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Seckel Sendromu: Nadir Bir Olgunun Sunumu
Seckel Syndrome: A Rare Case Report
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Giriş
İntrauterin büyüme geriliği (İUBG) perinatal dönemde 
mortalite ve morbitide artışının önemli nedenlerin-
dendir. Özellikle simetrik büyüme geriliğinin olduğu 
yenidoğanlarda genetik nedenler de ayırıcı tanıda 
mutlaka düşünülmelidir. Bunlar arasında başlıca tri-
zomiler olmak üzere, Russell Silver sendromu, Seckel 
sendromu gibi genetik hastalıklar yer alır. Seckel send-
romu İUBG yanında, mikrosefali, mental retardasyon ve 
atipik görünümlü hipoplastik yüz ile kendini gösterir. 
Aynı zamanda hastalığın kuş kafalı cücelik (bird-headed 
dwarfism) olarak da adlandırılmasına neden olan bu 
atipik yüz görünümü mikrognati, gaga burun, küçük 
alın, büyük ve düşük yerleşimli kulaklar gibi özellikler 

ile tanımlanabilir.[1,2] Bu sendroma kriptorşidizm, klite-
romgali, anemi, pansitopeni, kifoz, skolyoz ve merkezi 
sinir sistemi anomalileri gibi farklı anomaliler de eşlik 
edebilir.[3] Başlıca 3. ve 18. kromozomda olmak üzere 
farklı genlerdeki DNA hasarlarının tespit edildiği hete-
rojen bir genetik bozukluk yelpazesi vardır. Genetik he-
terojenitesi ve kolay tanınabilen morfolojik özellikleri 
nedeniyle tanı sıklıkla klinik olarak konulmaktadır. 

Bu yazıda, tipik yüz görünümü, İUBG ve bunun sonu-
cu olarak doğum haftasına göre düşük doğum ağır-
lığı gibi klinik bulgular ile kolayca tanınabilen Seckel 
sendromlu olgu İUBG’nin nadir bir nedeni olması ne-
deniyle sunuldu.
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Özet

Seckel sendromu otozomal resesif geçişli gelişimsel bir bo-
zukluktur. İntrauterin büyüme geriliği, mikrosefali, atipik gö-
rünümlü hipoplastik yüz ve mental retardasyon ile kendini 
gösterir. Bu sendroma renal, kardiyak, hematolojik, iskelet ve 
merkezi sinir sistemini ilgilendiren anomaliler de eşlik ede-
bilir. Bu yazıda, simetrik intrauterin büyüme geriliği öyküsü 
olan ve klinik bulgular ile Seckel sendromu tanısı alan olgu 
nadir görülmesi nedeniyle sunuldu.

Anahtar sözcükler: İntrauterin büyüme geriliği; Seckel sendro-
mu; yenidoğan.

Summary

Seckel syndrome is an autosomal recessive disorder, char-
acterized by intrauterine growth retardation, microcephaly, 
atypical appearance with hypoplastic face and mental retar-
dation. This syndrome may be accompanied by renal, cardiac, 
hematological, skeletal and central nervous system abnor-
malities. Presently reported is a case of Seckel syndrome di-
agnosed with symmetric intrauterine growth retardation and 
clinical symptoms.

Keywords: Intrauterine growth retardation; Seckel syndrome; 
newborn.
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Olgu Sunumu
Olgumuz postnatal beşinci gününde sarılık, halsizlik, 
emmeme, kol ve ayaklarda titreme şikayetleriyle ço-
cuk acil polikliniğine getirildi. Hasta sepsis ön tanısı ve 
konvülziyon şüphesi ile tetkik ve tedavi için yatırıldı.

Hastanın hikayesinde, 23 yaşındaki annenin ikinci ge-
beliğinden ikinci yaşayan olarak 36. gebelik haftasında, 
oligohidramnioz nedeniyle sezeryan ile 1660 gr olarak 
doğduğu öğrenildi. Soy geçmişinde herhangi bir özel-
lik saptanmadı. Anne baba arasında akrabalık yoktu.

