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iki Kardeste Goriilen Robinow Sendromu

Robinow Syndrome of Two Brothers
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OZET Robinow sendromu (RS); bas, yiiz, boy, ekstremiteler, mezo-
melik ekstremite kisalmasi, fasiyal malformasyonlar ve genital anor-
mallikler ile karakterize, oldukc¢a nadir goriilen (1:500.000) bir genetik
bozukluktur. Kraniyofasiyal 6zellikler; genis bir alin, hipertelorizm,
orta yiiz hipoplazisi, diizlesmis ve genislemis burun, basik burun kdp-
riist, asag1 egimli agiz koseleri, diisiik kulaklar, mikrognati ve tiggen
agizdan olusur. Siklikla goriilen oral bulgular arasinda; jinjival hiperp-
lazi, dilde anomaliler, dental anomaliler yer alir. RS ¢esitli orofasiyal
ve dental 6zellikleri gostermesine ragmen, bu hastalarin intraoral bul-
gulari ve dis tedavisi protokolii ile ilgili yayimlanmis raporlar nispeten
azdir. Bu nedenle bu olgu sunumunun amaci oldukg¢a nadir goriilen Ro-
binow sendromu olgusunu sunmak ve literatiire katki saglamaktir.

Anahtar Kelimeler: Dis eti hiperplazisi; robinow sendromu

ABSTRACT Robinow syndrome is characterized by head, face, boy,
extremities, mesomelic shortening of extremities, facial malforma-
tions and genital abnormalities (1:500.000). It is a genetic disorder.
Craniofacial features include a wide forehead, hypertelorism, mid-
face hypoplasia, flattened and expanded nose, depressed nasal bridge,
inclined mouth corners, low ears, micrognathy and triangular mouth.
Common oral findings include gingival hyperplasia, anomalies in the
tongue, dental anomalies. Although Robinow syndrome has various
orofacial and dental characteristics, there are relatively few published
reports on the intraoral findings and the dental treatment protocol.
Therefore, the aim of this case report is to present a rare case of Robi-
now syndrome and to contribute to the literature.

Keywords: Gingival hyperplasia; robinow syndrome

Robinow sendromu (RS), ilk kez 1969 yilinda
Meinhard Robinow ve ark. tarafindan tanimlanmis-
tir.'> Bu sendrom, bulundugu ilk yillarda “Yeni bu-
lunan ciicelik sendromu” olarak anilmis ve bir ailenin
4 iiyesinde gozlendikten sonra “Robinow sendromu”
adt verilmistir.® Bu hastalarda sendromun otozomal
dominant formu goriilmiistiir.® 1973 ve 1978 yilinda
ise ilk resesif formu kesfedilmistir.® RS, kalitsal boy
kisalig1 sendromuna, belirgin kraniyofasiyal ve oro-
dental anormalliklere sahiptir.>* Hem otozomal do-
minant hem de otozomal tiplerinin oldugu
bildirilmistir.>® RS, bas, yiiz, boy, ekstremiteler, me-
zomelik ekstremite kisalmasi, fasiyal malformasyon-
lar ve genital anormallikler ile karakterize, olduk¢a
nadir goriilen (1:500.000) bir genetik bozukluktur.'**
13 Otozomal resesif formundaki gen, kromozom 9q22

tizerinde ROR2 geni olarak tanimlanmugtir.>'4!> 1997
yilina kadar yaklagik 80 hasta bildirilmistir.'® Krani-
yofasiyal 6zellikler; genis bir alin, hipertelorizm, orta
yliz hipoplazisi, diizlestirilmis ve genisletilmis burun,
depresif burun kopriisii, agag1 egimli agiz koseleri,
diisiik kulaklar, mikrognati ve liggen agizdan olusur.!
Siklikla goriilen oral bulgular arasinda; jinjival hi-
perplazi, dilde anomaliler (bifid dil, fisstirld dil vb.),
dental anomaliler yer alir."'° RS, gesitli orofasiyal ve
dental 6zellikleri gostermesine ragmen, bu hastalarin
intraoral bulgular ve dis tedavisi protokolii ile ilgili
yayimlanmig raporlar nispeten azdir.'

