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RUBINSTEIN - TAYBi SENDROMUNUN RADYOLOJIK BULGULARI:
BiR OLGU SUNUMU"
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Radiological Findings of Rubinstein-Taybi Syndrome: A Case Report

Summary

Rubinstein—-Taybi syndrome is a rare syndrome consisting of a combination of congenital anomalies including
broad thumbs and big toes, characteristic facial appearance with a beaked nose, short stature, and mental or
motor retardation diagnosed on radiographic and clinical grounds.
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Ozet

Rubinstein—Taybi sendromu, genis el ve ayak basparmaklari, gaga burunla birlikte olan karakteristik yiiz
goriiniimii, kisa boy ile mental veya motor retardasyonun kombinasyonundan olusan nadir bir konjenital
anomaliler sendromudur. Tani radyolojik ve klinik bulgularla konur.

Anahtar Kelimeler: Beyin anomalileri, genis basparmak sendromu, Iskelet anomalileri, Rubinstein-Taybi

sendromu

Giris

Rubinstein—Taybi sendromu, mental retardasyon,
karakteristik yiiz goriiniimii ve genis el ve ayak
bagparmaklar1 ile karakterize bir multipl konjenital
anomali ve mental retardasyon sendromudur. Oldukca
nadir goriilen bu sendromun tanisi, sendroma &zgi
kromozomal veya  biyokimyasal belirtecler
olmadigindan radyolojik ve klinik bulgularla konur.
Gagalasmig veya diiz burun, palpebral fissiirlerde
antimongoloid egim, genis nazal koprii, epikantik
foldlar, yiiksek kemerli damak ve dental anomaliler
seklindeki  karakteristik yliz ~ gOriinlimleri  tami
koydurucu 6zelliktedir (1-10).

Bu yazida Rubinstein-Taybi sendromlu bir
olgunun bulgulari sunuldu.

Olgu Bildirisi

18 saatlik preterm erkek olgu, solunum sikintisi
nedeniyle hastanemiz ¢ocuk acil poliklinigine getirildi.
Fizik bakida; antimongoloid yliz goériiniimii, gaga

burun, hipoplazik maksilla ve diisiik kulak vardi. El ve
ayak bagparmaklart kisa ve genis olup, ellerinde
klinodaktili, ayak ikinci ve ii¢iincii parmaklari arasinda
sindaktili bulunmaktaydi. Viicutta yaygin killanma
izlenmekteydi. Olguda diisik dogum agiligi (1812
gr/25-50. persentil) ve gelisme geriligi vardi. Anomali
taramasi yapilan olgunun ekokardiyografisi ve goz
muayenesi normaldi. Direkt grafilerde ayak bas
parmak falankslarinda agilanma bozuklugu, genigleme
ve kisalik izlenmekteydi (Sekil 1A, B). iskelet sistemi
matiirasyonunda gecikme vardi (Sekil 1C). Kraniyal
manyetik rezonans goriintiileme (MRG) incelemede
korpus  kallozum  disgenezisi  saptandi  ve
myelinizasyon yasma gore geriydi (Sekil 2).
Ultrasonografide sol bdbrekte pelvikalisyel ektazi
vardil. Kromozom analizi 46XY olarak bulundu. ileri
kromozomal inceleme yapilmadi. Olgu bu bulgularla
Rubinstein-Taybi sendromu tanisi aldi.

* 23. Ulusal Radyoloji Kongresinde (Antalya, Kasim 2002) poster bildiri olarak sunulmustur.
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Sekil 1. El (a), ayak (b) ve alt lomber, pelvik bdlgelerle ve
proksimal alt ekstremiteyi icine alan (c) AP grafiler. El ve
ayak bagparmak falankslarinda genisleme kisalma ve
acilanma ile iskelet matiirasyonunda gecikme, asetabular
ac1 diizlesmesi ve “flaring of the ilia” gorliinimleri
izlenmekte
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Sekil 2. Sagital orta hat T1 agirlikli MR goriintiisiinde gaga
yliz goriiniimii, posteriyorda belirgin olmak {izere korpus
kallozumda disgenezi izlenmekte

Tartisma

Rubinstein ve Taybi 1963’de mental retardasyon,
tipik yiiz bulgular ile birlikte genis basparmaklar ve
genis ve bilyiik ayak parmaklar1 bulunan bir sendrom
tanimladilar. Ilerleyen yillar boyunca bu sendrom
degisik isimlerle tanimlandi. Bunlardan sik olarak
kullanilani, hemen hemen her olguda goriilen bir
bulgu olan genig basparmaklar nedeniyle genis
bagparmak sendromu (“broad thumb syndrome”)
seklindeki isimlendirmedir (1-10).

