrontotemporal bolgede
sulkus ve mesafeleri genis, corpus kallosum
yasma  gbére ince, parietal  bolgede
polimikrogri ile uyumlu goriiniim saptandi.
Hastanin metabolik tetkikleri (tandem MS
aminoasit ve acil karnitin, idrar ve kan
aminoasitleri, idrar organik asitleri) normal
olarak izlendi. Isitme testi ve gdz dibi bakis1
normaldi. West  sendromu  agisindan
tetrakosaktid protokolu baslanan hastanin
sonraki takiplerinde nobetleri direngli olmasi
nedeni ile mevcut tedavisine levetirasetam 30
mg/kg/giin ve vigabatrin 100 mg/kg/giin 2
dozda baslanildi. Ankara Gelisim Tarama
Envanteri (AGTE) gelisim testinde biitiin
gelisim basamaklar1 2-3 ay ile uyumlu olarak
degerlendirildi. Dismorfik yiiz goriiniim ve
beraberinde esik eden patolojiler nedeni ile
hasta genetik bolimiine konsulte edildi.
Yapilan kromozom analizinde 46 XY ile
uyumlu geldi. Molekiiler karyotiplemesinde
1p 36 delesyon sendromu ile uyumlu olarak
saptand1.

Tartisma

1p 36 delesyon sendromu en sik rastlanilan
submikroskopik delesyon sendromlarindan bir
tanesidir.? 1p 36 delesyon sendromlu
hastalar; gelisimsel gecikme/zihinsel
yetersizlik ve mikrobrakisefali,
hipo/hipertelorizm, diiz kaslar, derin gozler,
diiz burun Kkopriisti, orta yiiz hipoplazisi,
diisik kulak, buyik ge¢c kapanmig 0On
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fontaneller gibi kendine 6zgii kraniyofasiyal
ozelliklere sahiptirler.® Her iki olgumuzda da
klinik bulgular sendroma ait o6zellikleri
desteklemekteydi.

1p 36 delesyon sendromlu hastalari %40-
73 arasinda degisen oranda epilepsi tanisi
aldiklar1 rapor edilmistir. Hastalarin biiyiik
kisminda nobetler infant doneminde 6zellikle
ilk alt1 aylik donemde baslamakta ve bununla
birlikte ndbetlerin baslama yasi yenidogan
doneminden yedi yasma kadar degiskenlik
gosterebilir. Jeneralize tonik, tonik klonik
veya klonik nobet tipleri daha yaygin
goriilmekle  birlikte EEG’de  anormal
ozellikler izlenebilmektedir. Literatiirde siit
cocugu doneminde infantil spazm olarak da
rapor edilen vakalar bulunmaktadir.*® ikinci
olgumuzda infantil spazma ait tipik bulgular
bulunmasi neden ile tetrakosaktid protokolu
basland1 ancak sigramalarinin devam etmesi
nedeni ile levetirasetam ve vigabatrin
tedaviye eklenildi.

1p 36 delesyon sendromlu hastalarin
kranial goriintiilemelerinde; genis lateral
ventrikiil,  kortikal atrofi,  subaraknoid
mesafede genisleme ve beyaz cevher
anormalliklerini igeren yapisal anormallikler
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saptandig1 raporlanmistir.® Her iki olgumuzun
kranial goriintiilemesinde kortikal atrofi, genis
lateral ventrikuller izlendi. ikinci olgumuzda
bu bulgulara ek olarak polimikrogri de
saptandi. Bu sendroma ait kardiyak
anomalilerin  hastalarin  %70’inde mevcut
oldugu o6zellikle kardiyomyopati, atrial septal
defekt (ASD), ventrikuler septal defekt
(VSD), patent duktus arteriosus (PDA), kapak
anormallikleri, Fallot tetraloljisi ve Ebstein
anomalisi gibi yapisal konjenital kalp
defektlerini bulundugu bildirilmistir.” Olgu
sumununda verilerini paylastigimiz olgu 1’in
EKO incelemesi normal iken, olgu 2’de VSD
ve asendan aortada genisleme oldugu
raporlandi. Strabismus, nistagmus, tek tarafli
katarakt, retinal albinizim, kirma kusurlar
gibi goze ait bulgular olgularin yarisinda
oldugu bildirilmistir.” Olgu 1’de yavas atiml
horizantal nistagmusu mevcuttu. Olgularin %
47’sinde iletim ve sinirsel tipte isitme kaybi
oldugu da vurgulanmistir.” Her iki olgumuzun
isitme testi normal idi. Olgularimizin Kklinik
ozellikleri Tablo 1° de 6zetlenmistir. Mevcut
kranial,  kardiyak, g6z  degerlendirme
sonuglar1 literatiir ile benzerlik sergilemekte
idi.