Bu olgu sunumunun amac1 oldukg¢a nadir gorii-
len RS’li iki erkek kardesin dental bulgularini ve te-
davi planlarin1 paylasarak olgularini sunmak ve
literatiire katki saglamaktir.
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I OLGU SUNUMU

RS tanist konulmus 17 ve 19 yaslarindaki iki erkek
kardes, dental tedavileri icin Istanbul Universitesi
Agiz, Dis ve Cene Radyolojisi Klinigine bagvurmus-
tur. Olgulardan (17 yasinda olan olgunun yasal tem-
silcisinden) goniilli bilgilendirilmis onam formu ve
izin yazis1 alimmistir. On dokuz yasinda olan olgudan
alman anamnezde astim hastas1 tanili oldugu 6gre-
nilmigtir. Yapilan ekstraoral muayene sonucu; olgu-
nun yagina gore boy kisalig1, parmaklarda kisalik,
kare yiiz formu, egri burun kemeri, hafif derecede ret-
rognati ve basik alin izlenmistir (Resim 1a, Resim 2a,
Resim 3a, Resim 4a). Intraoral muayene sonucu ise
hastada malokliizyon ve oligodonti, persiste siit dig-
leri, jinjivit ve dis ¢liriikleri goriilmiistiir (Resim 5a).
Radyografik muayene sonucu olguda oligodonti ile
beraber gomiilii kalic disler ile persiste siit digleri go-
rilmiistiir (Resim 6a).

On yedi yasinda olan olgudan alinan anamnezde
herhangi bir sistemik hastaliginin olmadig1 6grenil-
mistir. Yapilan ekstraoral muayene sonucu, olgunun
agabeyi ile benzer sekilde; yasina gore boy kisaligi,
parmaklarda kisalik, kare yiiz formu, egri burun ke-
meri, hafif derecede retrognati ve basik alin izlen-
migtir (Resim 1b, Resim 2b, Resim 3b, Resim 4b).
Intraoral muayene sonucu ise olguda malokliizyon ve
oligodonti, persiste siit disleri, jinjivit ve dis ¢lirlik-
leri goriilmistiir (Resim 5b). Radyografik muayene
sonucu olguda oligodonti, gomiilii kalict disler, per-
siste siit disleri ve horizontal olarak gdmiilii izlenen
46 no.lu dis ile 48 no.lu dis arasinda unilokiiler diiz-
giin siirl radyolusent lezyon izlenmistir (Resim 6b).
Olgudan alinan konik 151nl1 bilgisayarl tomografide,
46 no.lu dis kron-kole birlesiminden disi ¢epegevre
saran distalde 47 no.lu dis mezialine ulasan; ekspan-
sif, mandibular kanal ile yakin komsulukta unilokii-
ler, dentigerdz kist oldugu diisliniilen hipodens bolge
izlenmistir. Ilgili dis kronu distal yonde olmak iizere
horizontal gdmiilii izlenmistir. 47 no.lu dis mezioan-
guler olarak gomiilii izlenmistir. 37 no.lu dis mezi-
oanguler gomiilii ve kron-kole birlesimi hizasinda
mandibular kanal ile komsulukta izlenmistir (Resim
7).

Olgular dental tedavilerinin yapilabilmesi i¢in il-
gili ana bilim dallarina sevk edilmistir.
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RESIM 2: a,b) Olgularda gérillen parmaklarda kisalik (Solda: 19 yas, Sagda:
17 yas).

I TARTISMA

RS; nadir goriilen genetik bir hastalik olup, literatiirde
100 civarinda vaka sunulmustur. Hastaligin preva-
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RESIM 4: a,b) Olgularda goriilen kare ytiz formu.

lans1 Tiirkiye, Cek Cumhuriyeti, Pakistan ve Umman
gibi iilkelerde daha yiiksek olup, bu durumun s6z ko-
nusu lilkelerde akraba evliligi oraninin fazla olma-
sindan belirtilmigtir. 62
Olgumuzda da akraba evliligi goriilmistiir. Diger ta-
raftan, Afro-Karayipli ve Japon popiilasyonunda s6z

kaynaklanabilecegi

konusu hastalik daha az rapor edilmistir.'* insidansi
yaklagik 1:500.000 olan hastaligin prevalansi, hasta-
larin %5-10’unun bebeklik doneminde 6lmesi nedeni
ile daha da diistiktiir.’