Fizik muayenesinde ağırlığı 1700 gr (<10 persantil), 
boyu 44 cm (10–25 persantil), baş çevresi 27.5 cm (<10 
persantil) olarak ölçüldü. Hastanın yenidoğan refleks-
lerinde azalma ve ikterik görünümü mevcuttu. Bunun 
yanında atipik yüz görünümü olarak değerlendirdiği-
miz küçük baş, kuş gagası görünümünde burun, kü-
çük çene ve büyük kulak kepçesi mevcuttu (Şekil 1).

Solunum sistemi ve kardiyovasküler sistem muayenesi 
doğal, periferik nabızlar palpabl idi. Batın muayenesi 
doğal, organomegalisi yoktu. Haricen kız ve doğal gö-
rünümde idi. Hastanın kültürleri alınıp ampirik ampi-
silin, gentamisin tedavisi başlandı. Yapılan laboratuvar 
incelemelerinde tam kan sayımında; WBC: 10.900 RBC: 
4780000, Hb: 16.9 g/dl, Hct: %48.6, MCV: 101.6 fl, trom-
bosit: 338000, biyokimyasal incelemelerinde; BUN 

(kan üre azotu): 7 mg/dl, kreatinin: 0.49 mg/dl, ALT: 6 
U/L, AST: 20 U/L ALP: 259 U/L, Na: 133 mmol/L, K: 5.4 
mmol/L, Ca: 10.44 mg/dl, P: 4.93 mg/dl, CRP: 3.3 mg/L. 
Tam idrar incelemesinde özellik yok, tiroid fonksiyon 
testlerinde TSH: 8.62 uIU/ml, serbest T3: 3.51 pg/ml, 
serbest T4: 1.7 ng/dl saptandı. Akciğer grafisi doğaldı. 
Titremeleri için çocuk nörolojisi konsültasyonu yapıldı. 
Videosu görülen, transfontanel USG ve EEG’si normal 
değerlendirilen hastanın uyku miyoklonisinin olduğu 
düşünüldü. Atipik yüz görünümü ve İUBG olan has-
tada bu öykü ve klinik bulgularla Seckel sendorumu 
düşünüldü. Ek anomaliler için yapılan batın USG’sinde 
sol böbrek pelvis ön arka çapı 10 mm olarak artmış öl-
çüldü. Ekokardiyografide patent foramen ovale oldu-
ğu görüldü. Hastanın yatışından itibaren enfeksiyon 
belirteçlerinde bozukluk saptanmadı. Kültürlerinde 
üreme olmayan hastanın antibiyoterapisi kesildi. Hasta 
yenidoğan ve çocuk nörolojisi polikliniklerinden takip 
edilmek üzere taburcu edildi. Hastanın ilk altı aylık ta-
kibinde herhangi hematolojik bir patoloji gözlenmedi. 
Nöromotor gelişimi ise yaşına göre geri idi. Hastanın 
velisinden onam formu alındı.

Tartışma
Preterm doğumlarla birlikte perinatal mortalitenin 
önemli nedenlerinden olan İUBG, intrauterin dönem-
de yeterli büyüme potansiyeline sahip olamayan fe-
tüsleri tanımlamak için kullanılmaktadır.[4] Kısıtlı büyü-
me potansiyellerinden dolayı gebelik haftalarına göre 
düşük doğum ağırlığı ile doğan bu bebekler tüm do-
ğumların %7–10’unu teşkil etmektedir. Ancak neona-
tal ölümlerin %50’si bu bebekler içinden olmaktadır. 
Tanısı prenatal olarak USG ölçümleri ile konulan İUBG 
nin başlıca sebeplerinden biri fetal kromozomal veya 
genetik hastalıklardır. Bu hastalıklara bağlı oluşan dü-
şük doğum ağırlığı simetrik SGA olarak adlandırılır. İlk 
haftalardan itibaren fetüs etkilendiğinden baş çevresi, 
boy ve kilo aynı şekilde etkilenir ve aynı persentilde-
dirler. İUBG’ye neden olan genetik bozukluklardan ba-
zıları şunlardır: Otozomal trizomiler, Turner sendromu, 
Russell-Silver sendromu, Cornelia De Lange sendro-
mu, Dubowitz sendromu, Bloom sendromu, Johan-
son-Blizzard sendromu ve Seckel sendromu.[5,6]

