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OZET

Adams-Oliver sendromu, ilk kez 1945 yilinda tanimlanmustir. Kutis aplazisi ve siklikla sagli deri altindaki kemik dokuda defekt ve distal ekstremite
anomalileriyle karakterize nadir herediter bir hastaliktir. Fizik muayene ve radyolojik bulgular ile Adams-Oliver sendromu tanisi diigiiniilmiis olan

bu vaka nadir goriilmesi nedeniyle literatiir bilgileri ile birlikte sunulmustur.

Anahtar Sézciikler: Adams-Oliver Sendromu, Aplazya Kutis, Ekstremite Defektleri, Prematiirite.

ABSTRACT

A Preterm Newborn with Adams Oliver Syndrome: A Case Report and Review of the Literature

Adams Oliver syndrome was first described in 1945. It is a hereditary disease characterised by aplasia cutis congenita, bone defect underlying the
scalp and terminal transverse limb defects of variable severity. This case, diagnosed as Adams-Oliver syndrome by physical examination and
radiological findings, is presented because of its rarity, with a review of the literature.
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Adams-Oliver sendromu (AQS, OMIM # 100300), ilk
kez 1945 yilinda Adams ve Oliver tarafindan
tanimlanan, kutis aplazisi ve distal ekstremite defektleri
ile karakterize olan nadir herediter bir hastaliktir (1).
Sikligi tam olarak bilinmemektedir. Vakalarin ¢ogu
otozomal dominant (OD) gecis gostermekle birlikte
otozomal resesif (OR) ve sporadik gegcisli formlart da
bildirilmistir (2). ARHGAP31, DLL4, DOCK®6, EOGT,
NOTCH1 veya RBPJ genlerindeki mutasyonlar
tanimlanmistir (3). Bu sendromun en 6nemli iki ana
fenotipik ozelligi lezyon altindaki kemik dokuda agir
malformasyonlar ile birlikte olabilen sa¢li deri ve distal
ekstremite defektleridir (4). Burada nadir goriilen AOS
tanis1 alan preterm bir bebegin literatiir esliginde
tartisilmasi amaglanmustir.

OLGU SUNUMU

Yirmi iki yasinda saglikli ve esiyle akrabaligi
bulunmayan annenin ii¢iincii yasayan ¢ocugu olarak
normal vajinal yol ile 31 haftalik olarak dogan kiz

bebegin Apgar skorlar1 birinci ve besinci dakikada
sirastyla 7 ve 9 idi.

Annenin gebeliginde hastalik gecirmedigi, diizenli
olarak  takip  edildigi, rutin  ultrasonografik
incelemelerinin normal oldugu ve herhangi bir ilag
kullanmadig1 6grenildi. Ailede benzer hastalik oykiisii
yoktu. Diger iki kiz kardesi tamamen saglikli olan
hastanin fizik muayenesinde, viicut agirligi 1700 gram
(50-90 p), boy 40 cm (50 p), bas ¢evresi 28 cm (50 p)
olarak 6lciildii. Viicut 1sis1 36.5 °C, nabiz 134/dk ve
solunum sayis1 52/dk. idi. Bag muayenesinde 8x3 cm
boyutlarinda 6n fontanelden arka fontanele kadar
uzanan sagli deri defekti mevcuttu (Sekil 1). Bilateral
el ve ayaklarinda tirnak hipoplazisi saptandi (Sekil 2).
Kraniyal tomografide periventrikiiler kalsifikasyon
disinda anormallik saptanmadi. Ekstremite grafilerinde
ise bilateral distal falanks yoklugu dikkat cekmekte idi
(Sekil 3). Diger sistem muayenesinde anormallik
saptanmadi. Kraniyal manyetik rezonans goriintiileme
cekilemedi.
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Sekil 1. Sagl deri defekti.

Laboratuar incelemelerinde tam kan sayimi, kan
biyokimyasi, kan gazlari, C-reaktif protein degeri
normal sinirlarda idi. Kan kiiltiiriinde tireme olmadi.
Postnatal ikinci giinde orogastrik sonda kullanilarak
anne siitii ile beslenme bagland1 ve sekizinci gilinde
sondasiz tamamen emerek beslenmeye gecildi.
Kraniyal ve abdominal ultrasonografisi normal idi.
Ufiirim  duyulmas1 {izerine yapilan transtorasik
ekokardiyografik incelemede kiiciik sekundum ASD
saptandi.  Ayrintili  oftalmolojik, ndrolojik  ve
odiyometrik degerlendirme normal olarak
degerlendirildi.

