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OLGU SUNUMU

Seckel Sendromu: Nadir Bir Olgunun Sunumu

Seckel Syndrome: A Rare Case Report
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Ozet

Seckel sendromu otozomal resesif gecisli gelisimsel bir bo-
zukluktur. intrauterin biyiime geriligi, mikrosefali, atipik g&-
rinimla hipoplastik yiiz ve mental retardasyon ile kendini
gosterir. Bu sendroma renal, kardiyak, hematolojik, iskelet ve
merkezi sinir sistemini ilgilendiren anomaliler de eslik ede-
bilir. Bu yazida, simetrik intrauterin biiyime geriligi dykuisi
olan ve klinik bulgular ile Seckel sendromu tanisi alan olgu
nadir goriilmesi nedeniyle sunuldu.

Anahtar sézciikler: intrauterin biiyiime geriligi; Seckel sendro-
mu; yenidogan.

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.

Giris

intrauterin biyiime geriligi (IUBG) perinatal dénemde
mortalite ve morbitide artisinin énemli nedenlerin-
dendir. Ozellikle simetrik biyiime geriliginin oldugu
yenidoganlarda genetik nedenler de ayirici tanida
mutlaka dustnilmelidir. Bunlar arasinda baslica tri-
zomiler olmak Uzere, Russell Silver sendromu, Seckel
sendromu gibi genetik hastaliklar yer alir. Seckel send-
romu IUBG yaninda, mikrosefali, mental retardasyon ve
atipik goriinimlui hipoplastik yiz ile kendini gosterir.
Ayni zamanda hastaligin kus kafali clicelik (bird-headed
dwarfism) olarak da adlandiriimasina neden olan bu
atipik yliz goériinimi mikrognati, gaga burun, kiiglik
alin, buyiik ve disiik yerlesimli kulaklar gibi 6zellikler
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ile tanimlanabilir."? Bu sendroma kriptorsidizm, klite-
romgali, anemi, pansitopeni, kifoz, skolyoz ve merkezi
sinir sistemi anomalileri gibi farkli anomaliler de eslik
edebilir.®! Baslica 3. ve 18. kromozomda olmak (zere
farkli genlerdeki DNA hasarlarinin tespit edildigi hete-
rojen bir genetik bozukluk yelpazesi vardir. Genetik he-
terojenitesi ve kolay taninabilen morfolojik 6zellikleri
nedeniyle tani siklikla klinik olarak konulmaktadir.

Bu yazida, tipik yliz gériiniimij, iUBG ve bunun sonu-
cu olarak dogum haftasina goére disiik dogum agir-
ligi gibi klinik bulgular ile kolayca taninabilen Seckel
sendromlu olgu IUBG'nin nadir bir nedeni olmasi ne-
deniyle sunuldu.
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Olgu Sunumu

Olgumuz postnatal besinci gtiniinde sarilik, halsizlik,
emmeme, kol ve ayaklarda titreme sikayetleriyle co-
cuk acil poliklinigine getirildi. Hasta sepsis 6n tanisi ve
konviilziyon stiphesi ile tetkik ve tedavi icin yatinldi.

Hastanin hikayesinde, 23 yasindaki annenin ikinci ge-
beliginden ikinci yasayan olarak 36. gebelik haftasinda,
oligohidramnioz nedeniyle sezeryan ile 1660 gr olarak
dogdugu 6grenildi. Soy ge¢cmisinde herhangi bir 6zel-
lik saptanmadi. Anne baba arasinda akrabalik yoktu.

Fizik muayenesinde agirhgr 1700 gr (<10 persantil),
boyu 44 cm (10-25 persantil), bas ¢evresi 27.5 cm (<10
persantil) olarak 6l¢lildi. Hastanin yenidogan refleks-
lerinde azalma ve ikterik gorinima mevcuttu. Bunun
yaninda atipik yiiz gériinimu olarak degerlendirdigi-
miz kiclik bas, kus gagasi gériiniimiinde burun, ki-
¢Uk cene ve biiylik kulak kepgesi mevcuttu (Sekil 1).

Solunum sistemi ve kardiyovaskuler sistem muayenesi
dogal, periferik nabizlar palpabl idi. Batin muayenesi
dogal, organomegalisi yoktu. Haricen kiz ve dogal go-
riinimde idi. Hastanin kilturleri alinip ampirik ampi-
silin, gentamisin tedavisi baslandi. Yapilan laboratuvar
incelemelerinde tam kan sayiminda; WBC: 10.900 RBC:
4780000, Hb: 16.9 g/dl, Hct: %48.6, MCV: 101.6 fl, trom-
bosit: 338000, biyokimyasal incelemelerinde; BUN

Sekil 1. Buyik ve dustk yerlesimli kulaklar ile cene kiiglik-
IGgu dikkat cekmekte. Renkli sekil derginin online sayisin-
da gériilebilir (vww.keahdergi.com).

