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Hemifasiyal Atrofinin Eslik Ettigi Harlequin Sendromu
Harlequin Syndrome With Hemifacial Atrophy: A Case Study
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Ozet

Harlequin sendromu, yiizlin bir yarisina sinirli sicaklik, emosyonel nedenler ve egzersiz ile flashing ve terlemenin oldugu otonomik
bir sendromdur. Fasiyal flashing ve terleme “Harlequin isareti” olarak adlandirilir. Bu nadir 6zellik, “Harlequin isareti”, yiiziin flashing
gerceklesmeyen tarafinda pre ya da postgangliyonik diizeyde lokalize bir servikal sempatik defisit nedeniyle lokal bir otonomik
disfonksiyon gerceklesmesidir. Konjenital Horner sendromuna neden olan bir lezyonun (pregangliyonik ya da postgangliyonik)
muhtemel anatomik bolgesi belirlenmeye calisildiginda goriilebilir. Harlequin sendromu birkag diger sendromla da 6rtiismektedir.
Parry-Romberg sendromu etyolojisi bilinmeyen nadir klinik bir durumdur. Progresif hemifasiyal atrofi olarak da tanimlanir. Asimetrik
fasiyal flashing ve terlemesi, ve yiiziinlin sag yaninda hemifasiyal atrofisi bulunan 9 yasinda erkek ¢ocukta, fasiyal flashing ve terleme
egzersiz, 1si artisi, ve emosyonel nedenler ile artmaktaydi. (Tiirkderm 2012; 46: 50-2)

Anahtar Kelimeler: Harlequin sendromu, hemifasiyal Atrofi

Summary

Harlequin syndrome is an autonomic syndrome of heat, emotion and exercise induced flushing and sweating limited to one side of
the face in combination with impairment of sweating and flushing on the contralateral side. Facial flushing and sweating has been
named the "Harlequin Sign". This rare feature, "Harlequin Sign", represents a local autonomic dysfunction due to a cervical
sympathetic deficit located at the pre or postganglionic level on the non-flushing side. Harlequin syndrome overlaps with several other
syndromes. Parry-Romberg syndrome is a rare clinical entity of an unknown etiology. It is also described as progressive hemifacial
atrophy. We report a nine-years old Turkish boy with asymmetrical facial sweating, flushing and hemifacial atrophy on the right side
of his face. Facial flushing and sweating are induced by exercise, thermal, and emotional stimuli. (Turkderm 2012; 46: 50-2)
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s6z konusudur!. Bu durum italyan palyaco veya ingiliz
pandomim sanatgilarinin yiz makyajlarini animsatmasi
nedeniyle Harlequin sendromu olarak adlandiriimistir?.2,
Cogunlukla idiyopatik olarak degerlendiriimekle birlikte

Giris

Harlequin sendromu, ylzin bir yarisina sinirl sicaklik,

emosyonel nedenler ve egzersiz ile flashing ve terlemenin
oldugu otonomik bir sendromdur. Vazomotor ve sudomotor
noronlarda etkilenme nedeniyle termoregulasyonda bozulma

superior mediastinal nérinom, boyun cerrahisi ile iliskili vaka
sunumlari da bildirilmistir’-3. Burada hemifasiyal atrofinin eslik
ettigi bir hasta ayric tanisiyla sunulacaktir.
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Olgu

Sag hemifasiyal flashing ve sag hemihipotrofisi bulunan 9 yas 7 aylik
erkek olgu, aralarinda akrabalik olmayan 33 yasinda saglikli baba ve 30
yasinda saglikli annenin ilk gebeliginden diinyaya gelen ilk cocuklari idi.
Antenatal problemi olmayan ve normal spontan dogum ile miyadinda
3700 gr (50-75t p.) olarak dodan olgunun saglikli bir erkek kardesi
bulunmaktadir. Postnatal adaptasyon problemi olmayan hastanin,
psikomotor gelismesi normal olarak gerceklesmis. Fizik muayenesinde,
28 kg (50-75t p.) agirliginda, 137 cm (50t p.) boyunda, bas cevresi
51 cm (10-25t p.) idi. Fasiyal asimetri bulunan hastada i¢ kantus 2,8 cm
(ort/-1 SD), dis kantus 8,4 cm (-1 SD), filtrum 0.9cm (3rd p.),
interkomissir 3,9 cm (-2 SD) ve her iki kulak 6,2 cm (+1/+2 SD) olarak
belirlendi. Olgunun diger kraniofasiyal bulgulari; uzun ylz ve akrosefali,
diz alin, metopik ridge, sinofris, blefaropitozis, epikantus, yukari ¢ekik
palpebral fissurler, uzun ve kivrik kirpikler, kiicik burun, hipoplazik ala
naziler, burun ucu saga deviye, belirgin ve geriye donik yerlesimli
kulaklar, tragus hafif bifid, filtrum kisa, agiz komissurleri ice ¢okik ve
asimetrik, yiksek damak, sivri disler ve prognatizm idi (Resim 1). Ust
ekstremite Slciimlerinde de asimetri mevcuttu. Ust kol uzunlugu sagda
26,5 cm, solda 27,3 cm:; (st kol eni sagda 17 cm, solda 17,4 cm idi. On
kol uzunlugu sagda 21,5 cm, solda 22,2 ¢cm; eni sagda 17,5 cm, solda
17,7 cm olarak 6lculdu. Sag el uzunlugu 14,3 cm (3-25th p.), solda 14,8
cm (25-50th p.) idi. Ayrica, parmak pulpalar belirgin ve 5. parmak
klinodaktilisi bulunmaktaydi. Alt ekstremitede asimetri gozlenmedi.
Bilateral ayak 1. ve 2. parmaklari laterale deviye, 4 ve 5. parmaklarda
klinodaktili, solda belirgin olmak Uzere bilateral furrow yarigi mevcuttu.
Haricen erkek gorunimu olan hastanin sakral gamzesi bulunmaktaydi.
Sistemik muayenesi normal olarak degerlendirilen hastanin, beyin MR
gorinttlemesinde fokal septum pellusidum agenezisi mevcutu. Rutin
hematolojik ve biyokimyasal analizleri normaldi. Hastanin terlemesinin
farkli oldugunu géstermek amaciyla nisasta testi uygulandi (Hastanin
her iki yliz ve alnina énce povidon iyot surllip kurumasi beklendikten
sonra Uzerine toz nisasta uygulandi ve hastaya egzersiz yaptirildi.
Egzersize bagl terleme olustugunda her iki yiz arasindaki fark
nisastanin siyahlasmasina bakilarak klinik olarak degerlendirildi).
Hastanin yUzlnUn sag yarisinda belirgin hiperhidrozis saptandi (Resim 2).
Ayni tarafta digerine gore egzersizle flashing gelistiginin gorilmesi
icinde hasta 10 dakika egzersiz testi uygulandiginda, sag yanakta
eritemin soldan daha fazla oldugu gorildd (Resim 3).

