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OLGU SUNUMU

Freeman-Sheldon Sendromlu Bir Olgu Sunumu

(Whistling-Face)

Freeman-Sheldon Syndrome (Whistling-Face): Case Report
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Ozet

Freeman Sheldon Sendromu, kemik anomalileri, eklem kontrakttirleri
ve tipik yliz gériinimiyle karakterize nadir konjenital bir hastaliktir.
Olgularin gogunda aile hikayesi olmadan sporadik olarak ortaya
clkmaktadir. Her iki cinste esit oranda goriilmektedir. Hastaligin etyolojisi
halen tam olarak aydinlatilamamistir. Erken tani ve erken cerrahi tedavi
yaklagimlari iyi sonuglarin elde edilmesi igin 6nemlidir. Simdiye kadar
literatiirde yaklasik olarak 100 vaka rapor edildiginden, bu calismada
Freeman Sheldon Sendromlu bu hastay sunuyoruz.

Anahtar kelimeler: Freeman Sheldon Sendromu, Islik galan yiiz
goruntima.

Abstract

Freeman-Sheldon Syndrome is a well-defined rare congenital
syndrome characterized with skeletal anomalies, joint contractures
and typical facial appearance. Most of the cases of Freeman-Sheldon
Syndrome are sporadic without family history. Etiology of this sydrome
is inadequately understood. It affects the males and females equally.
Early diagnosis and early successful surgical management is important
to achive good results. Since almost one hundred cases have been
reported in the literature uptoday, we want to present a case with
Freeman- Sheldon Syndrome in this study.
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Giris

Freeman sheldon sendromu, distal artrogripozis adi
verilen bir gurup hastaligin icinde yer alan ve kemik
anomalileri, eklem kontraktirleri ve tipik yuz
gorunumleriyle kombine dismorfik yapiyla karakterize
nadir konjenital bir hastaliktir. Olgularin gogunda aile
hikayesi olmadan sporadik olarak ortaya gikmaktadir.
Bunun yaninda otozomal dominant ve otozomal resesif
vakalar da bildirilmistir. Her iki cinste esit oranda
gorilmektedir. Hastaligin etyolojisi halen tam olarak
aydinlatilamamistir. Freeman-Sheldon sendromu oldukgca
nadir gorilen bir sendromdur. Literatiirde yliz civarinda
rapor edilmis bu vakayi, erken tani ve cerrahi girigimler
ile iyi sonuglar alindidi konusuna dikkatleri cekmek
amaciyla sunmaya deger bulduk.

Olgu

Klinigimize 9 yasinda erkek hasta, ytiziindeki anormal
gorinim nedeniyle basvurdu. Hastanin hikayesinde
ebeveynlerinin akraba olmadidi ve soy gegmisinde
kardeglerinin saglikli oldugu &grenildi. Fizik muayenede
tim olctimleri 3. persentilin altinda olan olgunun islik
calan benzeri yliz gériniimdi, mikrostomi, derin yerlesimli
g6z yapisi alae nasilerinde hipoplazi, uzun filtrum, alt
dudak ve gene ucu arasinda derin YH"” seklinde skar
dokusu ve bilateral prominent ear, oldugu gordldd.
Ayrica Ust ekstremite muayenesinde bilateral radius
basi cikigina bagh spinasyon ve pronasyonda kisithlidi,
on kolda tenar ve hipotenar bdlgede kas atrofisi ve
palmar krizlerin hipoplazik oldugu goriildd. Olgu klinik
bulgulari ile Freeman-Sheldon sendromu tanisi aldi.
Ortopedi klinigine konsiilte edilen hastaya miidahale
distindlmedi. Hastanin laboratuar incelemeleri sonucu
AST 49 (8-38) oldugu gorulda.

Preoperatif yapilan anestezi konsiltasyonu sonucu
adiz acikhdinin 1,5-2 cm oldugunda zor entiibasyon
olarak dederlendirildi ve AST ylksekligi nedeniyle
karaciger koruyucu anestezi verilmesi uygun goérildi.
Genel anestezi altinda konka rezeksiyonu teknigi
kullanilarak kepge kulak onarimi yapildi.
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Tiirkmen ve ark.

Figure 2. Operasyon sonrasi fotograflar.

Alar rimdeki centiklenme ve alt dudak mukozasindaki
doku fazlaligi igin  eliptik eksizyon ile diizeltim yapildiktan
sonra, mentumda lokalize daha dnceki operasyonlara
bagl gelisen skar icin revizyon yapildi.

Tartisma

Freeman-Sheldon sendromu (Islik calan yliz sendromu,
Kraniyokarpotarsal distrofi), ilk kez 1938 yilinda Hall ve
arkadaslari tarafindan tanimlanmistir (1,2).
Artrogripozisli 3000 yeni dogandan birinde bir kas
hastaligina bagh multipl eklem kontraktiirii vardir. En sik
goriilen tip, el ve ayaklarin etkilendigi distal tip
artrogripozistir.

