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Ozet

Tipik yilz goriindm (yass: burun, hipericlorizm, ¢ikik alin) ve eklemlerde mul-
tipl dislokasyonlar ile karakterize nadir gorlllen bir konjenitnl molformasyon
olan Larsen sendromu ctyolojisi bilinmeyen, genellikle otozomal dominant ola-
rak pegiy gosteren bir sendromdur. Olumeil seyreden otozomul resesif gegis yu-
pan tipleri de bildirilmigtir. Bu yazida Ietal seyreden, Larsen sendromu olgusu
prenatal tamya dikkat gekmek igin sunulmugtur.

Anahtar kelimeler: Larsen sendromu, letal form, prenatal tan

Summary

Larsen syndrome is a rare characteristic autosomal dominant inherited disor-
der with multipl congeniral joint dislocations and facial dysmorfism (low nasal
root, hypertelorism, prominent forehead). Basic defect in etiology is unknown,
Lethal form of larsen syndrome inherited awiosomal recessive is also reported.
In this article a lethal form of Larsen syndrome case is presented to notice the

importance of prenaial diagnosis.

Key words: Larsen syndrome, lethal form. prenatal diagnosis

GiRriS

Larsen sendromu Kollajen yapiminda bozukluk
ile karakterli genetik gegisli bir hastalikur, Eklem-
lerde multipl dislokasyonlar, kardivak anomaliler
ve fasiyal yanklar ile karakterizedir ('2), Trakeo-
malasi ve bronkomalasi nedeniyle havayolu obs-
triksiyonlart olugabilir. Hastalifin nudir gorilen
letal formunda tipik olarak diiz yiiz hatlar, yank
damak, multip! eklem dislokasyonlan, ist ekstre-
mitede rizomelik kisalik ve pulmoner hipoplazi gé-
riilér -5, Biz burada Larsen sendromunun letal
formunu nadir grillmesi nedeniyle sunduk.

OLGU

Sularimn mekonyumlu gelmesi nedemyle 0.
gestasyon haftasinda sezeryana ahnan 27 yagindaki
annenin bebegi, selunum sikintist ve multipl konje-
nital anomalileri nedeniyle yenidogian yogiun bukim
tnitesine yaurildi. Soygegmiginde tzellik olmayan
hastanin dzgegmiginde; anneye 4. v 5. gebelik
ayinda yapilan ultrasonografide bebegin anomalili
oldugunun sdylendigi ofrenildi. Yopilan fizik mua-
yenesinde agirhk 2440 gr (<10 persantil), boy 45
cm (<10 persantil), bag gevresi 30.5 cm (<10 per-
saniil), genel durum kotl), inlemeli, yenidogan ref-
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Iekslen alinmiyor, burun kokit basik, hiperteloriz-
mi ve mikrognatisi meveut (Resim 1), Solunum
sisteminde interkostul ve subkostal ¢ekilmeleri, bi-
lateral sekretuar ralleri vardi. Her iki diz hipercks-
tansiyonda, kollar fleksiyon postUriinde idi. Par-
maklarda silindirik gérGntm, ayaklarda talipes eqi-
novarus deformitesi vardi (Resim 2). Genel durum
stabilizasyonundan sonra yapilan tetkiklerinde; kan
sayimi. kan biyvokimyasi, CRP, periferik kan yay-
masy, batin USG, kraniyal USG, spinal USG, eko-
kardiyografi normaldi. Cekilen ekstremite grafile-
rinde sag humerus frakuirii, kalga USG'de sad kal-
¢a gikagr saptandr, Humerus fraktded igin velpo
bandaj yapildi. Burunda piiriilan akinn ve stridoru
nedeniyle yapilun Kulak burun bogaz konsiiltasyo-
nu sonucu hastada laringotrakcomalasi saptands.
Goz muayenesi normaldi. Postnatal 23, giintinde
ailenin istegi Gizerine taburcu edilen hasta bir giin
sonrit evde exitus oldu.