Konvansiyonel sitogenetik analizde (>450 bant) 46, XY olarak
degerlendirildi. Trombofili paneli molekuler analizi sonrasinda, faktér V
leiden (FVL), metilen tetrahidrofolat redlktaz (MTHFR) geni C677T ve
A1298C mutasyonlari agisindan heterozigot olarak degerlendirildi.

Tartisma

Blefaropitozis, miyozis, fasiyal anhidrozis ve iris hipokromisi klinik olarak
Horner sendromu olarak tanimlanmaktadir4.>. Temel 6zelligi, unilateral
flashing ve terleme ile birlikte parsiyel Horner sendromunun birkag yil
icinde yavas gelismesi, Harlequin isareti olarak bilinen bir fenomendir
(siklikla Harlequin sendromu olarak tanimlanir). ilk olarak Lance ve ark.
tarafindan®é 1988 vyilinda tanimlanmistir. Harlequin sendromu,

Resim 1. Yiizde asimetrik goriiniim

Resim 2. Nisasta testinde yiiziin sag yarisinda hiperhidroz

Resim 3. Egzersiz testinde sag yanakta soldan daha belirgin eritem
olusumu
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yaralanma etyolojisi, kolinerjik ganglion htcrelerinin ya da onlarin
postgangliyonik korumasinin kotllesmesi sonucu kazaniimis olabilir. Bir
norotrofik faktorin bolgesel deplesyonuyla sonuglanabilir’. Harlequin
sendromu, bir nérotrofik virisle bélgesel infeksiyon sonucu da gelisebilir.
Olgunun asimetrik g6z ve yiiz bulgusu, kisa filtrumu, asimetrik kollari ve
klinodaktilisi nedeniyle ayirici tanida Triploid/Diploid mozaik sendromu
disinuldu. Ancak, kromozomal analizinde Triploid/Diploid mozaisizmine
rastlaniimadi.

Hemifasiyal isi artisi, egzersiz ile daha da belirginlesen hemifasiyal
terleme ve flashing nedeniyle Harlequin sendromu olarak tanimlandi.
Horner sendromunda beklenen g6z bulgularinin  hastamizda
bulunmamasi ve anhidroz beklenirken hastamizda flashinge eklenen
hiperhidrozis bulgularinin varligi tanida Horner sendromundan
uzaklasiimasina neden oldu.

Olguda mevcut hemifasial atrofi Parry Romberg sendromu agisindan
degerlendirildi. Parry Romberg sendromunda deri kuru, ince ve atrofik
olup, atrofi tamamen gelistiginde ise etkilenen yiz yarisi karsi tarafa
gore ¢oklk, burusuk ve hiperpigmente olarak g&ézlenmektedir.
Etkilenen tarafta kas, kirpik, sa¢ kaybi, dil ve larinksin unilateral
tutulumu olabilir Hastada hemifasiyal atrofi disinda deri ve deri
eklerinde beklenen degisiklikler gdzlenmedi. Hastada flashing ve
hiperhidroza neden olan sempatik aktivitede artisin nedenine yonelik
yapilan arastirmalarda bir bulguya rastlanmadi.

Harlequin sendromu, Roos sendromu ile iliskili olarak da tarif edilmistir.
Ross sendromu unilateralveya bilateral tonik pupiller, yizde veya gévdede
segmental anhidrozis ve tendon hiporefleksi ile giden bir klinik tablodur?.
Hastanin klinik bulgularinda tersine hiperhidrozisin varligi, pupil ve
tendonlarinin normal olmasiyla Ross sendromu ile de uyumlu degildir.

asriY

Literattrde Harlequin sendromlu 83 vaka tanimlanmakla birlikte8, olgunun
ek klinik 6zelliklerinin varligi ve mevcut bulgularinin diger sendromlarla
yeterince aciklanamiyor olmasi, hastanin yasinin kiiclk olmasi ve olasi
degisikliklerin zamanla olusabilecegi distindlerek hastay mevcut bulgulari
ile "Hemifasiyal Atrofili Harlequin Sendromlu Bir Olgu’ olarak sunuldu.
Not: Bu olgu 9t National Medical Genetics Congress, 1-5 December 2010,
Istanbul, Turkey kogresinde poster olarak sunulmus.

Poster 6zeti Clinical Genetics dergisinde yer almigtir (Clinical Genetics
2010; 78 (Suppl. 1): 112-133.)
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