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Ozet

Hallermann-Streiff Sendromu tipik yiiz goriintimii,
katarakt, hipotrikozis ve orantili kisa boy ile karakterize nadir
goriilen bir sendromdur.

Bu olgularin %15 'inde mental retardasyon goriilmektedir
ve bebeklik déneminde solunum problemlerine sik rastlanmak-
tadw. Sendrom otozomal resesif kalitim gostermekle birlikte
daha ¢ok yeni mutasyonlar seklinde ortaya ¢ikmakta, bunun
yamnda otozomal dominant kalitim paterni de tam olarak
gozardr edilememektedir.

Burada ince ve gaga burun, belirgin yanaklar, diisiik ku-
lak, mikroftalmi, katarakt, mikrognati, natal disler, bilateral in-
memis testis ve kisa boy ozelliklerine sahip gestasyon yast 40
hafta olan iki giinliik erkek bir Hallermann-Streiff’ Sendromu
olgusu sunulmugtur.
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Summary

Hallermann-Streiff Syndrome is a rare condition charac-
terized by typical facial appearance, cataract, hypotrichosis
and proportionate small stature.

Fifteen percent of patients is mentally retarded. They may
have respiratory problems during early infancy. Although in
this syndrome inheritence is autosomal recessive, most cases
are sporadic. However, the possibility of autosomal dominant
inheritance has not been completely ruled out.

In this paper, a case of Hallermann-Streiff syndrome who
is a male baby with 40 weeks gestational age and two days old
and with thin, parrot-like nose, prominent cheeks, low-set ears,
bilateral micropthalmia, cataract, micrognathia, natal teeth,
bilateral cryptorchidism and small stature is presented.
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Hallermann-Streiff sendromu, oftalmolojik,
dental ve kraniofasiyal bulgularin oldugu, ikinci
bransial ark defektinden kaynaklanan ve nadir
goriilen bir sendromdur (1,2). Nedeni tam olarak
bilinmemektedir. Kalitim sekli, otozomal resesif
olup sporadik vakalar da bildirilmektedir (1).
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Bu sendrom ilk olarak Audry tarafindan
1893'te inkomplet vaka olarak tanimlanmistir.
1948'de Hallermann, 1950'de Streiff birbirinden
bagimsiz olarak {i¢ vaka tanimlamiglardir (3).
1958'de Francois bu ozelliklere sahip daha once
yayinlanmis tim olgularn toplamistir (4).
Literatiirde simdiye kadar yaklasik 150 vaka rapor
edilmistir (3).

Olgu
Bir giinliik erkek bebek, atipik yliz goriintimii
nedeni ile Yenidogan Yogun Bakim Unitesi'ne
yatirildi. Ozgegmisinden, annenin, gebelik sirasin-
da bir hastalik gecirmedigi, sigara ve alkol kullan-
madig1, gebelikte yapilan ultrasonografik in-
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Sekil 1-2. Olgunun genel goriiniimii ve yiiz yapist.

celemelerde bebegin kafa yapisinda anormallik ve
alt ekstremite uzunlugunda kisalik oldugu, dogu-
mun hastanede 40 haftalik iken sezaryen ile oldugu
Ogrenildi. Soygecmisinden aralarinda akrabalik bu-
lunmayan 26 yasinda saglikli anne ile 29 yasindaki
saglikli babanin, birinci gebelikten yasayan birinci

84

HALLERMANN-STREIFF SENDROMU: OLGU SUNUMU

bebegi oldugu, ailede baska anomali veya kalitsal
bir hastalik olmadig1 6grenildi.

Fizik incelemede; Ballard skorlamasina gore
gestasyon yast 40 hafta, agirhk: 2100 g (%34), bas
gevresi: 33.5 cm (%10-25), boy 38 cm (%34) olup,
iist segment/alt segment orani 1.69 idi. Bas-boyun
muayenesinde; fontanel genis, sol yiiz basik,
kaglarda hipotrikozis, mikroftalmi, bilateral
katarakt, belirgin yanaklar, diisiik kulak, ince ve
gaga seklinde burun, septumda deviyasyon, sol bu-
run deligi ufak, mikrognati, yiiksek damak, ince du-
dak ve kiiciik agz1 vardi (Sekil 1-2). Dis etinde to-
murcuklanmalar, alt ve iist on kesici natal disleri
vardi (Sekil 3). Diger fizik bulgularinda 6zellik
yoktu.

