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ABSTRACT

Apert sendromu, el ve ayaklarda sindaktili, dismorfik yiz
goérinimu, oftalmik anomaliler ve kranyosinositozis ile ka-
rakterize nadir gérilen konjenital tip 1 akrosefalosindaktili
sendromudur. Bu olguda, Apert sendromunda gérilen of-
talmik anomalileri saptayarak sunmayr amacladik.

Anahtar Kelimeler: Apert sendromu, kranyosinositozis, sin-

daktili, sagilik, hipermetropi, astigmatizma, ambliyopi.

Apert syndrome is a rare seen congenital type 1 acro-
cephalosyndactyly characterized by craniosynostozis,
syndactyly of the fingers and toes, dysmorphic facial featu-
res and ophthalmic abnormalities. In this case, we aimed
to present ophthalmic abnormalities in a patient with Apert
syndrome.
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Apert sendromu ilk kez 1906 yilinda Apert tarafin-

dan tanimlamigtir.” Hastaligin prevalansi her 65000 canli
dogumda 1 oranindadir.? Kranyosinositozis, el ve ayak-
larda simetrik sindaktili, orta hat-fasiyal hipoplazi, yarik
damak, gaga burun, disik kulaklar, hipertelorizm, akne,
cesitli santral sinir sistemi ve oftalmik anomalilerle ka-
rakterize otozomal dominant gecisli bir sendromdur.®

Apert sendromlu olguda, oftalmik bulgulari son lite-

ratur bilgilerini degerlendirerek anlatmayr amacladik.
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Apert Sendromunda Géz Bulgulari

OLGU SUNUMU

Sekiz yaginda erkek cocuk, rutin géz muayenesinin
yapilmasi icin klinigimize ailesi tarafindan getirildi. Oy-
kisunde, 41 yasindaki annenin 7. gebeliginden yasa-
yan 6. cocuk olarak miadinda dogdugu ve ebeveynler
arasinda akraba evliliginin olmadigi égrenildi. Fenotipik
olarak anne, baba ve diger kardegler arasinda herhan-
gi bir anomaliye rastlanmadi. Sadece en biytk ablada
sasihk saptandi.

Oftalmolojik muayenesinde; ptozis, uzak ve yakin-
da esit derecede 16 prizm dioptri ekzotropya gézlendi
(Resim 1). Olgumuzda ayrica hipoglobusa sekonder
hipertropya géronimi saptandi. Olgumuzda si§ orbi-
taya sekonder proptozis saptanip Hertel ekzoftalmomet-
re degeri 17 mm olarak él¢tldu. Sikloplejik refraksiyon
muayenesinde; sad gdéz: +3.50 (+0.75a80), sol goéz:
+4.25 (+0.500.110) olarak saptandi. Dizeltilmis gérme
keskinligi; sag gézde 0.4, sol gézde 0.6 dizeyindeydi.
Bilateral kornea caplarn 13 mm ve géz ici basinc sag
gdézde: 16 mmHg, sol gdzde: 17 mmHg olarak 8l¢ildu.
Biyomikroskopik muayenesinde; bilateral kornea ve lens
saydam, irisi iceren én segment yapilari dogal izlendi.
Fundus muayenesinde; her iki gézde optik diskler soluk
gozlendi. Yapilan VEP tetkikinde, p100 dalga latansi sag
gdzde 150 ms, sol gdzde 143 ms olarak 8lculurken;
p100 dalga genligi sag gdzde 6.3 pV, sol gézde ise 3.52
nV olarak saptand.

Fizik muayenesinde; akrosefali, hipertelorizm, her
iki el ve ayaklarda sindaktili, orta hat hipoplazisi, yUksek
ve belirgin alin, dustk kulaklar, burun kéki basikligi ve
gaga burun gibi Apert sendromunun tipik bulgular géz-
lendi (Resim 2). Pediatri bdl0mU tarafindan degerlendi-

rilen olguya Apert sendromu tanisi kondu. Apert sendro-
munda gérilen oftalmolojik bulgularin biytk cogunlugu
olgumuzda da gézlenmis olup taniyr desteklemektedir.

TARTISMA

Apert sendromu; fibroblast biyome faktéri resep-
tér 2 (FGFR2) genindeki 2 spesifik nokta mutasyonunu
iceren dar mutasyonel spekirumlu bir kranyosinositozis
sendromudur.® Bu sendromda fenotipik dzelliklerin klinik
olarak degiskenligi iyi dokimente edilmis olup; yaygin
gérulen sindaktili ve kranyofasiyal malformasyonlarin
yanisira, santral sinir sistemi, kardiyak, kas-iskelet sis-
temi ve Urogenital sistem anomalileri gibi diger sistem
anomalileri de tanimlanmughir.”:8

Apert sendromunun tanisinda sistemik bulgularin
yanisira, oftalmik bulgularin da dnemli bir yeri vardir. En
sik gézlenen oftalmik bulgular; sasilik (siklikla ekzotrop-
ya), hipermetropi, astigmatizma, ambliyopi, ptozis, pro-
pitozis ve nazolakrimal kanal tikanikhgr seklindedir.”1°
Olgumuzda, horizontal saghhgin (ekzotropya) yanisira
ayni zamanda hipoglobusa sekonder hipertropya da
mevcuttu. Refraksiyon kusuru olarak hipermetropi ve
astigmatizma saptandi. Ayrica ambliyopi, ptozis ve si§
orbitaya sekonder proptozis saptandi.

Diger oftalmik bulgular arasinda tanimlanan; asag:
dogru lateral kantal distopi, korneal Ulser, papilddemi,
optik atrofi, ekstraokiler kaslarin yapisal olarak degisik-
ligi veya yoklugu, iris kolobomu, katarakt, okiler albi-
nizm, keratokonus, ektopia lentis ve anormal VEP Apert
sendromu ile birliktelik goésterebilmektedir.”'®  Apert
sendromunun ciddi bir komplikasyonu olan gérme kay-
bina neden olarak; ambliyopi, optik atrofi ve korneal

Resim 1: Apert sendromunda dismorfik yiz géronima.



Glo-Kat 2007;2:197-199 Borazan ve ark. 199

Resim 2: Apert sendromunda el ve ayaklarda simetrik sindaktili géronima.
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