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Olgu Sunumu

Dubowitz sendromlu bir yenidogan olgusu

A newborn with Dubowitz syndrome: a case report
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OZET

Dubowitz sendromu ilk kez 1965 yilinda Victor Dubowitz tarafindan bildirildi.
Dubowitz sendromu mikrosefali, tiknaz viicut yapisi, anormal yiiz, egzamatoz cilt
lezyonlar1 ve hafif-orta dereceli mental retardasyon ile karakterize otomozal resesif
gecen ender goriilen bir hastahktir. Tanimlanan yenidogan kiz olguda mikrosefali,
mikrognati, yitksek damak, sindaktili, klinodaktili, ventrikiiler septal defekt, beslen-
me giigliigii ve sakral gamze vardi. Bu olguyu ender goriilmesi nedeniyle yayilama
gereksinimi duyduk.

Anahtar kelimeler: Dubowitz sendromu, mikrosefali, yenidogan
ABSTRACT

Dubowitz syndrome was first reported in 1965 by Victor Dubowitz. Dubowitz syndro-
me is a rare autosomal recessive disorder characterized by microcephaly, short statu-
re, abnormal faces, eczematous skin eruption, and mild to severe mental retardation.
In this review, we describe a female newborn with microcephaly, micrognathia, high
palate, syndactyly, clinodactyly, ventricular septal defect, poor feeding and sacral
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dimple. Here, we felt the need to report this case because of its rarity.

Key words: Dubowitz syndrome, microcephaly, newborn
GIRIS

Dubowitz sendromu hafif mikrosefali, kisa boy,
infantil egzama, 6zgiin yiiz goriiniimiiyle karakterize
otozomal resesif gecen bir hastaliktir. Yiiz kiigiiktiir,
mikrognati, ptozis, blefarofimoz, kisa palpebral fis-
siirler, epikantal katlantilar, telekantus, dolgun burun
kanatlari, seyrek, acik renkli saclar, kaglarin dig
kisimlarinda azalma, alinla ayn1 seviyede nazal koprii,
yiizeysel (s1g) supraorbital koprii, damak anomalileri
mevcuttur. Bu hastalarda kemik iligi disfonksiyonu
ile birlikte kansere yatkinlik vardir. Hastalarin yakla-
stk %10’unda tam gelismis aplastik anemi, orta
diizeyde trombositopeni, hipoplastik anemi gibi
hematopoetik bozukluklar mevcuttur. Hiperaktivite
veya hipotoni, beslenme giicliigii, intrauterin gelisme
geriligi, diisiik dogum agirligr goriilebilir ).
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Dubowitz sendromunda aort stenozu, atrial septal
defekt, patent duktus arteriozus, ventrikiiler septal
defekt gibi cesitli kardiyovaskiiler bozukluklar sapta-
nabilir. Iskelet matiirasyonunda gecikme, kraniosino-
sitoz, pektus ekskavatum, eklemlerde hiperekstansi-
bilite, 5. parmakta klinodaktili, 2. ve 3. parmaklarda
sindaktili gibi kas-iskelet sistemi deformiteleri gozle-
nebilir .

OLGU SUNUMU

Yirmi bes yasinda multipl skleroz hastaligi olan
anneden 36. gestasyonel haftada sezaryen ile 2560 g
dogan olgunun antenatal donemde yapilan fetal eko-
kardiyografisinde ventrikiiler septal defekt saptanma-
st lizerine yatirildi. Anne ve baba arasinda akrabalik
belirtilmedi. Olgunun fizik muayenesinde viicut
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agirlg1 2560 g (10-50 persantil), boyu 45 cm (10-50
persantil), bas cevresi 30 cm ( 3-10 persantil), kan
basinc1 60/33 mmHg, nabz1 146/dk., solunum sayis1
32/dk. idi. Hastamizda, mikrosefali, mikrognati, ¢ikik
burun, dar ve yiliksek damak, her iki ayak 2. ve 3.
parmakta sindaktili, her iki el 5. parmakta klinodakti-
li, sakral gamze, kardiyovaskiiler sistem oskiiltasyo-
nunda mezokardiyak odakta 2/6 pansistolik {ifiiriim

mevcuttu (Resim 1 ve 2).

Resim 1.

Resim 2.
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Klinik olarak Dubowitz sendromu ya da Smith-
Lemni Opitz sendromu 6n tanilari ile irdelenen olgu-
nun bu sendromlara yonelik yapilan tetkiklerinde
ekokardiyografide perimembrandz ventrikiiler septal
defekt saptandi. Batin ve transfontanel ultrasonogra-
fik incelemeleri normal olarak bulundu. Yapilan
oftalmolojik bakida fundus atrofisi diginda patoloji
saptanmadi. Hemogram, biyokimya, serum koleste-
rol ve serum IgA degerleri yasina gore normaldi.
Postnatal 3. giiniinde orogastrik sondayla beslenme
baglandi, yutkunma sorunu nedeniyle oral beslenme-
ye gecilemedi. Perimembranoz ventrikiiler septal
defekt icin spironolakton 1 mg/kg/giin baslandi.