Tipik yiiz goriinlimii, mezomelik ekstremitelerde
kisalma, kosta ve vertebral segmentasyon defektleri
ve genital hipoplazisi gibi bulgulari nedeni ile resesif
RS tanisi nispeten kolay olmakla birlikte, kas-iskelet
sisteminin daha az etkilendigi dominant RS’nin kli-
nik teshisi daha zordur.! RS’li hastalarin zekasi ge-
%10-15inde
gelisim geriligi goriilebilir.’ Olgularimizda da her iki

nellikle normal olmakla birlikte,

hastadan alinan anamnezde hafif mental retardasyon
izlenmistir. Kardiyovaskiiler anomaliler (Atriyal sep-
tal defekt, ventrikiiler septal defekt, aort koarktas-
yonu, fallot tetralojisi vb.), iskeletsel anomaliler
(Vertebra malsegmantasyonu, kisa boy, belirgin me-
zomelik uzuv kisalmasi, hemivertebra ve kosta fiiz-
yonu), tirogenital sistem hastaliklar1 (Bobrek kanali
anomalileri, bobreklerin kistik displazisi ve genital
hipoplazisi), kraniyofasiyal dzellikler (Genis alin, hi-
pertelorizm, orta yiiz hipoplazisi, diiz ve genislemis
burun, basik burun kopriisii, asag1 egimli agiz kose-
leri, algak kulaklar, mikrognati ve tiggen ag1z) dahil
olmak tizere RS viicudun bir¢ok boliimiinii etkiler.
Yaygin oral bulgular1 arasinda; jinjival hiperplazi, dil
anomalileri (Makroglossi, ankiloglossi ve bifid dil),

RESIM 6: a) Olguda gériilen oligodonti ile beraber gomiilii kalic disler ile persiste siit disleri, b) Olguda gériilen oligodonti, gomiilii kalici disler, persiste siit dis-
leri ve horizontal olarak gémiili izlenen 46 no.lu dig ile 48 no.lu dis arasinda unilokiiler dizenli sinirli radyolusent lezyon.
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RESIM 7: Olgudan alinan konik isinli bilgisayarli tomografi gériintuleri.

hipodonti gibi dis anomalileri, caprasiklik, anormal
uvula ve dudak-damak yarigi goriilmektedir. RS, ¢e-
sitli orofasiyal ve dental 6zellikleri gosterse de lite-
ratlirde bu vakalarin bulgulart ve dis tedavisi
protokolii ile ilgili yayimlanmis raporlar1 nispeten
azdir.! Olgularimizda iskeletsel anomaliler (Boy ki-
salig1, parmaklarda kisalik), kraniyofasiyal anomali-
ler (Kare yiiz formu, egri burun kemeri, retrognati,
basik alin) ve oral bulgular (Jinjivit, malokliizyon,
oligodonti) izlenmistir. Literatiirde bildirilen ekstre-
mite bulgularina paralel olarak, ¢caligmamizda sunu-
lan olgularin ikisinde de mezomelik ekstremite
kisalig1 goriilmiistiir. RS de ¢esitli kraniyofasiyal
ozellikler goriilmekte olup, calismamizda sunulan ol-
gularda kraniyofasiyal bulgularin ¢ogu goriiliirken;
orta yiiz hipoplazisi, mikrognati, licgen agiz kdseleri
gorillememistir (Tablo 1).! Literatiirde, birgok oral
bulgudan bahsedilmis ve dis erlipsiyonunda gecikme
oldugu bildirilmistir.®® Olgularimizda, bildirilen oral
bulgulardan sadece malokliizyon ve geciken eriipsi-
yon goriilmiistiir. Beiraghi ve ark.nin ¢aligmasinda
belirttikleri kraniyofasiyal ve oral bulgular bizim ol-
gularmmizda goriilmemistir (Tablo 1).!° RS ¢esitli oro-
fasiyal ve dental 6zellikleri gdstermesine ragmen, bu
hastalarin intraoral bulgular1 ve dis tedavisi protokolii
yayimlanmig raporlarda nispeten az ifade edilmistir.
GoOmiili dislerin tedavi planlanmasinda cerrahi zor-
luklar dikkate alinmalidir. Gomiilii dislerin kemik
icerisindeki derinligi, yiikselen ramusla iligkisi, sa-
yis1, koklerinin sekli ve bunlarin inferior alveoler si-
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nire olan yakinlhig1 ve periodontal membran boslugu
gibi cesitli faktorlerin birlikte degerlendirilmesi te-
davinin basarisini etkilemektedir. S6z konusu faktor-
lerin birlikte degerlendirilmesi sonucu, goémiilii
diglerin ¢ikarilmasi igin genel anestezi de gerekebi-
lir. RS hastalarinin birden fazla sistemik hastaliga
sahip olabilecegi dikkate alinarak, dis tedavisinden
once hastalarin tibbi konstiltasyonlarinin alimasi
onerilmektedir.'

