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OZET

Stickler sendromu veya herediter artro-oftalmopati
iskelet, agiz, yiiz ve gézde anormalliklerle karakterize,
otozomal dominant gecis gbésteren, nadir goriilen bir bag
dokusu hastaligidir. Bu makalede Stickler sendromlu bir
olgu sunulmus ve ilgili literatiir gézden gegirilmistir.
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Stickler sendromu (SS) Stickler ve ark. tarafindan
1965 yilinda bir ailenin bes ferdinde tarif edilmistir (1).
Tipik yuz goérinimu (basik ylz, burun koéki ¢okuklugu,
epikantus, midfasiyal veya mandibular hipoplazi, mikro-
gnatl, Robin ardisikligi), hipotoni, hipereksitabl ve ge-
nislemis eklemler, yumusak ve/veya sert damak yarigi,
glokom, erken baslayan myopi, retina dekolmani, kata-
rakt, kalgalarda subluksasyon, diz vertebra, uzun ke-
miklerde saftin metafize oranla relatif darligi, koksa val-
ga, dar pelvis, genis femur boynu ve avaskiler nekroz
sendromun bulgularidir (1-5).

Bu makalede, yiz goérinimu, hipotonisitesi, hipe-
reksitabl eklemleri, konjenital glokomu, lens dislo-
kasyonu, maksiller ve mandibuler hipoplazisi ve genis
femur boynu bulgulari ile Stickler sendromu tanisi ko-
nulan, inmemis testisi, gelisme geriligi ve anemisi olan
bir olgu sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Onsekiz aylik erkek hasta, klinigimize dort gindir
olan ates, Oksirlik ve solunum sikintisi yakinmalar ile
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SUMMARY

Stickler = syndrome or  hereditary  artro-
ophthalmopathy is a disorder of connective tissue
characterized by skeletal, orofacial and ocular
abnormalities and autosomal dominantinheritance with
highly variable expression. In this article, a typical case
with Stickler syndrome was reported and the literature
was reviewed.
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getirildi. Oykisinden dogumundan 17 giin sonra ve 6
aylikken ayni yakinmalarla tedavi goérdigu, 8 aylikken
konjenital glokom tanisi lle dpere edildigi, ailenin ikinci
gocugu oldugu, anne ile baba arasinda akrabalik olma-
dig1 ve ailede benzer yakinmalari ve goérintisiu olan
kimse bulunmadigi égrenildi.

Fizik muayenesinde, atesi 36.2°C, nabzi 166/dk,
solunumu 38/dk, kan basinci 80 mmHg/nabiz, agirhgi
7700 gr (3 persentil), bas cevresi 41.5 cm (3 persen-
til), genel durumu orta, suuru acik, cevresiyle ilgisi
yasina uygun, hipotonlk, ylzi dizlesmis, burun kéki
¢Oklk idi. Mikro ve retrognatisi, subkostal ve interkos-
tal gekilmeleri, dinlemekle bilateral krepitan raileri vardi.
Karacigeri kosta yayini 3 cm gegiyordu. Sagda testis
palpe edilemedi, sol testis skrotumda idi. Diz, dirsek,
bilek ve parmak eklemleri hipermobil ve genislemis idi.
Go6z muayenesinde her iki gézinde ylksek mlyopi ve
Ust nazale dogru kaymis lens subluksasyonu saptandi.
Her iki g6z normalden iri goérinimde idi. Sekil 1 ve
2'de hastanin yliz gérinumu, eklemlerindeki genisleme
ve hipermobilite gorilmektedir.

Laboratuvar incelemelerinde, idrar tetkiki normal,
hemoglobini 10.5 gr/dl, beyaz kire sayisi 8800/mm’
bulundu. Eritrosit yapisi hipokrom mikrositer, MCV 73.0
fl, MCH 23.0 pg, MCHC %31.5. Serum BUN, kreatinin,
Na, K, CI, dizeyleri normal sinirlarda idi.
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Sekil 1. Hastamizin karakteristik ylz gorinimu izlenmektedir.
Yulz ve burun kéki basik, midfasiyal ve mandibular hipoplazi,
mikrognoti ve dpere edilmis buftalmos dikkati cekmektedir.

Sekil 2. Parmak eklemlerinde genisleme ve hipereksitabilite
gOrilmektedir.

Radyolojik incelemede; maksiller kemiklerde hipo-
plazi ve retrognati, her iki femur boynunda genisleme
ve her iki akcigerde perihiler pnémonik infiltrasyon sap-
tandi.

Stickler sendromu, inmemis testis, akciger enfeksi-
yonu, kalp yetmezligi, gelisme geriligi ve demir eksikligi
anemisi ve inmemis testis tanisi ile 13 gun izlenen
hastaya inmemis testis i¢cin operasyon o6nerildi ve kont-
rollere gelmek Ulzere taburcu edildi.