Seckel sendromu 1960 yılında Helmut Paul George 
Seckel tarafından tanımlanmış olup Harper sendromu, 
Virchow-Seckel sendromu, kuş kafalı cücelik olarak ta 
bilinmektedir. Olgumuzda da olduğu gibi intrauterin 
gelişme geriliğine bağlı düşük doğum ağırlığı ve tipik 
yüz görünümü ile tanımlanan nadir bir sendromdur. 

Şekil 1. Büyük ve düşük yerleşimli kulaklar ile çene küçük-
lüğü dikkat çekmekte. Renkli şekil derginin online sayısın-
da görülebilir (www.keahdergi.com).
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Tanı genellikle klinik ile konulur. Tanı kriterleri arasında 
orantılı cücelik, mikrosefali, mental retardasyon, dis-
morfik yüz görünümü (küçük çene, küçük alın, gaga 
burun, büyük kulaklar gibi), seyrek saç telleri, otozomal 
resesif geçiş sayılmaktadır. Radyografi incelemesinde 
kemik yaşı geriliği, kalça displazisi ve radius başı dislo-
kasyonu saptanması da tanıda yardımcı olabilir.[7] Has-
tamızda da tanı İUBG, orantılı SGA (small for gestational 
age), mikrosefali, büyük kulaklar, küçük çene, kuş gaga-
sı burun şekli gibi klinik bulgularla konulmuştur.

Genetik geçişli bu sendromda bazı kromozomal ha-
sarlar saptanmış olsa da olguların tümünde kromozo-
mal patoloji gösterilememiştir.[7] Farklı alt tipleri vardır 
ve bu tiplerin 3q22 (ATR geni), 18p11, 14q, 21q22.3 
(PCNT2 geni) gibi farklı kromozomal bölgelerde olu-
şan DNA hasarına bağlı olduğu saptanmıştır.[8] Hasta-
mıza genetik analiz yapılamamıştır.

Seckel sendromuna eşlik eden pek çok anomali sap-
tanabilir. Bu nedenle bu olgular ek anomali açısından 
araştırılmalıdır. Atriyoventriküler kanal defekti,[9] int-
rakraniyal anevrizma,[10] mikrodonti, enamel hipop-
lazisi, dentin displazisi gibi diş problemleri[11,12] kri-
torşidizm ve pansitopeni bildirilen olgular da vardır. 
Hastalarda kromozomal insitabilite söz konusu olup 
hastaların yaklaşık %25’inde aplastik anemi veya kan-
serler gelişebilmektedir.[7] Olgumuz bu ek anomaliler 
açısından araştırılmış hafif bir hidronefroz ve patent 
foramen ovale dışında herhangi bir patoloji saptana-
mamıştır. Gelişebilecek patolojiler ve mevcut bulgular 
açısından hastamız takip edilmektedir.

Sonuç olarak, mikrosefali, mikrognati, özellikle intrau-
terin dönemde başlayan gelişme geriliği olan olgular-
da Seckel sendromu da akla gelmesi gereken tanılar 
arasındadır. Otozomal resesif geçişli olması ve ülke-
mizde de akraba evliliklerinin sıklığı göz önüne alındı-
ğında karşılaşma sıklığı artabilir. Eşlik edebilecek pek 
çok anomali olduğu unutulmamalı ve bu hastalara 
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multidisipliner yaklaşım gösterilmesi gerekmektedir.
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