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OLGU SUNUMU

Distal Ekstremite Kisaligi ve Tek Atriumla Goziiken Bir
Kondroektodermal Displazi (Ellis-van Creveld Sendromu)
Olgusu

Nadir goérllen otozomal resesif bir bozukluk olan Ellis-van Creveld sendromu veya
kondroektodermal displazi ilk olarak 1940 yilinda Ellis ve van Creveld tarafindan tanimlanmigtir. Bu
kikirdak ve ektodermal displazi, kisa kaburga, postaksiyal polidaktili, displastik tirnak ve dis
anomalileri, buyume geriligi ve konjenital kalp hastaligi ile karakterizedir. Hastalarin yaklasik
%60"1nda bir kardiak defekt olup, en sik atrial septal defekt, genellikle de tek bir atrium vardir. Bu
yazimizda distal ekstremite kisaliinin yani sira tek atriumu olan bir Ellis-van Creveld sendromu
olgusu sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Ellis-van Creveld sendromu, kondroektodermal displazi, polidaktili, tek atrium.

Shortening of The Distal Extremities and a Single Atrium Appeared a
Chondroectodermal Dysplasia (Ellis-van Creveld Syndrome) Case

Ellis-van Creveld syndrome or chondroectodermal dysplasia is a rare autosomal recessive
disorder. It was first described by Ellis and van Creveld in 1940. It is a chondral and ectodermal
dysplasia characterized by short ribs, postaxial polydactyly, growth retardation, and ectodermal
(dysplastic teeth and nails) and congenital heart defects. Approximately 60% of patients have a
cardiac defect, most commonly an atrial septal defect, often with a single atrium. In this article, we
presented a case of Ellis-van Creveld syndrome associated with single atrium as well as rare distal
limb shortening.

Key Words: Ellis-van Creveld syndrome, chondroectodermal dysplasia, polydactyly, single atrium.

Girig

Kompleks bir genetik sendrom olan kondroektodermal displazi 1940 yilinda Richard
Ellis and Simon van Creveld tarafindan tanimlanmis olup, Ellis-van Creveld Sendromu
(OMIM 225500), mezoektodermal displazi ve kondrodistrofik sendrom olarak da
adlandinimaktadir (1). Bu nadir goriilen otozomal resesif bozuklukta ellerde postaksial
polidaktili, distal ekstremite kisalidi ile gbéziken culcelik, konjenital kalp hastalgdi,
displastik tirnak ve dis yapisi tanisal kriterlerdir (2). Bu yazimizda nadir gérilen, distal
ekstremite kisaliginin yani sira tek atriumu olan bir Ellis-van Creveld Sendromu
sunuldu.

Olgu sunumu

Aralarinda akrabalik bulunmayan saglikh 25 yasindaki anne ve 29 yasindaki
babanin ikinci yasayan erkek gocugu olarak sorunsuz bir gebelik sonrasinda 40. haftada
iri olmasindan dolay! sezeryanla dodan bebek solunum sikintisi ve iskelet displazisi
nedeniyle klinigimize yatirildi. Fizik muayenesinde agirligi 5000 gr (>90 persantil), boy
48 cm (25-50 persantil), bas cevresi 38.5 cm (>90 persantil) idi. Genel durumu kétd,
belirgin solunum sikintisi, subkostal ve interkostal gekilmeleri vardi. On fontanel 3x2 cm
aclk normal bombelikteydi. Diglk kulak, antevert burun, basik burun kdki ve yiksek
damak saptandi. Kalp sesleri dinlemekle ritmik, 2/6 dereceden sistolik karakterde
afurimu vardi. Karaciger orta klavikiler hatta kot altinda 2 cm palpabl idi. Haricen erkek
gorinimde testisler skrotumdaydi. Bilateral simetrik distal ekstremite kisaligi, sag el ve
ayakta 6 parmak, sol elde 7 parmak ve sindaktili vardi (Sekil 1, 2 ve 3). iskelet
grafilerinde distal ekstremitelerde ulna, radius ve tibialarda kisalik vardi (Sekil 4).
Laboratuar incelemesinde; kan sayimi, idrar, serum kalsiyum, fosfor ve alkalen fosfataz
dlzeyleri, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri normaldi. Beyin manyetik rezonans
gorintileme ve batin ultrasonografisi normaldi. Ekokardiografide tek atrium ve
ventrikuler septal defekt (VSD) vardi. Kromozom analizi 46 XY’di. Solunum sikintisiyla
yatirilan hastanin takiplerinde klinigi gittikge kotllesti ve mekanik ventilatér ile solunum
destegi saglandi. Ancak hastanin mevcut sikintisi giderek artti, takip ve tedavisi devam
ederken eksitus oldu.

“ 18. Ulusal Neonatoloji Kongresinde bildiri olarak sunulmustur.
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Sekil 1. Genel goérinim (distal ekstremite kisaliginin
oldugu orantisiz boy)

Sekil 2. Sag elde polidaktili

Sekil 3. Sag ayakta polidaktili
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Sekil 4. iskelet grafisi (distal ekstremitelerde ulna, radius
ve tibialarda kisalik).