Laboratuar incelemesinde; hematolojik deger-
leri, kan biyokimyasi, ve kan gazlar1 normal sinir-
larda idi. PA akciger grafisi normal idi. Kafa
grafisinde kemiklerde ossifikasyon yetersizligi, dis
kokleri ve natal disler, ekstremite grafisinde ise fe-
mur distal ve tibia proksimalinde metafiz genisligi
saptandi. Ekokardiyografik incelemede, patent
foramen ovale bulundu. Kranial ve batin ultrasono-
grafisi normal idi. Periferik kan lenfosit kiiltiiriin-
den elde edilen kromozom preparatlarinda G bant-
lama ile yapilan analizde karyotipi, 46 XY idi.

Dismorfik yiiz goriiniimii nedeni ile yatirilan
bebekte tipik yiiz goriiniimii ile Hallermann-Streiff
sendromu tanisi kondu. Takibe alinan bebek, kont-
role gelmek iizere taburcu edildi. 3 aylik iken
katarakt operasyonu olan hastanin, izlendigi
donemde tart1 alamama problemi 6n planda idi.

£5

Sekil 3. Olgunun natal dis ve diseti tomurcuklanmalari.
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Tartisma

Hallermann-Streiff sendromu, ¢ok nadir
goriilen bir sendromdur. Simdiye kadar 150 vaka
rapor edilmistir (3). Ulkemizde ilk vaka, Balc1 ve
ark tarafindan yayinlanmistir (5). Yiiksel ve
arkadaglar1 da 1995'de bir vaka bildirmislerdir (6).

Hallermann-Streiff sendromu tanisi, karakte-
ristik fasial 6zellikler ile konulmaktadir. Boyu kisa
olan olgumuzda, mikroftalmi, gaga seklinde ince
burun gibi tipik kraniofasiyal 6zellikleri yaninda,
natal dislerinin olmasi nedeni ile Hallermann-
Streiff sendromu diisiiniildii. Yapilan géz muaye-
nesinde kataraktin saptanmasi ile hastamiz,
Hallermann-Streiff sendromu olarak degerlendiril-
di. Bu sendromda mikroftalmi %80, kendiliginden
resorbe olabilen total veya inkomplet katarakt %94
oraninda goriilmektedir (3). Katarakt ve mikroftal-
mi yok ise tani, siiphe ile karsilanmalidir (1).

Natal dis, Hallermann-Streiff sendromu disin-
da, Ellis Van Creveld, Jadassohn-Lewandowsky,
Steatocystoma multiplex, Pachyonychia Congenita,
Sotos sendromlarinda goriilmektedir. Pallister-Hall,
Meckel-Gruber gibi sendromlarda ise nadiren natal
dis olmaktadir (3,7).

Kiiclik agiz (mikrostomi), Hallermann-Streiff
sendromu disinda; Trizomi 18, 9p delesyon, fetal
valproat sendromu, Hecht sendromu, letal multipl
ptergium sendromu, otopalatodigital sendrom,
Pena-Shokeir fenotipi, Rapp-Hodgkin ektodermal
displazi, Restriktif dermopati ve Robinow
sendromlarinda da goriilmektedir (3). Hastamizin
karyotipi 46 XY oldugundan 9p delesyon ve trizomi
18 sendromu, annede ila¢ kullanim o&ykiisii ol-
madigindan Fetal Valproat sendromu goz ard edil-
di. Kas veya tendon anomalisi olmadigindan Hecht
sendromu, ptergium olmadigindan letal multipl
ptergium sendromu da diisiiniilmedi. Otopalatodi-
gital sendromda goriilen kraniofasiyal ve ekstre-
mite anomalileri, hastamizda yoktu. Pena-Shokeir
fenotipi, pulmoner hipoplazinin olmayis1 ve kra-
niofasiyal 6zellikleri nedeni ile hastamiza uymu-
yordu. Dermatolojik 6zellikleri uymadigindan
Rapp-Hodgkin ektodermal displazi ve Restriktif
dermopati diisiiniilmedi. Kraniofasiyal 6zellikleri
Robinow (fetal face) sendromu ile uyumlu degildi.

