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Robinow sendromu (RS), ilk defa 1969 yılında Ro-
binow ve ark. ile tanımlanmış bir sendromdur.1,2 Fetal 
yüz sendromu olarak da adlandırılmaktadır.3 Sendrom 
ayrıca Robinow-Silverman-Smith sendromu, Robinow 
cücelik, fetal yüz sendromu, yüz ve genital anormallik-
lere sahip akral disostoz olarak da bilinir.4 RS, çok nadir 
gor̈ülen (1:500.000) bir genetik hastalıktır.1 Otozomal 
dominant (DRS) ve otozomal resesif (RRS) kalıtım 
modları bildirilmiştir. DRS, Wnt ailesinin bir üyesi olan 
WNT5A geni ile RRS, membrana bağlı tirozin kinazı 
kodlayan reseptör tirozin kinaz benzeri gen ailesinin bir 
üyesi olan ROR2 geninde 9q22’de bulunan mutasyon-
larla ilişkilidir.5 Kas-iskelet sisteminde gözlenen dis-
morfoloji, RRS’de DRS’den daha şiddetlidir.2,6 

RS, kardiyovasküler, iskelet ve ürogenital sis-
temler, kafatası ve yüz dâhil vücudun birçok bölge-

sini etkiler.2,7 Kardiyovasküler anormallikler; atriyal 
septal defekt, aort koarktasyonu, ventriküler septal 
defekt, Fallot tetralojisi ve triküspid atreziden olu-
şur. Böbrek yolu anormallikleri, böbreklerin kistik 
displazisi ve genital hipoplazi de bildirilmiştir.2,8 
Kraniyofasiyal özellikler; orta yüz hipoplazisi, mik-
rognati, hipertelorizm, geniş bir alın, basık burun 
köprüsü, düzleşmiş ve genişlemiş burun, düşük ku-
laklar, aşağı eğimli ağız köşeleri ve üçgen ağızdan 
oluşur. Sık karşılaşılan oral bulgular arasında dilde 
anomaliler, gingival hiperplazi ve dental anomaliler 
yer alır.1 

Bu olgu raporunun amacı, kliniğimize den- 
tal muayene için gelen RRS’li bireyin maksil- 
lofasiyal ekstraoral ve intraoral bulgularını sun-
maktır. 
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ABS TRACT Robinow syndrome (RS) is a very rare (1:500.000) ge-
netic disease defined as autosomal recessive and dominant character-
ized by extremity, height, head, face, cardiovascular and urogenital 
abnormalities. Craniofacial features consists of a broad forehead, hy-
pertelorism, midfacial hypoplasia, flattened and enlarged nose, flat-
tened nasal bridge, downward sloping mouth corners, low ears, 
micrognathia, and triangular mouth. Gingival hyperplasia, tongue 
anomalies, dental anomalies are among the common oral findings. 
Detection of extraoral findings together with intraoral findings that 
can be recognized by the dentist by inspection are vital for the patient 
in terms of the RS progress with anomalies related to the cardiovas-
cular system. Therefore, the purpose of this case report is to present 
the maxillofacial, extraoral and intraoral findings of a female patient 
with RS who applied to our clinic for dental examination.  
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 OLGU SUNUMU 
Kliniğimize 55 no.lu dişinde düşen dolgu kaynaklı 
ağrı-hassasiyet sebebiyle başvuran 23 yaşındaki 
kadın hastadan aldığımız anamnez sonucu hastanın, 
sistemik yönden sağlıklı olduğu ve RS isimli genetik 
hastalığa sahip olduğu öğrenilmiştir. Hastadan izin 
yazısı ve gönüllü bilgilendirilmiş onam formu alın-
mıştır. Hastanın anamnezinden herhangi bir ilaç te-
davisi almadığı ve kardiyovasküler rahatsızlığının 
olmadığı, ayrıca sistemik açıdan kontrol altında ol-
duğu öğrenilmiştir. Ekstraoral muayenede RS’de ta-
nımlanan orta yüz hipoplazisi, mikrognati, kare yüz 
formu, geniş alın, hipertelorizm, genişlemiş burun, 
basık burun köprüsü, parmaklarda kısalık ve kısa boy 
izlenmiştir (Resim 1). Hastanın intraoral muayene-
sinde 55 no.lu dişinde, düşmüş restorasyon gözlen-
miştir. 

Panoramik radyografta 15 no.lu dişin distoan-
gular konumda gömülü olduğu, tüm yirmi yaş dişle-
rinin, alt 1. keser dişlerin, sağ ve sol üst 2. molar 
dişlerin ise konjenital eksikliği tespit edilmiştir 
(Resim 2). Alt 1. kesicilerin konjenital eksikliğine 
bağlı diyastema varlığı görülmektedir (Resim 3).  

Hastanın yapılan intraoral muayenesi sonu-
cunda, tespit edilen düşen dolgusunun tekrar yapıl-
ması için hastanemizin restoratif diş tedavisi kliniğine 
yönlendirilmiştir. Gömülü dişi için ise ileri tetkik ve 
tedavi yaptırmayı kabul etmemiştir. 

