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SUMMARY
Robert’s Syndrome

Robert’s syndrome is a rare autosomal recessive disorder
characterized primarily by symmetric reduction anomalies of
all lims, prenatal and postnatal growth retardation and cran-
iofacial abnormalities. A diagnosis of Robert’s syndrome clin-
ical and genetical features was made. This disease is present-
ed because it is seen rarely.
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Robert sendromu; ilk olarak Robert tarafindan 1.
dereceden kuzen anne-babanin etkilenen ii¢ ¢cocugunda
tanimlanmigtir. Otosomal resesif gecisli olan bu sendro-
mun baglica dzellikleri; tiim ekstremitelerde simetrik
kisalik anomalisi, prenatal ve postnatal biiyiime geriligi
ve kraniyofasyal anomalilerdir. Ayrica; mikrobrakise-
fali, yarik dudak ve/veya yarik damak, hipertelorism,
midfasiyal kapiller hemanjiom, ince burun kanatlari,
ylizeysel orbita, prominant gozler, mavi sklera, seyrek
saclar, hipomelia, kriptorsidi, fallus biiyiikliigii, hipos-
padias veya kliteromegali, ciddi mental gerilik goriile-
bilir (V.

OLGU

Postnatal 1. giin hastanemize sevkedilen bebek, aralarinda 2.
derece akrabalik bulunan 21 yaginda anne ve 23 yasinda baba-
nin birinci ¢ocuguydu. Prenatal 6zellik yoktu. Normal spontan
vaginal yolla, miadinda dogmustu. Fizik muayenede agirlik
1800 g (<3. p), bag cevresi 29 cm (<3. p), boy 36 cm (<3 p)
genel durum orta, aktif yenidogan refleksleri canli, cilt pembe,
on fontanel agik, dogal, prominant gozler, hipotrikosis, ince
burun, mikrognati, tavsan dudak, yiiksek damak, her iki elde
licer parmak, alt ve iist ekstremitelerde hipomeli mevcuttu
(Resim 1, 2). Sistem muayenelerinde patoloji tespit edilmedi.

Resim 1 ve 2. Olgumuzun goriiniimii

Haricen erkek, testisler skrotumda bilateral palpe ediliyordu.
Urogenital anomaliye rastlanmadi. Kan biyokimyasi, hemog-
ram ve tam idrar tetkiklerinde patoloji saptanmadi. Yenidogan
servisimize interne edilen hastanin fizik muayenesinde mor-
folojik patolojilere rastlanmasi iizerine tetkikleri planlandi.
Kemik grafilerinde iist ekstremitelerde radius, ulna, alt ekstre-
mitelerde tibia ve fibula goriilmedi. Serebral ve batin US nor-
mal olarak degerlendirildi. Ekokardiyografide patoloji saptan-
madi. Gz muayenesinde bilateral konjonktivit disinda patolo-
ji yoktu. Sitogenetik analiz yapilan hastada 46 XY kromozom
yapist ve erken sentromer ayrimi goriildii.
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Hastamizda ozellikle alt ekstremitelerde belirgin kisa-
lik, boy, bas ve cevresi ve dogum tartisinin <3. persentil
olmasi Robert sendromunu ilk diisiindiiren bulgulardi.
Anne ve babasi arasinda yakin akrabalik (dayi-hala
¢ocuklart) mevcuttu. Literatiirde rastlanan olgularda
akrabalik en goze carpan bulgudur ve otosomal resesif
gecisi desteklemektedir. Cok nadir olan bu sendromun
etyolojisi bilinmemekle birlikte, annenin hamileligi si-
rasinda bir antihipertansif olan klonidin kullanmasinin
etkili olacagina dair yayinlar vardir . Hastamizin
annesinde ilag alimina ait bir oykii yoktu. Sitogenetik
calismada erken sentromer ayriminin saptanmasi énemli
bir bulgudur. Niikleer morfolojik analiz normal gruptan
istatistiki olarak anlamlidir. Profaz ve metafazdaki
erken ayrilmanin niikleer hiicre proliferasyonunun azal-
masina, sonugta biiyiime geriligi ve ekstremite anor-
malliklerine yol agtig1 goriilmiistiir (1.

Literatiirde, nadir de olsa normal hiicre divisyonu ile
birlikte goriilen Robert sendromu olgulart mevcuttur ).
Yedinci gebelik haftasinda sadece bu dénemde gelisen
organlarin etkilenmesine neden olur . Hastamizdan
periferik kandan kisa siireli hiicre kiiltiirii ile yapilan si-

togenetik caligmada degerlendirilen tiim hiicrelerde
erken sentromer ayrilmasi goriildii. Ekstremiteler digin-
da diger organlar da etkilenmektedir. Korneal opasite-
ler, mikrosefali, kardiyak defektler (ASD gibi) goze car-
pan bulgulardir. Olgumuzda bu bulgulara rastlanmadi.

Sonug¢ olarak; akraba evliliklerinin sik goriildiigii
toplumlarda ayni aileden birkag¢ bireyi etkileyebilen (/-
teratiirde ayn aileden dort kardegin de etkilendigi olgu-
lar mevcurtur) ciddi fiziksel oziirlere ve mental gerilige
neden olabilen bu sendromun prenatal tanis1 mevcuttur.
Gebeligin 8. haftasinda koryon villus biyopsisi ile tan
konulabilir ve dogum 6nlenebilir. Nadir goriilmesine
ragmen prenatal tanisinin oldugunun bilinmesi bu sen-
dromdan daha fazla bireyin etkilenmesini 6nleyebilir.
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