Hallermann-Streiff sendromunda, kardiyak tu-
tulum nadir olmakla birlikte, normal populasyona

T Klin J Med Sci 2000, 20

Nejat NARLI ve Ark.

gore daha yiiksek oranda (%4.8) bildirilmektedir
(8). Sendromda bildirilen kardiyak defektler; pul-
moner stenoz, atrial septal defekt, ventrikiiler sep-
tal defekt, patent duktus arteriozus, Fallot tetraloji-
sidir (8-10). Hastamizda da kardiyak defekt olarak
patent foramen ovale vardi.

Hastamizda orta hatta natal dis (single maxil-
lary incisors) bulunmaktaydi. Bu orta hat defekti
growth hormon eksikligi nedenlerindendir (11).
Hastamizin izlendigi dénemde yeterli tart1 ve boy
artis1 gostermemis olmasi, growth hormon in-
celemesi yapilamamasina ragmen growth hormon
eksikligi olabilecegini diisiindiirmektedir.

Hipogenitalizm ve erkeklerde kriptorsidizm,
sendromda nadir goriilen bulgulardan olup, has-
tamizda bilateral kriptorsidizm vardi (1,3).

Hallermann-Streiff sendromunun radyolojik
ozellikleri; kafa kemiklerinde ossifikasyon azligi,
vormian kemik deformitesi, ince kosta, uzun
kemiklerde metafizlerde genisleme, radius ve ulna-
da egiklik gibi ozellikleri kapsamaktadir (3,12).
Hastamizda bu bulgulardan; kafa kemiklerinde
yetersiz ossifikasyon, femur ve tibia proksimalinde
metafizlerde genisleme vardi.

Hallermann-Streiff sendromu olan bir¢ok fa-
milyal vaka bildirilmistir (1,13). Vakalarin ¢ogunun
sporadik olmasi nedeni ile genetik gecisin oto-
zomal dominant oldugu diisiintilmektedir (14).
Cohen ise, tiim vakalarin sporadik oldugunu, fa-
milyal olarak kayit edilen olgularin, kabul edile-
meyecegini bildirmistir (15). Bizim olgunun da
ailesinde benzer hasta yoktu.

Hallermann-Streiff sendromunda solunum
problemi, kiigiik burun delikleri ya da mikrognatiye
sekonder glossopitozise bagli obstriikksiyon nedeni
ile goriilebilmektedir. Robinow, iist solunum yolu
ile ilgili problemlerin 6zellikle yenidogan ve infant
doneminde oldugunu bildirmistir (16). Sendromda
goriilebilen bir komplikasyon olan trakeomalazi,
kronik respiratuvar yetersizlige yol acarak dliime
neden olabilmektedir (17). Hastamizda solunum
problemi gézlenmemistir.

Literatliriin ¢ogunlugu, okiiler defekt ile ilgili
oldugundan biiylime ve mortalite ile ilgili yeterli
veri yoktur. Dennis ve ark, bir ailede intrauterin ek-
situs olan bir kiz ile yenidogan déneminde eksitus
erkek kardesinde sendromun agir, letal formunu
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bildirmisler (18), diger taraftan da Cabral ve ark,
ilk kez gebe kalan bir Hallermann-Streiff sendromu
olgusunu sunmuslardir (19). Infant dénemi boyun-
ca beslenme zorlugu ve trakeostomiyi gerektirecek
derecede agir solunum problemleri olabilir.
Respiratuvar enfeksiyonlar, 6liime katkida bulu-
nabilecek nedendir. Atipik dig goriinlis ve boy
kisalig1 psikolojik destek gerektirebilir. En dnemli
sorun cerrahiye ragmen korliikkle sonuglanabilen
katarakttir. Vakalarin ¢ogu normal zekaya sahip
olup, mental retardasyon yaklasik %15 oraninda
goriilmektedir (3,12).
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