Tablo 1. 1p 36 delesyon sendromu olgularimizin Klinik 6zellikleri.

Olgu 1

Olgu 2

Yas/Cinsiyet 6 yas, kiz

Gestasyonel yas , dogum agirhg 38 hafta, 2800 gr

Postnatal dénem

Fizik muayane bulgulari

Mikrosefali, kaba yiiz goriintimii,

10 ay, erkek
37 hafta, 2300 gr

Postnatal donemde néromotor retardasyon Postnatal donemde 45 giin yenidogan

yogun bakim {initesinde mekanik
ventilatorde izlemde kalmus, evre 2-3
intrakranial kanama gegirmis.

Mikrosefali, burun kokii basik,

horizantal nistagmus, ordek vari yiiriiyiis  hipertelorizm, aksiyel ve trunkal

Tiim Abdomen USG Normal
Goz dibi bakisi, isitme testi Normal
Ekokardiyografik inceleme Normal

Kranial Magnetik Rezonans
Goriintiileme dilate

EEG Cekilmedi

hipotonisite, epikantus, 1/6 sistolik
iflirtim

Sol babrek toplayici sistemde grade 1
dilatasyon

Normal

Ventrikuler septal defekt, asendan aort
genislemesi

Kortikal atrofiye bagli lateral ventrikullerBi frontotemporal bolgede Kortikal

atrofi, corpus kallosum yasma gore
ince, parietal bolgede polimikrogri ile
uyumlu gériinim

Hipsaritmi ile uyumlu gériiniim
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1p 36 delesyon sendromlu hastalarin klinik
yonetimi  multidisipliner ~ bir  yaklasim
icermelidir. Bu hastalara ekokardiyogram,
EEG, beyin MRG, oftalmolojik ve odyolojik
inceleme gibi sistemik tarama yapmamiz
gerekir. Bu olgularin tedavisinin ana dayanak
noktasi, olgunun sahip oldugu anormallik
durumuna bagh olarak gerekli anabilim
dallarinin destegi ile saglanmalidir.®

Sonug olarak 1p 36 delesyon sendromu en
sik goriilen submikroskopik delesyonlardan
birdir. Mental-motor gelisim geriligi ve kaba
yliz goriinimii olan her hastanin genetik
gecisli  hastaliklar agisindan  incelenmesi
gerekmektedir. Bu Klinik belirtilere sebep
olabilecek c¢ok sayida sendrom i¢in ayirici
tan1 yapilmalidir. Bazi genetik hastaliklar
fenotip ve Kklinik olarak birbirine ¢ok
benzerken, bir sendrom farkli sekillerde de
kendini  gosterebilmektedir.  Bu  olgu
sunumunda iki olgu nedeni ile 1p 36 delesyon
sendromu ile ilgili deneyimlerimizi paylastik.

Bilgilendirilmis Onam
Ailelerden onam formu alinmustir.
Yazar Katkilan

HA: Olgular1 toplama, ana metini gézden
gecirme ve olguyu derleme; IHB: Ana metini
gbdzden gecirme, makaleye son halini verme;
MG: Olgular1 toplama, olguyu derleme; HB:
Olgular1 toplama, makaleye son halini verme.
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