Izlemde oral beslenemeyen hasta postnatal 6. haf-
tada orogastrik sondayla aileye beslenme egitimi
verilerek taburcu edildi. Halen 9. ayinda olan hasta-
miz, tartt alimi ve beslenmesi iyi olarak poliklinigi-
mizden izlenmektedir.

TARTISMA

Dubowitz sendromu ilk kez 1965 yilinda bir
Ingiliz hekim olan Dr. Victor Dubowitz tarafindan
tanimlanmistir. Dr. Dubowitz, karakteristik yiiz gorii-
niimii, egzama, davranig sorunlari, hafif mental retar-
dasyon, mikrosefali, kisa boy, intrauterin biiyiime
geriligi ile karakterize 4 hastadan olusan bir olgu
serisi yayimnladi . 1965’ten bu yana yaklasik 200
olgu yaymlandi @.

Sendroma eslik edebilecek kraniofasyal ve oral
anomaliler arasinda mikrosefali, mikrognati, pitozis,
blefarofimozis, pitozis, telekantus, agik renkli saclar,
genis burun kopriisii, damak anomalileri, epikantik
katlantilar, ¢cikik burun, ekstremite anomalileri ara-
sinda her iki ayak 2. ve 3. parmakta sindaktili, her iki
el 5. parmakta klinodaktili, deride sakral gamze ve
infantil donemde egzama goriilebilmektedir ©.
Hastamizda da mikrosefali, mikrognati, tipik yiiz
goriiniimii olan ¢ikik burun, dar ve yiiksek damak,
her iki ayak 2. ve 3. parmakta sindaktili, her iki el 5.
parmakta klinodaktili, sakral gamze mevcuttu ve bu
klinik bulgularla Dubowitz sendromu tanist ald1.

Dubowitz sendromunda aort stenozu, atrial septal
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defekt, patent duktus arteriozus, ventrikiiler septal
defekt gibi kardiyovaskiiler anomaliler goriilebilir.
Tagikardi ve sag ventrikiil hipertrofisi gibi bozukluk-
lar da bildirilmistir ©. Olgumuzda da perimembrantz
ventrikiiler septal defekt saptandi.

Sarmento KMA ve ark. © 14 yagindaki bir kizda
hiperimmunglobulin E sendromu ve Dubowitz send-
romu birlikteligini gdstermis, bu olguda multipl nazal
polipler goriilmiistiir. Thuret ve ark. @ yineleyen
infeksiyon, tekrarlayan iilseratif stomatit ve yinele-
yen notropeni ataklari geciren Dubowitz sendromu
olan 2 kiz kardes bildirmistir. Bir kardeste IgA dege-
ri diismiis ve IgM degeri artmis, diger kardeste ise
artmis Ig M degeri ile birlikte azalmig IgA ve IgG
diizeyleri vardi. Sundugumuz olguda IgA, IgG, IgM
ve IgE degerleri hastanin yasiyla uyumluydu.

Literatiirde Dubowitz sendromu tanis1 konulmusg
31 olguda beslenme giicliigii bildirilmistir. Beslenme
giicliiklerinin bir kismi dogumdan hemen sonra
goriilmiis, olgularda beslenmeyi reddetme, kusma ve
regiirjitasyon siklikla rastlanmigtir. Hastamizda da
biberonla ya da memeden beslenememe sorunu mev-
cuttu ve 3. aya kadar orogastrik sonda ile beslendi.

Dubowitz sendromuda biiyiime geriligi goriilebil-
mektedir. En belirgin 6zelliklerden biri viicut ve bag
Ol¢iilerinin kiiciik olmasidir. Yiiz kirk bir olguluk bir
seride ortalama bas cevresi ortalama 31 cm 6l¢iilmiis,
viicut agirliginin ise 900 g ile 3600 g arasinda degis-
tigi goriilmiistiir. Fiziksel gelisim aylar ve yillar
boyunca geride kalabilmektedir ®. Olgumuzda da
mevcut beslenme sorununa bagl oldugunu diisiindii-

glimiiz biiylime geriligi mevcuttu. Ayrica literatiirle
uyumlu olarak bascevresi 10. persentil kanalinin
altinda idi.

Sonug olarak, Dubowitz sendromu ender goriilen
bir sendrom olup, tanist genellikle klinik bulgularin
degerlendirilmesi ile konulmaktadir. Tan1 alan hasta-
larin beslenme sorunlari, immun yetmezlikler ve
norogelisimsel sorunlar yoniiyle izlemi gereklidir.
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