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Hasta;
« 8 aylik , kiz

- Sikayeti: Blylume-gelisme geriligi,
dogdugundan beri sesinin az ¢gikmasi.



- 2-3 aydir istahsizligi varmis, kilo almasi
yavasmig, aile hekimine danistiklarinda bas
¢evresinin kiguk oldugu fark edilmis ve
tarafimiza basvurmus.
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 Natal:Dis merkezde, sezaryenle, 2400 g olarak dogmus.
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- Biyilme-gelisme: Basini tutma: 5. a
N €l De%‘reklo‘rur'ma gay

 Asilar: Su ana kadar takvime uygun.



Soygegmis

- Anne: 27 yasinda, ev hanimi, sag-saglikli
- Baba: 29 yasinda, is¢i, sag- saglikl

Anne ve baba arasinda akrabalik yok.
- 1. cocuk:Hastamiz



=,
Fizik Muayene

» Ates: 36,3 C
« Nabiz: 130 /dk
> Sol. Sayis1:28/dk

Boy: 60 cm(<3p)
Kilo: 4100 g(<3p)
Bas Cevresi:36 cm(<3p)



- Genel durum: Orta. )

- Cilt: Turgor, tonus dogal. Odem, ikter, siyanoz, petesi,
purpura, pigmentasyon bozuklugu yok.Sirfinda killanma
artisi mevcut.

- Bag boyun: Mikrosefalik, burun koki basik, kaslar:
bitigik(synophrys), ince st dudak mevcut.On fontanel

2x1 normal bombelikte.Boyunda kitle veya LAP yok.

- Gozler: Isik refleksi bilateral mevcut. Pupiller
izokorik. Konjonktivalar ve skleralar dogal.

- Kulak-burun- bogaz: Ozellik yok.
- Kardiyovaskiiler: Ozellik yok.



- Solunum sistemiDinlemekle ral, ronkis, ekspiryum
uzunlugu yok.

- Gastrointestinal sistem: Batin hormal bombelikte.
Hepatomegali ve splenomegali yok. Traube alani agik.

« Genitoliriner sistem: Haricen kiz.

- Noromdiskiiler sistem:Babinski, klonus negatif.
Ekstremite ve govde kaslarinda hafif tonus artis
mevcut.

- Ekstremiteler: El parmaklarinda mikromeli, bilateral
simian %izgisi ve klinodakftili, sol ayak 2. ve 3.
parmaklar arasinda parsiyel sindakfili, proksimalden
¢ikan sol ayak basparmak mevcut.



Laboratuvar

« WBC: 11900/mm3
« NEU: 7600/mm3

- HgB: 12,7 g/dL

« PLT: 350.000/mm3
« CRP: 0.74 mg/d|

Kreatinin: 0.38 mg/dl
Ure: 17 mg/dl

AST: 28 U/L

ALT: 23 U/L

T. Protein: 6.5 g/dl
Albumin: 3.98 g/dl



Patolojik Bulgular

» Mikrosefali

- Blyume gelisme geriligi

- Kaslarda bitisiklik

- Killanma artisi

- Ince st dudak

- Dogdugundan beri sesinin az ¢ikmasi
- Ust ve alt ekstremite anomalileri



On Taniniz?



Klinik Izlem

Hastada on planda Cornelia De Lange sendromu
dusindldd. Cocuk noroloji bolimine danigildi.
Genetik danismanlik énerildi.



Cornelia de Lange Sendromu



- Cornelia de Lange (CDL) sendromu nadir
gorilen, blyime geriligi, mental retardasyon,
tipik ylz gorunimd, orta hatta birlesen kalin
kaslar (synophris), dar ince asagi donik Gst
dudak, mikromeli ile karakterize bir
sendromdur. Etiyolojisi tam olarak
bilinmemektedir.



- Brachman de Lange sendromu olarak da bilinen
CDL sendromunun ilk orijinal tarifi 1933
ytlinda yapilmigtir. Vakalarin ¢ogunun sporadik
oldugu CDL sendromunun prevalansi 1\10 000-
50 000 arasinda degisirken, bir sonraki
gebelikte tekrarlama riski %2-5'dir.

- Etyolojisi tam olarak bilinmemektedir. Bazi
vakalarda tg¢tincd kromozomun uzun kolundaki
parsiyal trizomi (3926.1) veya 9. kromozomun
uzun kolundaki monozomi en sik tanimlanan
kromozom anomalileridir.



Genotype-phenotype correlations

Mannini 2013
© 2013 WILEY PERIODICALS,
INC.

Common features:

Classical facial
features

Mild to moderate
cognitive involvement

Pre- and postnatal

growth delay

Mild limb abnormities:
Brachydactyly,
clinodactyly

No major organ

Mannini 2013
© 2013 WILEY PERIODICALS,
INC.

Common features:

Classical facial
features

Mild to moderate
cognitive involvement

Postnatal growth
delay

Mild limb abnormities:

Brachydactyly,
clinodactyly , mild
radioulnar differences

No major organ

‘Common features:

Severe

abnormities abnormities
Gastroesophageal Gastroesophageal /Gastroemhageal
reflux reflux reflux
Vertebral anomalies
Mild
Reported cases: 6 Reported cases: 9 'Reported cases: 56




R\
Klinik bulgular

- Cornelia de Lange sendromunun en
karakteristik 6zelligi tipik yliz gorunimudir.