TARTISMA

11k kez 1950 yilina 6 sporadik olgu ile Larsen
ve arkadaglan tarafindan tammlanan Larsen send-
romu yassi burun, ¢ikik alin, hipertelonizm gibi ti-
pik ylz anomalileri ve biiyik cklemlerin multiple
Konjenital dislokasyonlan ile karekterize bir karek-

Resum 1. Olgumun yiz glirdnidmi

terize genetik gegighi bir hastaliktir O Hastalign
tumis khinik ve radyolojik bulgular ile konur.

Otozomal dominant, otozomal resesif, ve hatta
sporadik yeni mutasyonlar gibi degisik kalinm ye-
killeri bildirilmigtir 267, Aile anamnezinin dikkat-
li alinmasy genetik gegis konusunda fiKir verecek-
tir.

Larsen sendromlu ¢ocuklar yaygin olarak avak.
diz, kalga, dirsek deformitelen ile dogarlar. Uzun
silindirik parmak, mental retardasyon, hidrosefali,
igitme kaybi, dudak-damak defektlen, kifoskolyoz,
spina bifida, servikal omurga ve kardiovaskiler
anomaliler stk kargilagilan klinik bulgulardir,
Ayaklarda talipes eginovarus veya kisa metatarsal-
lerle birlikte eginovarus deformitesi goriilebilir
(12510), Kardiovaskiiler anomaliler igerisinde aort
clongasyonu, bikiispid aortik valv, subaortik ste-
noz. mitral valy prolapsusu, atnal septal defekt ve
patent duktus arteriosus gorbilmekiedir 511 Bi-
zim olgumuzda tipik yiiz goriniimii (Resim 1),
parmaklarda silindink gérintim, dofustan kalgs ¢i-
ki, ellerde fleksiyon, her iki dizde hiperekstansi-
yon, ayaklarda talipes eqinovarus deformitesi var-
di, kardiyak unomali saptanmads (Resim 2),

Larsen sendromunun letal formu literatirde
¢ok az sayida olgu sunumlan ile bildinlmistir. Bu
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Resim 2. Olguniin s viiens goeilntimii

farmda gegis otozomal resesil olmuakta ve daha cid-
di spinal vertebra ve cklem anormallixleri (Ust eks-
tremitelerde Kisahik, ventebral cisimde hipoplazi,
multipl cklem dislokasyonlan., bovun derisinde
fazlalayma) gbrilmekeedir. Olum pulmoner hipop-
taziden meydana gelir (3.5.14),

Larsen sendromunun solunum giigliizine ne-
den olabilecek laringotrakeomalaziyi de igine alan
havayalu defektleriyle birlikte olmasi diger bir
onemli Konudur. Rock ve ark'min yapuklan (g ol-
guluk sunumda, her Gig olguda da trakcomaluzive
rastladiklanini. bunlarda havayolu obstriksivon
semptomlarns olan stridor, siyanoz, apne, tekrarla-
van pnomonilerin sik gorillebildigiini ve bu olgula-
nn destekleyict tedaviye thtivag duyabildiklerini
tildirmiglerdir ., Bizim olgumuzda da laringotra-
keomalast vards.

Prenatal tamida ultrasonografinin énemi biiyik-
tiir, Riskls olun olgularda fetilsin yuzl degerlendi-
rilmelidir, Yiz profilinin diiz olusuna, burun kékii-
ne ve interokdler mesafeye dikkat edilmelidir, Ek-
lemicrde dislokasyonlar. ellerde ve ayaklarda ano-
mulhiler ve kardiyak anomaliler dikkatlice aragunl-
mahdie 2. iKinci trimestirde ultrasonografik olarak
tantmin konulmasi gebelifin sonlandinlmasina ola-
nuk tamyacakie, Bizim olgumuzda da ikinci tri-
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mestrde tam Konulmus ancak nile bebegm tahhiye-
sini kabul etmemisti.

Sonug olarak Lursen sendromunun letal formu
nadir goriilmesine ragmen tlkemiz gibi yvakin akra-
ba evliliklerinin sik oldugu toplumlarda goriilme
stkhigs artmaktader. Pranatal taniss mbmkdn olan ba
gibi dliimciil hastaliklarda erken tant ve tedavi igin
antenutal aynnuly uhrasonografi dnem kazanmak-
tadr,
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