Dorum ve ark. Seckel Sendromu

(kan ure azotu): 7 mg/dl, kreatinin: 0.49 mg/dI, 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/dI, CRP: 3.3 mg/L.
Tam idrar incelemesinde 6zellik yok, tiroid fonksiyon
testlerinde TSH: 8.62 ulU/ml, serbest T3: 3.51 pg/ml,
serbest T4: 1.7 ng/dl saptandi. Akciger grafisi dogaldi.
Titremeleri icin cocuk norolojisi konsiiltasyonu yapildi.
Videosu goriilen, transfontanel USG ve EEG'si normal
degerlendirilen hastanin uyku miyoklonisinin oldugu
diistiniildii. Atipik yiiz gériinimii ve iUBG olan has-
tada bu 6yki ve klinik bulgularla Seckel sendorumu
disintldi. Ek anomaliler icin yapilan batin USG'sinde
sol bobrek pelvis 6n arka ¢capt 10 mm olarak artmis 6l-
clldi. Ekokardiyografide patent foramen ovale oldu-
gu gorildi. Hastanin yatisindan itibaren enfeksiyon
belirteclerinde bozukluk saptanmadi. Kdltiurlerinde
Ureme olmayan hastanin antibiyoterapisi kesildi. Hasta
yenidogan ve ¢cocuk norolojisi polikliniklerinden takip
edilmek Uizere taburcu edildi. Hastanin ilk alti aylik ta-
kibinde herhangi hematolojik bir patoloji gozlenmedi.
Noromotor gelisimi ise yasina gore geri idi. Hastanin
velisinden onam formu alind.

Tartisma

Preterm dogumlarla birlikte perinatal mortalitenin
onemli nedenlerinden olan IUBG, intrauterin dénem-
de yeterli biyiime potansiyeline sahip olamayan fe-
tusleri tanimlamak icin kullaniimaktadir.® Kisith biyi-
me potansiyellerinden dolayi gebelik haftalarina gére
disik dogum agirligi ile dogan bu bebekler tiim do-
gumlarin %7-10"unu teskil etmektedir. Ancak neona-
tal 6limlerin %50’si bu bebekler icinden olmaktadir.
Tanisi prenatal olarak USG élctimleri ile konulan iUBG
nin baslica sebeplerinden biri fetal kromozomal veya
genetik hastaliklardir. Bu hastaliklara bagl olusan di-
siik dogum agirhg simetrik SGA olarak adlandirilir. ilk
haftalardan itibaren fetis etkilendiginden bas cevresi,
boy ve kilo ayni sekilde etkilenir ve ayni persentilde-
dirler. IlUBG'ye neden olan genetik bozukluklardan ba-
zilari sunlardir: Otozomal trizomiler, Turner sendromu,
Russell-Silver sendromu, Cornelia De Lange sendro-
mu, Dubowitz sendromu, Bloom sendromu, Johan-
son-Blizzard sendromu ve Seckel sendromu.®#!

Seckel sendromu 1960 yilinda Helmut Paul George
Seckel tarafindan tanimlanmis olup Harper sendromu,
Virchow-Seckel sendromu, kus kafali clicelik olarak ta
bilinmektedir. Olgumuzda da oldugu gibi intrauterin
gelisme geriligine bagh diisik dogum agirligi ve tipik
ylz goriiniimi ile tanimlanan nadir bir sendromdur.
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Tani genellikle klinik ile konulur. Tani kriterleri arasinda
orantili clicelik, mikrosefali, mental retardasyon, dis-
morfik yliz goérinimi (kiglik cene, kiiclik alin, gaga
burun, biyik kulaklar gibi), seyrek sa¢ telleri, otozomal
resesif gecis sayllmaktadir. Radyografi incelemesinde
kemik yasi geriligi, kalca displazisi ve radius basgi dislo-
kasyonu saptanmasi da tanida yardimci olabilir.”? Has-
tamizda da tani iUBG, orantili SGA (small for gestational
age), mikrosefali, blyuk kulaklar, kiiciik cene, kus gaga-
st burun sekli gibi klinik bulgularla konulmustur.

Genetik gecisli bu sendromda bazi kromozomal ha-
sarlar saptanmis olsa da olgularin tiimiinde kromozo-
mal patoloji gosterilememistir.”! Farkli alt tipleri vardir
ve bu tiplerin 3g22 (ATR geni), 18p11, 14q, 21922.3
(PCNT2 geni) gibi farkli kromozomal bélgelerde olu-
san DNA hasarina bagh oldugu saptanmistir.’®! Hasta-
miza genetik analiz yapilamamistir.

Seckel sendromuna eslik eden pek ¢cok anomali sap-
tanabilir. Bu nedenle bu olgular ek anomali agisindan
arastinlmahdir. Atriyoventrikiler kanal defekti,® int-
rakraniyal anevrizma,'® mikrodonti, enamel hipop-
lazisi, dentin displazisi gibi dis problemleri™'? kri-
torsidizm ve pansitopeni bildirilen olgular da vardir.
Hastalarda kromozomal insitabilite s6z konusu olup
hastalarin yaklasik %25'inde aplastik anemi veya kan-
serler gelisebilmektedir.”? Olgumuz bu ek anomaliler
acisindan arastirilmis hafif bir hidronefroz ve patent
foramen ovale disinda herhangi bir patoloji saptana-
mamistir. Gelisebilecek patolojiler ve mevcut bulgular
agisindan hastamiz takip edilmektedir.

Sonug olarak, mikrosefali, mikrognati, 6zellikle intrau-
terin ddnemde baslayan gelisme gerilidi olan olgular-
da Seckel sendromu da akla gelmesi gereken tanilar
arasindadir. Otozomal resesif gegisli olmasi ve (lke-
mizde de akraba evliliklerinin sikhgi g6z 6niine alindi-
ginda karsilasma sikhdi artabilir. Eslik edebilecek pek
¢ok anomali oldugu unutulmamali ve bu hastalara
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multidisipliner yaklagim gosterilmesi gerekmektedir.

Cikar Catismasi

Yazar(lar) ¢ikar catismasi olmadigini bildirmislerdir.
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