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Oro-Fasio-Dijital Sendrom Tip 1:
Olgu Sunumu
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OZET

Oro-fasio-dijital sendrom tip 1: Olgu sunumu

Oro-fasio-dijital sendrom (OFDS) agiz boslugu (yarik damak, yiiksek damak, dilde lobulasyon, dilde hamartom), ylz (frontal ¢Ikiklk, fasiyal
asimetri, hipertelorizm) ve parmak anomalileri (sindaktili, brakidaktili, polidaktili) ile karakterize bir grup konjenital anomalidir. OFDS 1
X'e bagl dominant gecer. OFDS 1 nadir bir sendromdur ve yaklasik 1/250.000 canli dogumda goriilmektedir. Bu yazida, nadir gortlmesi
nedeniyle OFDS1’li bir olgu sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Oro-fasio-dijital sendrom 1, oral hamartom, polidaktili

ABSTRACT

Oro-facio-digital syndrome type 1: case report

Oro-facio-digital syndrome (OFDS), a group of congenital anomalies, is characterized by malformations of the oral cavity (cleft palate,
high arched palate, tongue lobulation, hamartoma on the tongue), face (frontal bossing, facial asymmetry, hypertelorism), and digits
(syndactyly, brachydactyly, polydactyly). OFDS 1 is an X-linked dominant condition. OFDS 1 is a rare syndrome, occurring in approximately
1/250,000 live births. Being a rare entity, this paper presents a case of OFDS 1.
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GiRiS

Oro-fasio-dijital sendrom (OFDS) agiz boslugu, yiz ve par-
mak anomalileri ile goziken gelisimsel bir bozukluktur
(1). Dokuz farkl tipi tanimlanmistir (2). OFDS 1 en sik goru-
len tip olup ilk olarak Fransiz dis hekimleri Papillon Leage
ve Psaume Jean tarafindan 1954 yilinda tanimlanmistir
(3). OFDS {1’in sikligr 1/250.000 canh dogumdur. Burada
OFDS 1 tanisi alan bir yenidogan olgusu nadir gorilmesi
nedeniyle sunulmustur (1,4).

OLGU SUNUMU

Olgu, yirmialti yasindaki annenin 2. gebeliginden 39.
gebelik haftasinda sezaryen ile dogan kiz bebekti. Anne
baba arasinda akrabalik yoktu. Aile hikayesi bir dzellik
tasimiyordu. Fizik muayenesinde agirlig 3000 gr, boyu 49
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cm, bas cevresi 36 cm, genel durumu iyi idi. Dilde ve agiz
mukozasinda ¢ok sayida hamartamat6z lezyonlar mev-
cuttu (Resim 1). Goz muayenesi normal idi. Kardiyovas-
kller sistem ve solunum sistemi muayeneleri normal
olarak degerlendirildi. Genitouriner sistem incelemesinde
haricen kiz cocugu idi. Yenidogan refleksleri pozitifti. EKs-
tremite muayenesinde el ve ayaklarda altisar parmak
mevcuttu (Resim 2). Abdomino-pelvik ultrasonografi nor-
mal idi. Beyin tomografisinde korpus kallosum normal-

Resim 1: Dilde ve agiz mukozasinda ¢ok sayida hamartama-
toz lezyon

Bakirkdy Tip Dergisi, Cilt 7, Say1 3, 2011 / Medical Journal of Bakirkdy, Volume 7, Number 3, 2011 119



Oro-fasio-dijital sendrom tip 1: Olgu sunumu

Resim 2: Oro-fasio-dijital sendrom tip I'li hastamizin genel
goruanimi

den ince ve Dandy-Walker malformasyonu saptandi.
Ekokardiyografik inceleme normal olarak degerlendirildi.
Hastanin kliniginin iyi olmasi nedeniyle taburcu edildi ve
poliklinik takibi onerildi.

TARTISMA

OFDS tip1 agiz, yUz, el ve ayak parmak anomalileri ile
karakterize bir sendromdur (1). OFDS’'un tanimlanmis 9
tipinden en sik gortleni OFDS 1'dir (5,6). OFDS1 X-linked
dominant gecisli klinik bir tablo olup erkeklerde dlumcul-
ddr. Olgularin %75'i sporadiktir. OFDS1'de X kromozomu-
nun kisa kolundaki (Xp22.2-p22.3) CXORF5 genindeki
mutasyon sorumludur (7,8). CXORF5 geni embriyogenezi-
sin baslangi¢ asamasinda renal yap, fasial iskelet yapisi
ve SSS gelisiminde rol oynar (9). Kadin erkek orani 1:1 ile
2:1°dir (4).