Pek cok olgu sporadik olmasina ragmen, Distal
artrogripozis (DA), Freeman —Sheldon sendromu (FSS)
gibi genetik sendrom iginde de kahtiimaktadir (1).

Freeman-Sheldon sendromu yiiz bulgularinin daha
belirgin oldugu distal artrogripozistir. FS Sendromunun
karakteristik 6zellikleri siralanacak olursa; 1slik calan yiiz
goriinimi ve maske benzeri goriiniim (mikrostomi, kiiglik
burun, uzun filtrum ve genede YH” biciminde dimple), el
ve ayakta distal artrogripozise eslik eden parmaklarda
ulnar deviasyon ve fleksiyon kontraktiirleri, el deformiteleri;
unlar deviasyon, kamplodaktili, basparmadin hipoplazisi,
rezistan talipes ekinovarus, kisa vicut yapisi (3,4) ile
karakterizedir. Son yillarda yapilan bazi genetik calismalar
sonucu FSS'nun otozomal dominant kalitilmakla birlikte
bireyler arasinda penetrans eksikligi ve ekspresivite farki
nedeniyle klinik yansimasi ¢ok hafiften agir forma kadar
degiskenlik gostermektedir.

Toydemir ve arkadaglarinin yaptigi bir calismada X-
kromozom 17p13.1 bdlgesinde kodlanan embryonic
myosin heavy chain (MYH3) genindeki mutasyonun
hastaligin olusmasina neden oldudu bildirilmistir (3).

Krakowiak ve arkadaslarini yaptigi diger bir genetik
galismada ise Freeman sheldon sendromundan (FSS) 9.
kromozomda lokalize beta-tropomyozini kodlayan TMP2
genindeki defektin sorumlu oldugu diistiniilmektedir (5).
FSS 'un bir varyantinin da troponin I'i kodlayan DA2B
genindeki defektten kaynaklandigi gosterilmistir (5).
Hastaligin etyolojisi halen tam olarak aydinlatilamamistir.

DA den sorumlu patojenik mekanizma tam olarak
anlasiimamakla birlikte bazi hastalarda tendonlarin
olmadigi ya da yanlis yerlestigi, hipoplastik oldugu
gosterilmistir (6,7). Bazen tek bulgu distal interfalangeal
Gizgilerin bulunmayisi ve Ust Uste binen ayak parmaklari
olabilmektedir (6,7). Bizim olgumuzda da el anomalileri
icinde sadece distal palmar cizgilerinin hipoplazik olmasi
ve ayrica literatiirde rastlamadigimiz sekilde bilateral
radius bagi cikigi da eslik etmekteydi. Son yillarda distal
artrogripozisin dokuz farkli tipi tanimlanmistir (5), (Tablo
1). Hall ve ark.'nin siniflamasinin kapsamadidi distal
eklem kontrakttirii olan bozukluklar igeren yeni siniflama
Bamshad ve ark.'lari tarafindan yapilarak siniflama revize
edilmistir (8). Hastanin bu gruplardan hangisine girdiginin
belirlenmesi, prognoz ve rekiirrens riski hakkinda hastaya
daha dodru danismanlik verebilme imkani saglar (8).
FSS'da ozellikle santral sinir sisteminde deformite ile
kombine olanlarda mental retardasyon bildirilmigtir. FSS'li
cocuklarda konusma bozuklugu ve hipoakuzi
gorilebilmektedir.
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Tiirkmen ve ark.

Tablo 1. (Distal Artrogripozislerin siniflamasi)

Sendrom Eski siniflama | Yeni siniflama
Distal artrogripozis tip 1 DAI DA1
Distal artrogripozis tip 2 Yok DA2
(Freeman-Sheldon sendromu)

Distal artrogripozis tip 3 DAIIA DA3
(Gordon sendromu)

Distal artrogripozistip4 (skolyoz) DAIIB DA4
Distal artrogripozis tip 5 DAIID DAS
(Oftalmopleji, pitozis)

Distal artrogripozis tip 6 Yok DA6
(Sensorindral isitme kaybi)

Distal artrogripozis tip 7 Yok DA7
(Trismus pstodokamptodaktili)

Distal artrogripozis tip 8 Yok DA8
(0.D. pterjiyum sendromu)

Distal artrogripozis tip 9 Yok DA 9
(Konjenital kontraktiiral araknodaktili)

Hastalarda disfaji, bliyiime geriligi, orofarenks ve st
hava yollarindaki yapisal anomalilere bagh hayati tehdit
eden respiratuar komplikasyonlar siktir.

FSS'lu hastalarin klinik tanisi konulduktan sonra
gelisimini engelleyen microstoma ve ciddi respiratuar
problemler olusturan orofarenks ve st hava yolu
defektlerinin bir an 6nce diizeltiimesi 6nemlidir. Yine
diger sorunlari agisindan hastalar ortodontik ve ortopedik
operasyonlara ihtiyac duyarlar. Ayrica bu hastalarin
konusmalarinin ve isitmelerinin takibi de gok 6nemlidir.
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