» Mikrosefali

» Burun koki basiklig

 Mikrognati

- Glr ve birlesik kaglar, uzun kivrik kirpikler

- Konkavitesi asagl bakan st dudak

- Antevert burun delikleri

- Ince dudaklar



- Blylme gelisme geriligi

- Digtik dogum agirlig

* Puberte gecikmesi

- Boguk ve gli¢sliz aglama

» Hirsutismus

« Mental retardasyon

- Kalp defektleri

- G0z ve genitolriner sistem anomalileri

- Ekstremite anomalileri(Kigiik el ve ayaklar,bas
parmagin proksimalden ayrilmasi)



Bu sendromda daha nadir olarak;

« Myopi, mikrokornea, optik atrofi, optik sinir kolobomu, strabismus,
pitozis, nistagmus,

- Disik kulak gizgisi, isitme kusurlari, koanal atrezi,

« Yarik damak, geg ve seyrek ¢ikan digler, reglrjitasyon,

-« Hipoplastik meme bast,

- Konjenital kalp defekti,

- Sik tekrarlayan akciger enfeksiyonlari,

- Bagirsak duplikasyonu, kolon malrotasyonu, pilor stenozu,

- Inguinal herni, diafragma hernileri, hipospadias, kriptorgizm,

- Davranis bozukluklart,

- Hipertonisite, konviilsiyonlar, , mikromeli, fokomeli, supinasyon kisitlihgt,
oligodaktili, el bileginde fleksiyon kontraktiird, 2. ve 3. parmaklarda
sindaktili, ekstremitelerde kontraktirler, dogustan kalga ¢ikigi,koksa
valga, pes planus gibi ¢esitli anomaliler daha nadir olarak bildirilmistir.



Flow chart for clinical diagnosis of CdLS

Facial Criteria Fulfills the facial
0 Synophrys and = 3 of the following criteria
O Short nose, anteverted nares
O Long, prominent philtrum
O Broad or depressed nasal bridge
O Small or square chin
O Thin lips, downturned cormers
OHigh palate
OWidely spaced or absent teeth

Fuffillz one of
the major
criteria?

Major Criteria
Growth = 2 of the following:

O Weight below 5th percentile

O Heightlength below &th percentils
O Head circumference below 5th percentile C\‘r*':]

Fuffills twe of
the major
criteria?

Development =1 of the following: I 1
. . - - The patient T"EPEIIHFIIZ does I"I]‘I

O Developmental delays or intellectual disability has Cdl § il the diagnostic
. . i critena for classic

O Learning disabilities | CdLS

Behavior = 2 of the following: Dﬂigg*:‘u“ﬂ”ﬂl'h y

O Attention deficit disorder + hyperactivity gang festing

O Obsessive-compulsive behavior

O Anxisty

O Constant roaming

O Aggression

O Self-injurious behavior
O Extreme shyness or withdrawal
O Autisticike features



Minor Criteria

Musculoskeletal Neurosensory/Skin Othermajor systems
= 1 of the following: = 3 of the following: = 3 of the following:
0 Absent arms or forearms (alone) O Ptosis [ Gastrointestinal

Or O Tear duct malformation or blepharitis maliormation/malrotation
C'Small hands and/or feet below 3™ centile g Myopia = -6.00 D O Diaphragmatic hernia
and 22 EES?MEW criteria [ Major eye malformation/peripapillary pigmentation & Gastroesophageal reflux disease
10ligodactyly and = 2 secondary criteria O Hearing loss Eagtzﬂ palate or submucous cleft

Or O Seizures OCongenital heart disease
CONone of these and = 3 secondary criteria 0O Cutis marmarata OMicropenis
Secondary criteria O Hirsutism, generalized OHypospadias
O sth finger clinodactyly O Small nipples and/or umbilicus OCryptorchidism

O Abnormal palmar crease

O Dislocated elbow/abnormal extension
O Short 15t metacarpal

O Bunion

O Partial syndactyly of 2nd and 3rd toes
O Scoliosis

O Pectus excavatum

O Hip dislocation or dysplasia

CRenal or urinary tract malformation






Prenatal Tani

» Prenatal tani amniyosentez ya da koryon villus
orneklemesi ile yapilabilir.

1. trimestirda (PAPP-A) azalmis olarak
bulunur.



Prognoz

 Mental retardasyon ile seyreden bu sendrom
6zel egitim gerektirir. Yasam siresi normal
populasyona gore 10-20 yil kisadir.

- En sik 6lim nedeni asfiksiye bagl solunumsal

problemler ve obstruksiyon , volvulusa bagl
gastrointestinal problemlerdir.



Oneriler

- Spesifik yliz gorinimu ile taninan bu sendrom,
sik yineleyen akciger enfeksiyonu, zeka
geriligi ve gelisme geriligi ayirici tanisinda akla
getirilmesi gereken onemli bir olgudur.

- Sendromun prenatal tanisinin mimkin olmasi
ve sonraki gebelikte tekrarlama riskinin
ylksek olmasi nedeniyle aileye genetik
danisma verilmesi buylk yarar saglayacaktir.
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