Yuz anomalileri OFDS sendromlart i¢erisinde OFDS 1'de
daha sik gorulmektedir. Baslica ylz anomalileri; frontal
bossing, hipertelorizm, burun koku basikligl, mikrognatia
ve fasial asimetrileri icermektedir. Yarik dudak ve yarik
damak, hamartamatoz dil lezyonlarina sekonder gelisen
lobule dil, multipl milia olabilir. Dildeki hamartamatoz
lezyonlar olgularin %70’de gortlmektedir (4,10). Olgumu-
zun dilinde ve agiz mukozasinda ¢ok sayida hamartama-
toz lezyonlar mevcuttu.

El parmaklarindaki (%50-70) malformasyonlar ayak
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parmaklarina (%25) gore daha fazladir. Parmaklarda bra-
kidaktili, klinodaktili, sindaktili ve daha nadir olarak poli-
daktili gorulmektedir. Polidaktili sikligr %1-2'dir (4,10).
Bizim olgumuzun el ve ayaklarinda polidaktili mevcuttu.

Santral sinir sisteminde (SSS) ise yaklasik %40 oranin-
da malformasyonlar (korpus kallozum agenezisi, gri cev-
herde heterotopia, serebellum agenezisi, Dandy-Walker
malformasyonu, hidrosefali, serebral ve serebellar atrofi)
gorilmektedir (7). SSS malformasyonu olanlarda epilepsi
meydana gelebilir. Agir SSS defekti yoksa hafif-orta
duzeyde mental retardasyon vardir (10-12). Olgumuzun
SSS degerlendirmesinde Dandy-Walker malformasyonu,
Korpus kallozumun ince oldugu saptandi.

OFDS 1 hastalarinin yaklasik %50’sinde polikistik bob-
rek hastaligl gelisebilmektedir. Renal patoloji ilerleyen
yaslarda gelistigi icin bobrek fonksiyonlarinin yillik takibi
onerilmektedir. Renal Kistlere beyin, karaciger ve pank-
reas Kistleri eslik edebilmektedir (9). Olgumuzun abdomi-
no-pelvik ultrasonografik incelemesi normal bulundu.

OFDS 1’in diger OFDS tiplerinden ayrimi daha ¢ok Kli-
nik bulgulara gore yapiimaktadir. OFDS 2’de polidaktili ve
bifid nasal ug¢ sik gortilmektedir. OFDS 3'te polidaktiliye
myoklonik jerkler ve agir mental retardasyon eslik
etmektedir. OFDS 4'te tibia hipoplazisi, pektus ekskava-
tus ve kisa boy gorulmektedir. OFDS 5'te polidaktili,
hiperplastik frenula ve median yarik damak gorulmekte-
dir. OFDS 6'da polidaktili ve serebellar marfosmasyonlar
on planda olup renal agenezi veya displazi eslik edebil-
mektedir. OFDS 7’de kaba sac, fasial asimetri ve zayiflik,
kulakta puskil ve konjenital hidronefrozis gorilmekte-
dir. OFDS 8 epiglot anomalisi, tibial ve radial defektlerin
eslik etmesi ile OFDS1’den ayriimaktadir. OFDS 9’a retinal
anomaliler sikla eglik etmektedir (1).

Olgumuz, dil ve oral mukozadaki multipl hamartama-
toz lezyonlar, polidaktili, SSS'deki Dandy-Walker malfor-
masyonu ve korpus kallosum anomalisi ile OFDS tip 1 ola-
rak degerlendirildi. OFDS nadir gorilen bir sendrom olup
tanisi daha ¢ok klinik bulgular ile konulmaktadir. Oral,
fasiyal ve parmak anomalileri olan hastalarda OFDS ayirici
tanida goz onunde bulundurulmasi gereken bir sendrom-
dur. OFDS tanisinin erken konmasi, ileride gelisebilecek
klinik problemlerin takibi acisindan onem tagimaktadir.
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