Dis hekimlerinin RS’nin klinik ve sistemik bul-
gular1 hakkinda bilgi sahibi olmalar1 ve s6z konusu
bilgilerin tedavi planlanmasi ve uygulamasi agama-
larinda dikkate alinmasi muhtemel komplikasyonla-
rin dnlenmesi agisindan ¢ok 6nemlidir.

Finansal Kaynak

Bu ¢alisma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantist bulunan herhangi bir ilag¢ firmasindan, tibbi alet,
gere¢ ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya herhangi
bir ticari firmadan, ¢alismanin degerlendirme siirecinde, ¢alisma
ile ilgili verilecek karart olumsuz etkileyebilecek maddi ve/veya

manevi herhangi bir destek alinmamigtir.

Cikar Catismast

Bu ¢alisma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢tkar ¢atismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite iiye-
ligi veya iiyeleri ile iligkisi, danigsmanlik, bilirkisilik, herhangi bir

firmada ¢calisma durumu, hissedarlik ve benzer durumlart yoktur.

Yazar Katkilar

Bu ¢alisma hazirlanirken tiim yazarlar esit katki saglamistir.
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TABLO 1: Olgularimizda gdrulen kraniyofasiyal ve oral bulgular.
Mazzeu ve ark.” Beiraghi ve ark."
Kraniyofasiyal bulgular DRS (%) RRS (%) DRS (%) RRS (%) Vakamiz
Basik alin 79 78 33 67 +
Orbital hipertelorizm 100 100 78 100 +
Ortaytiz hipoplazisi 81 94 33 67
Basik burun kemeri 78 49 44 100 +
Genis burun kemeri 97 95 89 100 +
Kisa burun 81 93 100 100 +
Kalkik burun 87 97 78 100
Genis burun delikleri 96 96 89 100 +
Ucgen agiz kdseleri 65 86 44 100
Egimli agiz koseleri 63 95 44 100 +
Mikrognati 57 68 22 0
Retrognati 44 37 33 33 +
Oral bulgular
Bifid dil 39 59 67 67
Jinjival hiperplazi 36 71 78 67
Dental malokliizyon 49 94 89 67 +
Anormal uvula 0 0 89 67
Genis retromolar sirt 0 0 100 33
Sikisik disler 0 0 78 33
Diiz damak 0 0 67 100
Kisa damak 0 0 67 67
Gecikmis dental erlipsiyon 0 0 56 67 +
Genis sert damak 51.5 14 0 0
Dudak/damak yangi 35 13.5 56 0
Mikrodonti 0 0 0 0
Siipernumere dis 0 0 0 0
DRS: Dominant Robinow sendromu, RRS: Resesif Robinow sendromu.
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