 TARTIŞMA 
RS, mezomelik ekstremite kısalığı, fetal yüz görü-
nümü (retrognati, geniş ve belirgin ön kafa, küçük 
geniş burun, hipertelorizm, molar hipoplazi), kosta 
displazisi, vertebral malformasyon (hemivertebra) ve 
genital hipoplazi ile karakterize bir sendromdur.1 Ol-
dukça nadir görülür ve literatürde 100 kadar hasta bil-
dirilmiştir.2 Resesif olguların tanısı daha kolaydır ve 
klinik özelliklere göre konulmaktadır. DRS’de kas-
iskelet sistemi daha az etkilendiğinden, boyun nor-
mal olması ve tipik yüz görüntüsünün olmamasından 
dolayı klinik teşhis zordur.2 Radyolojik inceleme, is-
kelet sistemindeki değişiklikleri ortaya koyarak özel-
likle DRS’de tanıya yardımcı olmaktadır. RS’nin 
klinik tanı kriterlerinde karakteristik yüz, ön kolda 
brakimeli, kısa gövde ve genital hipoplazi yer al-
maktadır.9 Hastamızda, RRS’ye ait boy kısalığı ve 
kranifasiyal bulgular bulunmaktaydı. Otozomal RRS, 
ROR2 gen mutasyonu nedeniyle oluşmaktadır ve bu 
protein iskelet, kalp ve genital yapıların gelişiminde 
temel rolü üstlenmektedir.10 

RS, daha çok akraba evliliğinin yüksek olduğu 
Türkiye, Umman, Çek Cumhuriyeti ve Pakistan gibi 
ülkelerden bildirilmiştir.9,10 Olgumuzdan alınan 
anamnezde, ebeveynlerde akraba evliliği olmadığı 
öğrenilmiştir. RS’li hastalarda zekâ genellikle normal 
düzeydedir ve hastamızda da mental gerilik izlenme-
miştir.2 RS görülme sıklığı, her 2 cinste eşittir. Kar-
diyak ve pulmoner komplikasyonlara bağlı olarak 
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RESİM 1: Hastamızın ekstraoral muayenesinde gözlemlenen kısa parmaklar, kare 
yüz formu, burun köprüsü, genişlemiş burun.

RESİM 2: Hastamızın panoramik radyografisi.
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vakaların %5-10’u erken çocukluk döneminde 
ölümle sonuçlanır, bununla birlikte olguların çoğunda 
cinsel fonksiyon ile birlikte yaşam süresi ve zekâ 
normaldir.9 Hastamızdan alınan anamnezde ise kar-
diyovasküler hastalığı olmadığı öğrenilmiştir. Eşlik 
eden başka sistemik hastalığı ve ilaç kullanımı da 
bulunmamaktadır. Konjenital kalp hastalıklarının 
varlığı, RS’de prognozu belirleyen önemli bir fak-
tördür.11 

Olgumuzda, fetal yüz görünümü, burun kökü ba-
sıklığı, belirgin gözler, hipertelorizm, ve üçgen ağız 
bulguları izlenmiştir. Sendromun yaygın oral bulgu-
ları; dil anomalileri (makroglossi, ankiloglossi ve 
bifid dil), çapraşıklık, gingival hiperplazi, hipodonti 
gibi diş anomalileri, anormal uvula ve dudak-damak 
yarığı bildirilmiştir.1,12 Hastamızın yapılan intraoral 
ve radyografik muayenesinde, sağ üst 1. premolar 
dişin gömülü pozisyonda olduğu, tüm yirmi yaş diş-
lerinin, sağ ve sol üst 2. molar dişlerin ise konjenital 
eksikliği tespit edilmiştir. Alt birinci kesicilerin kon-
jenital eksikliğine bağlı alt anterior bölgede diyas-
tema izlenmektedir.  

Hastalığın dominant formunda, malokluzyonun 
daha şiddetli görüldüğü bildirilmektedir.13 Üçgen 
ağız yapısı ve hipodonti kaynaklı diyastema dışında 
RS’ye ait diğer yaygın görülen ağız bulgularına has-
tamızda rastlanmamıştır. Dil ve diş eti dokusu nor-
maldir. RS’de prognoz genellikle iyidir ancak bu 
vakalar vertebral anomaliler, dental bozuklukların gi-
derilmesi ya da fasiyal rekonstrüksiyon için cerrahi 
tedaviye gereksinim duyabilirler.14 Bu işlemler için 

uygulanacak genel anestezi prosedürlerinde çene-yüz 
malformasyonları, kısa boyun ve kısa gövde yapısı-
nın başarısız endotrakeal entübasyon riskinde artışa 
yol açtığı bildirilmektedir.15  

RS’de inspeksiyonla tanımlanan ekstraoral ve 
intraoral dental bulguların yanı sıra pulmoner ve kar-
diyak sistemle ilgili anomaliler de görülmektedir. Bu 
bulguların, diş hekimi tarafından bilinmesi ve hasta-
sını olası riskler konusunda yönlendirmesi, hasta için 
hayati öneme sahip olabilir. 
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RESİM 3: Robinow sendromlu hastamızda görülen diş eksikliklerine bağlı alt anterior bölgedeki diyastema.
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