TARTISMA

Stickler sendromunda hastalarin yiz goérintmleri
tipik olup, fenotipik bulgulari degiskendir (1). Gérilme
sikliginin 1:10.000 (6), metabolik defektin hiyaluronik
asit ve tip 2-d kollojenle ilgili oldugu tahmin edilmekte-
dir (7,8). Stickler sendromlu bir ailenin doért ferdinde,
12. kromozom Uuzerinde, prokollojen Il (COL2A 1)'nin
aksis 40'da kayma sonucu tek temel parga delesyonu
bulunmustur (9). Hastamizda, bu c¢alismalar teknik im-
kansizliklar nedeniyle yapilamamistir.
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Hastalar doktora genellikte g6z yakinmalari ile
basvurmakta, erken baslayan miyopide Stickler send-
romunun akla gelmesi Onerilmektedir. Hastamizin 18
aylikken g6z yakinmalari ile baska bir hastaneye
basvurdugu ve glokom tanisi ile 6pere edildigi 6grenil-
mistir. 10 yasindan 6nce ortaya ¢ikan ve 8 ile 18 dk>
pter arasinda degisen miyopi, katarakt, retina dekoima-
ni sendromun diger g6z bulgularidir. Progresif miyopi
retina dekolmanina ve korlige neden olabilmektedir.
Retina dekolmaninda erken cerrahi tedavi, glokom var-
hdinda Intraokuler basincin kontrol altina alinmasi éneril-
mektedir. Glokom tanisi ile cerrahi yaklagsim yapilimis
olan hastamiza, gelisebilecek g6z bulgulari ydéninden
6 aylik aral;klciia kontrollere gelmesi dnerilmistir.

iskelet anomalileri ve radyolojik anormallikler sik-
tir. Olgularin %20'sinde sert ve/veya yumusak damak
yarigi, midfasiyal veya mandibular hipoplazi, mikrognati,
Robin ardisikligi (Pierre Robin Sendromu), dental anor-
mallikler, kalgalarda subluksasyon, diz vertebra. koksa
valga, dar pelvis, genis femur boynu, asetabulumda ¢i-
kinti (protrusio), kondrolizis, avaskiiler nekroz ve uzun
kemiklerde saftin metafize oranla relaiif darligi (1-3), bir
olgu torasik disk herniasyonu ve parapleji (10), bir
baska olguda servikal spondilozisin klinik 6zelligini gos-
teren, ilerleyici Brown-Sequard sendromu bulgulari tarif

Sekil 3.  Hastamizin akciger ve pelvis bdlgelerini icine alan gra-
fisinde, akciger parankiminde yaygin pnémonik infiltrasyonla bir-
likte femur boynunda genisleme izlenmektedir.
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edilmistir (11). Hastamizin radyolojik tetkiklerinde mak-
siller hipoplazi, mikro ve retrognati ve bilateral femur
boynunda genisleme saptanmistir.

Hastalarda gorilebilecek progressif mulipl epifiz-
yel displazi; dizlerde, el ve ayak bileklerinde genisle-
meye ve juvenll romatoid artriti taklit eden agrilari yol
acabilmektedir (4). Agir artropati gocukluk déneminde
nadir gorilmekte, artrii daha ¢ok 15-30 yaslari arasin-
da problem olmaktadir. Diz, dirsek, bilek ve parmak
eklemleri hipermobil ve genislemis olan hastamizda ar-
tropati bulgularinin ¢ikmamis olmasi, heniz 18 aylik ol-
mas! nedeniyle olabilir.

Mitral valv prolapsusu (MVP) ydninden deger-
lendirilen 57 Stricler sendromlu hastanin 26'sinda
(%45.6) MVP saptanmis (12), 4 aylk bir gcocukta hiper-
trofik kardiyomyopatl tarif edilmistir (13). Bu ydénden in-
celenen hastamizin kardiak bulgulari (telegrafisi, elek-
trokardiyografisi ve ekokardiyografisi) normal olarak de-
gerlendirilmistir.

Mental retardasyon nadirdir (1,4). Sensdérindral ve
iletim tipinde sagirhk bildirilmistir (1,12). Hastamizin
mental motor gelisimi yasina uygun olarak deger-
lendirilmis, odiolojik incelemesi normal bulunmustur.
Daha 6nce Stickler sendromunda inmemis testis bildi-
rilmemistir. Hastamizin inmemis testis bulgusunun
sendromla ilgili olup olmadigini séyleyememekteyiz. Ge-
lisme geriligi ve anemi de bildirilmemistir. Olgumuz ge-
lisme geriligi ve anemisinin gegirilmis akciger enfeksi-
yonlari sonucu veya nitrlsyonel oldugunu, sendromla il-
gisi olmadigi disuncesindeyiz.

Ayirici tanida, spondiloepifizyal displazi, Schvvartz-
Jampel ve Kneist displazi gibi epifizyal displazller,,
VVelll-Marchesani sendromu, Marfan sendromu ve
Pierre Robin sendromu ile birlikte seyreden trisomi 18
gibi sendromlar dusinilmelidir * .14). Sheffleld ve ark.
Pierre Robin sendromlu 64 infanti retrospektlf olarak
incelediklerinde, otopsisi yapilan 17 hastanin 12'sinde
(%70), yasayan 47 hastanin da yine 12'sinde (%26),
beraberinde bir sendromun eslik ettigini, bu sendromlar
arasinda ilk sirada (yasayan ve bir sendromun eslik et-
tigi 12 hastanin 6'sinda) Stickler sendromunun yer al-
digini rapor etmislerdir (15).

Yenidogan déneminde mikrognati, inspirium sira-
sinda obstriksiyon yaparak bogulmaya yol agabil-
mektedir. Aspirasyon ve ciddi beslenme problemleri sik
gorilmektedir. Apne, atelektazi ve pndémoni 8limin sik
sebebleri arasindadir (14). Hastamizin yineleyen akciger
enfeksiyonlari aspirasyon pnémonisinl distindurmis ve
aileye gerekli bilgiler verilmistir.

Tani konuldugunda; aile taramasi yapilip, aileye
genetik danigsma verilmeli ve sonraki gebelikler yakin-
dan izlenmelidir. Hastamizda da aile taramasi yapilmis
ve ailesine genetik danisma verilmistir.
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