Firat Tip Dergisi 2007;12(3): 225-226

Olgu Sunumu J

www.firattipdergisi.com

Bir Yenidogan Pierre Robin Sendromu Olgusu
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OZET

Pierre Robin sendromu, ilk kez 1920 yilinda Pierre Robin tarafindan mikrognati, yartk damak, glossopitozdan olusan {iglii triad olarak tanimlanmustir.
Bu hastalarda konjenital kalp hastalig1 goériilme riskinin arttif1 bilinmektedir. Tanimlanan olgu, yenidogan erkek hasta, yartk damak, mikrognati,
glossopitoz ve perimembrandz ventrikiiler septal defekti vardi. Sendromun prenatal tanisi zordur. Ancak dogumda yapilan dikkatli bir fizik inceleme
ile tam1 basit olarak konabilir ve uygun tekniklerle anomaliler agisindan taranabilir. ©2007, Firat Universitesi, Tip Fakiiltesi

Anahtar kelimeler: Pierre Robin Sendromu, konjenital kalp hastaligi

ABSTRACT

A Newborn Pierre Robin Syndrome Case

Pierre robin sydrome was first reported by Pierre Robin as a triad of mikrognatia, cleft palate, glossopitosis in 1920. It is known that the patient with
syndrome have increased risk of a congenital cardiac defects. In this report, we describe a male newborn with cleft palate, mikrognatia glossopitosis
and perimembranous ventricular septal defect. Prenatal diagnosis of this syndrome is very difficult. However, postnatal diagnosis can be made simply
with a careful physical examination and patients can be scanned with suitable tecnics for anomalies. ©2007, Firat University, Medical Faculty
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Pierre Robin sendromu (PRS), ilk kez 1920 yilinda Pierre
Robin tarafindan mikrognati, yarik damak, glossopitozdan
olusan tglii triad olarak tanimlanmigtir. Sendromun tanisi
konusunda fikir birligi olmadigindan goriilme siklig1 net
bilinmemekle birlikte 1/2000 ile 1/30 000 arasinda degistigi
sanilmaktadir (1,2).

Bu hastalarda birgok hastaligin 6zellikle de konjenital
kalp hastaligi (KKH) goriilme riskinin arttig1 bilinmektedir (3-
5). Degisik anomalilerin eslik ettigi bu nadir sendromdaki
KKH birlikteliginin vurgulanmasi amaglandi.

OLGU SUNUMU

Zamaninda normal spontan vajinal yol ile hastanede dogan,
dogar dogmaz aglayan ve morarmasi olmayan bes giinliik
erkek hastanin 6z ve soygecmisinde Ozellik yoktu. Viicut
agirligs 2700 gr (3-10 persantil), boy 50 cm (25-50 persantil),
bascevresi 34 cm (25-50 persantil) olarak Olgiildii. Fizik
incelemede  yarik damagi, mikrognatisi ve glossopitozu Klinik izlemi siiresince solunum sikintist ve beslenme
saptand1 (Sekil 1 ve 2). glicligii olmadi. Takibinin birinci ay1 tamamlandiginda aileye
genetik danigmanlik yanisira beslenme ile ilgili Onerilerde
bulunularak, izleminin ayaktan siirdiiriilmesi planlandi ve
taburcu edildi.

Sekil 1. Mikrognati gérinima

Klinik olarak PRS olabilecegi diisiiniilen hastanin tam
kan sayimi, biyokimya tetkikleri normal idi. Glossopitozun iist
solunum yolu tikanmalarina yol agabilecegi diisiiniilerek yakin
izleme alindi. Sendroma eslik edebilecek anomaliler agisindan
yapilan batin ve transfontanel ultrosonografik incelemeleri,
oftalmolojik ve isitme degerlendirmeleri normal idi.
Ekokardiyografik incelemesinde ise perimembrandz ventri-
kiiller septal defekt (Sekil 3) gozlendi. Kromozom analizi
cinsine uygun olarak 46 XY seklinde bulundu.
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Sekil 2. Yarik damagin gérinimu

Sekil 3. Ekokardiyografide Perimembrandz ventrikller septal
defekt gorintusiu
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Kraniofasial anomaliler arasinda en sik yarik damak ve yarik
dudak goriilir. Yarik damak ile birlikte en sik goriilen
sendromun ise PRS oldugu bilinmektedir (6). Bu hastalarda
klinigi agirlastiran siklikla solunum sorunlaridir. Bunun nedeni
ise, yartk damakla birlikte, glossopitozun olmasi, dilin yarik
damak arasina kagmasi ve oral kavitenin mikrognati nedeniyle
daha kiigiik olmasidir (7,8). Tanimlanan olguda yarik damak,
mikrognati, glossopitoz olmasina karsin izlemi siiresince
solunum sorunu gelismedi.

Kardiyo vaskiiler sistemin embriyolojik gelisimi, damak
gelisiminden haftalarca dnce olmasina ragmen PRS veya tek
bagina mikrognati varliginda bile KKH riskinin arttig
bilinmektedir (3,9,10). Hastalarda KKH olarak ventrikiiler
septal defekt, patent duktus arteriosuz goriilmesine karsin
biiyiik damar transpozisyonu gibi nadir anomaliler de
bildirilmektedir (5,11). Yao-Yuan Hsieh ve ark. (3) serilerinde
atriyal septal defekt, ventrikiiler septal defekt, patent duktus
arteriosuz, pulmoner stenoz gibi dogumsal kalp hastaliklar1 ve
Wolf Parkinson White sendromu gibi ileti bozukluklarmi %20
oraninda  bildirmektedir. Tanimlanan olguda da
perimembrandz ventrikiiler septal defekt saptandi.

Sendroma egslik edebilen farkli sistemlerle ilgili
anomaliler olabilir. Bunlar arasinda; glukoz 6 fosfat
dehidrogenaz eksikligi, laringomalazi, santral sinir sistemi
anomalileri, mental gerilik, iiregenital anomaliler, gdrme ve
isitme sorunlar1 bildirilmistir. Olgumuzda eslik edebilecek
diger sistem anomalileri agisindan yapilan tetkiklerinde 6zellik
yoktu. Ayrica bu hastalarda Stickler sendromu, Marshall
sendromu, kromozom anomalileri, Treacher Collins sendromu,
oculo-auriculo-vertabral ~ sendrom,  Kabuki  sendromu,
atelosteogenesis tip III, Nager sendromu gibi sendromlarin da
olabilecegi bildirilmekle birlikte tanimlanan olgu klinik
bulgulari ile bu sendromlardan farklilik gosteriyordu (4).

Sonug olarak; PRS degisik sistemleri ilgilendiren ¢ok
cesitli anomaliler ile birliktelik gosterebilir ve prenatal tanist
zordur. Ancak dogumda yapilan dikkatli bir fizik inceleme ile
tan1 basit olarak konabilir ve uygun tekniklerle anomaliler
acisindan taranabilir, aileye genetik danismanlik verilebilir.
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