Sekil 2. El ve ayaklarda tirnak hipoplazisi ve distal falanks yoklugu.

Sekil 3. El ve ayaklarda distal falanks yoklugu izlenmekte.

Kromozom analizi, 46,XX olarak sonuglandi. TORCH
analizi negatif idi. Molekiiler analiz aileye ekonomik
yik getirmesi nedeniyle yapilamadi. Hastaya rutin
prematiire bakimi disinda sagli derideki lezyona
yonelik olarak lokal cilt bakimi yapildi. Yirmi giinliik
iken taburcu edilen hastanin 40 giinliik iken yapilan
kontrol fizik muayenesinde lezyon epidermis ile kapl,
yer yer kabuklu, hipopigmente, sagsiz alan olarak
goriilmekte idi (Sekil 4).
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Sekil 4. Hastanin kark giinliikken yapilan kontrol muayenesinde

lezyonun gériiniimii.
TARTISMA

Adams-Oliver sendromu kutis aplazisi, distal ekstremi-
te anomalileri ve kardiyak malformasyonlar ile karakte-
rize nadir herediter bir hastaliktir (1). Konjenital skalp
defektleri ve ekstremite anomalileri kromozom 313
bélgesinde tanimlanmuistir. {1k olarak OD olarak kalitil-
dig1 ileri siiriilmiis ancak giinimiizde OD/OR olarak
gectigi veya sporadik olarak olustugu kabul edilmekte-
dir (2, 3). Olgumuz ailesinde bu sendroma ait patolojik
bulgu olmamasi nedeniyle sporadik gegcisli bir AOS
vakasi olarak tanimlandi.

Ekstremite defektleri en sik goriilen fenotipik 6zelligi-
dir ve genellikle asimetriktir. Kisa parmaklar, tirnak
anomalileri, distal falanks agenezisi ve distal ekstremi-
tenin tam yoklugu goriilebilir (4). Skalp defektleri ikin-
ci en sik bulgudur, bazen lezyon altindaki kafatasinda
kemik defektleri eslik edebilir (5). Hastamizin ekstre-
mite defektleri bilateral idi ve lezyon altinda kemik
defekti saptanmadi.

Yaklasik % 20 oraninda konjenital kalp anomalileri
eslik etmektedir. Septal defektler, fallot tetralojisi,
valviiler anomaliler, pulmoner vaskiiler malformasyon-
lar ve pulmoner hipertansiyon goriilebilir (6). Hastami-
zin ekokardiyografisinde yalnizca kiiclik sekundum
ASD saptanmistir.

Sendromla birlikte hemanjiomlar, kutis marmoratus,
govde ve ekstremitelerde ablazya kutis konjenita,
hiperpigmente  lezyonlar  gibi  deri  defektleri
goriilebilmektedir (7). Hastamizda sagli deri defekti
disinda cilt bulgusu yok idi.

Adams-Oliver sendromlu  vakalarda  mikrosefali,
ensefalosel, pakigri, orta serebral arter hipoplazisi,
kortikal displazi, ventrikillomegali, korpus kallozum
agenezisi, periventrikiiler kalsifikasyonlar gibi santral
sinir sistemi bulgulari yer almaktadir (8). G6z bulgusu
olarak mikroftalmi, retina dekolmani, optik atrofi
saptanabilir (9). Olgumuzun kraniyal tomografisinde
periventrikiiler milimetrik kalsifikasyonlar disinda
anomali saptanmadi ve g6z muayenesi normal idi.
Ayirict tanida trizomi 13, saglt deri defektleri, amniotik
bant sekansi, sagli deri defekti ve postaksiyal
polidaktili sendromu, Johanson Blizzard sendromu ve
Wolf Hirschhorn sendromu diistiniilmelidir (10).
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Hastamizda normal karyotip olmasi ve diger
hastaliklara ait klinik  bulgularin = bulunmamasi
nedeniyle ayirim yapilabilmistir. Prognozu, eslik eden
kardiyak ve santral sinir sistemi defektleri belirler. Deri
defektinin biiylikliigii ve derinligi ile duranin saglam
olup olmamasina gore cerrahi girigime karar verilir.
Kiigiik ve hafif sagli deri defektlerinin tedavisine gerek
olmadigi, daha genis lezyonlara lokal olarak
antibakteriyel pomadlarla bakim yapilmasi, ¢cok genis
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