Rubinstein-Taybi sendromunun sebebi
bilinmemektedir. Goriilme sikligi 1/250000-300000
dogum olup her iki cinste esit orandadir. Olgularin
cogu sporadiktir ve aile hikayesi yoktur. Ancak son
yillarda yapilan mikrogenetik c¢aligmalarda bu
hastalarda 18  farkli  kromozomal anomali
tanimlanmistir.  Bunlardan en iyi  anlagilani,
transkripsiyon koaktivatorii kodlarini tasiyan CPB
genindeki t(11;16)(q23;13.3) translokasyonuna bagh
bozukluktur. Tam cogunlukla acilanma
deformiteleriyle birlikte olabilen veya olmayan genis
ve kisa terminal falanksli bagparmaklar, biiylik ayak
parmaklari, karakteristik yiiz gorliinimii, kisa boy,
mental, motor ve lisan geriligi ile erkek ¢ocuklarda
tam olmayan veya gecikmis testikiiler inis gibi major
kriterlerin bulunmasi temeline dayanir (4-6,10).

Infant  dénemindeki  yaygin  problemler
obstipasyon, beslenme problemleri ve tekrarlayan iist
solunum  yollart  enfeksiyonlaridir.  Cocuklar

genellikle normalden kii¢liktiir ve kiiciik kafa ¢evresi
ile diistik agirliga sahiptirler (4-6,10).



Yiiz anomalileri Rubinstein—Taybi sendromunun
tanisinda Onemli yer tutar. Rubinstein—Taybi
sendromlular kendi aile fertlerinden c¢ok birbirlerine
benzerler. En belirgin bulgu palpebral fissiirlerdeki
antimongoloid egim olsa da en karakteristik yiiz
anomalisi, burundaki algak nazal septumla birlikte
olabilen veya olmayan  belirginlesme  ve
gagalagsmadir. Burun, siklikla klasik genis ve etli bir
kopriiyle orta hattan deviyedir. Rubinstein-Taybi
sendromunun tipik yiiz goriiniimii hayatin ilk birkag
yilinda belli olabilir ve ¢ocukluk ¢agi sonrasi agikar
olmayabilir (1-10).

Stk goriilen  iskelet anomalileri, iskelet
matiirasyon geriligi, diplastik kostalar ve spina
bifida’dir. Rubinstein-Taybi sendromuyla iliskili
diger iskelet anomalileri skolyoz, parmaklar arasi
band ve talipes equinovarus’tur (“club feet”) (6-8).

Kardiyovaskiiler ve genito-iiriner sistemlere ait
konjenital anomalilerin Rubinstein-Taybi sendromu
ile birlikte bulunabildigi belirtilmisir. Atriyal septal
defekt, ventrikiiler septal defekt, patent duktus
arteriozus, aort koarktasyonu, valviiler aortik stenoz,
pulmoner stenoz, bilateral renal duplikasyon, renal
agenezi ve bifid iireter bu anomalileri olusturur.
Bununla birlikte okiiler anomaliler ve kutanoz
belirtiler de Rubinstein-Taybi sendromu ile birlikte
goriilebilir. Sik  goriilen  oftalmolojik  bulgular
strabismus, pitozis ve refraksiyon kusurlaridir.
Dermatolojik bulgular keloidler, hirsutizm, bas
oniinde veya boyunda yerlesik yasst kapiller
hemanjiyom ve simian ¢izgisidir (1-10).
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Kraniyal  bulgular,  mikrosefali,  kallozal
agenezi/disgenezi, bilateral rolandik yarik, bas
gevresinin 50. persentil’den kii¢iik olmasi seklinde
tanimlanmistir (3,4,8).

Kapsamli olarak bakildiginda, Rubinstein-Taybi
sendromlu hastalarin en tutarli ve karakteristik
bulgular1 genis basparmaklar ve genis biiyilk ayak
parmaklaridir. Radyografilerde bagparmaklar siklikla
spatula veya bazen distal falankslarin kisaligiyla
birlikte olan genis ve biyiik sekilli goriiliirler.
Olgularin yaklasik % 50’sinde proksimal falankslar
ile distal falankslar arasinda agilanma goriiliir ve bu
proksimal falankslarmn trapezoidal veya delta
goriiniimiine sebep olur. Bu proksimal falankslarin
epifizleri transvers degil longitudinal uzar. Diger
parmaklar terminal falankslarmin mantar sekilli
(“tufted”) olmasiyla birlikte genis ve kisa olmaya
egilimlidirler. Ayak biiylik parmaginin genislemesini
degerlendirmek normal varyasyon sinirlari agisindan
zordur. Eller ve ayaklardaki tubuler kemiklerde
incelme, iskelet fraktiirleri ve asetabular ag1
diizlesmesi veya “flaring of the ilia” gibi pelvik
anomaliler de goriilebilir (6-10).

Sonu¢ olarak Rubinstein—Taybi  sendromu,
radyolojik ve klinik bulgularla tanmabilen nadir bir
sendromdur. Genetik c¢aligmalar tanida yardimci
olabilir.
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