Tartisma

Kondroektodermal displazi veya Ellis-van Creveld
sendromu, nadir gorilen otozomal resesif konjenital bir
bozukluktur. Amerika Birlesik Devletlerinde yerlesik
Amish toplulugunda sik gdérilmekte olup, buradaki
insidansi 5000 canli dogumda bir oranindadir. Genel
populasyondaki insidansi ise 60000-100000 canl
dogumda birdir (3, 4). Kadin/erkek gériilme orani esittir
(5). Kondrodistrofi sikhkla tubller kemikleri
etkilemektedir. Ekstremite kisaliklarinin oldugu orantisiz
boy kisaliklari daha c¢ok proksimal ekstremite kisaligi
seklinde karsimiza gikmaktadir. Aksine Ellis-van Creveld
sendromunda ise kol, el ve bacaklarin distal kisimlarinin
belirgin kisaliginin oldugu orantisiz bir boy kisaligi
gérulmektedir (1, 4). Erigkin boy ortalamasi 109-
152cm’dir (2). Hastamizda da bulunan simetrik distal
ekstremite kisaligi sendromun karakteristigi olarak
bildirilmektedir. Hastamizin iskelet grafilerinde de bu
gorilmekteydi. Hastamizin agirhgr ve bas cevresinin 90
persantilin Uzerinde, boyu ise 25-50 persantilde oldugu
gérulmekte, ekstremite kisaidi da g6z o6nilnde
bulunduruldugunda sendromun tipik 6zelliklerinden olan
orantisiz bir kisalik oldugu sonucuna varildi. Sendromda
polidaktili bilateral ve postaksiyaldir, ¢ogu vakada
polidaktili sadece ellerde gb6zlenirken %10 vakada
yalnizca ayakta bulunmaktadir (1). Siklikla tirnak ve
disleri etkileyen ektodermal displazi ise % 93'ten fazla
hastada goérulmektedir. Tirnaklar; hipoplastik, distrofik ve
kirilgandir, bazi olgularda ise tirnak olmayabilir. Diglerde;
anadontia, hipodonti, erken dis kaybi, diglerin ge¢
¢ctkmasi, kiguk digler ve siklikla maloklizyonla birlikte
sekil bozuklugu gdsteren enemal hipoplazisi siktir. Bazen
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de yenidoganda dis gorilebilir. Sendromda dudak
defektleri, oral frenula olabilir (7, 8). Hastamizin da el ve
ayaklarinda polidaktilisi vardi. Daha ¢ok yasla birlikte
ortaya cikmasi beklenen tirnak ve dis anomalileri ise
hastamizda gorilmedi.

Ellis-van Creveld sendromunda kardiak anomaliler
%50-60 oraninda goérilmekte olup bunlar; tek atrium
(%40), atrioventrikller kanal defektleri, ventrikiler septal
defekt, atrial septal defekt ve patent duktus arteriozustur
(1, 5). Genitouriner anomaliler % 22 oraninda goértimekte
bunlar; hipospadias, epispadias, hipoplastik penis,
kriptorgidizm, vulvar atrezi, mediller boélgede renal
tubdler dilatasyon, nefrokalsinozis, renal agenezi ve
megaureterdir. Kas-iskelet sistemi anomalileri; dusuk
omuzlar, dar toraks, genu valgum, lomber lordoz, sosis
seklinde parmaklar, genis el ve ayaklardir (4). Cogdu
hastada zeka normaldir, ancak bazen santral sinir
sistemi anomalileri veya psikomotor gerilik gorilebilir (1).

Yasayan hastalarda oncelikle dis ve tirnak bakimi,
ortopedik, kardiyak ve diger kusurlarin cerrahi diizeltmesi
yapiimalidir. Dis kusurlarini  dizeltmek igin kismi
protezler ve implantlar yapilir. Tirnak bakimi yapilmali ve
paronisyal enfeksiyonlar onlenmeli, kozmetik
gortinimini dizeltmek igin de akrilik tirnak protezleri
kullaniimahdir (3).

Genetik danigmanlik 6nemlidir, otozomal resesif
gecisli oldugu icin hastanin kardeslerinde niks riski %
25'tir (3). Prenatal tanisi igin ultrasonografi ile ilk
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trimesterde ekstremitelerin distal kisaldi, postaksiyal
polidaktili, dar toraks, artmis ense kalnhgi, kalp
defektleriyle ve diger fetal kusurlariyla 6ngoérilebilir.
Potansiyel tekrarlama riskinin oldugu durumlarda koryon
villus Dbiyopsisiyle elde edilecek DNA’nin molekuler
genetik teknikler kullanilarak prenatal tanisi da yapilabilir
(9). Otozomal resesif olan sendromda, akrabalik orani %
30 olarak bildirilmektedir. Hastamizin anne-baba
akrabaligi yoktu. Olgularin yaklasik olarak Ggte ikisinde,
4p16 kromozomundaki EVC ve EVC2 genlerindeki
mutasyonun sendroma yol actigi distnulmektedir (1, 6,
10). Ancak hastamiza bu mutasyon analizi yapilamadi.

Hastaligin prognozunu etkileyen en 6nemli sorun,
kardiak anomalinin aginhg olmaktadir (1). Hastalarin
yaklasik % 30'u infantil ddbnemde kardiak ve respiratuar
problemlerle kaybedilir (2). Hastamizda da tek atrium ve
VSD bulunmaktaydi. Dogduktan hemen sonra belirgin
solunum sikintisi ve genel durumunun kétilesmesinin
mevcut kardiak patolojinin  hemodinamik dengeyi
bozmasindan kaynaklandigi dislnildu ve daha sonra da
kardiyorespiratuar yetmezlik sonucu hasta eksitus oldu.
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