
ÖZ

 Apert sendromu, el ve ayaklarda sindaktili, dismorfik yüz 
görünümü, oftalmik anomaliler ve kranyosinositozis ile ka-
rakterize nadir görülen konjenital tip 1 akrosefalosindaktili 
sendromudur. Bu olguda, Apert sendromunda görülen of-
talmik anomalileri saptayarak sunmayı amaçladık.  

Anahtar Kelimeler: Apert sendromu, kranyosinositozis, sin-
daktili, şaşılık, hipermetropi, astigmatizma, ambliyopi. 

 

ABSTRACT

 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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GİRİŞ
Apert sendromu ilk kez 1906 yılında Apert tarafın-

dan tanımlamıştır.1 Hastalığın prevalansı her 65000 canlı 
doğumda 1 oranındadır.2 Kranyosinositozis, el ve ayak-
larda simetrik sindaktili, orta hat-fasiyal hipoplazi, yarık 
damak, gaga burun, düşük kulaklar, hipertelorizm, akne, 
çeşitli santral sinir sistemi ve oftalmik anomalilerle  ka-
rakterize otozomal dominant geçişli bir sendromdur.3-5 

Apert sendromlu olguda, oftalmik bulguları son lite-
ratür bilgilerini değerlendirerek anlatmayı amaçladık. 
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OLGU SUNUMU
Sekiz yaşında erkek çocuk, rutin göz muayenesinin 

yapılması için kliniğimize ailesi tarafından getirildi. Öy-
küsünde, 41 yaşındaki annenin 7. gebeliğinden yaşa-
yan 6. çocuk olarak miadında doğduğu ve ebeveynler 
arasında akraba evliliğinin olmadığı öğrenildi. Fenotipik 
olarak anne, baba ve diğer kardeşler arasında herhan-
gi bir anomaliye rastlanmadı. Sadece en büyük ablada 
şaşılık saptandı. 

 Oftalmolojik muayenesinde; ptozis, uzak ve yakın-
da eşit derecede 16 prizm dioptri ekzotropya gözlendi 
(Resim 1). Olgumuzda ayrıca hipoglobusa sekonder 
hipertropya görünümü saptandı. Olgumuzda sığ orbi-
taya sekonder proptozis saptanıp Hertel ekzoftalmomet-
re değeri 17 mm olarak ölçüldü. Sikloplejik refraksiyon 
muayenesinde; sağ göz: +3.50 (+0.75α80), sol göz: 
+4.25 (+0.50α110) olarak saptandı. Düzeltilmiş görme 
keskinliği; sağ gözde 0.4, sol gözde 0.6 düzeyindeydi. 
Bilateral kornea çapları 13 mm ve göz içi basıncı sağ 
gözde: 16 mmHg, sol gözde: 17 mmHg olarak ölçüldü. 
Biyomikroskopik muayenesinde; bilateral kornea ve lens 
saydam, irisi içeren ön segment yapıları doğal izlendi. 
Fundus muayenesinde; her iki gözde optik diskler soluk 
gözlendi. Yapılan VEP tetkikinde, p100 dalga latansı sağ 
gözde 150 ms, sol gözde 143 ms olarak ölçülürken; 
p100 dalga genliği sağ gözde 6.3 μV, sol gözde ise 3.52 
μV olarak saptandı.   

Fizik muayenesinde; akrosefali, hipertelorizm, her 
iki el ve ayaklarda sindaktili, orta hat hipoplazisi, yüksek 
ve belirgin alın, düşük kulaklar, burun kökü basıklığı ve 
gaga burun gibi Apert sendromunun tipik bulguları göz-
lendi (Resim 2). Pediatri bölümü tarafından değerlendi-

rilen olguya Apert sendromu tanısı kondu. Apert sendro-
munda görülen oftalmolojik bulguların büyük çoğunluğu 
olgumuzda da gözlenmiş olup tanıyı desteklemektedir.

TARTIŞMA
Apert sendromu; fibroblast büyüme faktörü resep-

tör 2 (FGFR2) genindeki 2 spesifik nokta mutasyonunu 
içeren dar mutasyonel spektrumlu bir kranyosinositozis 
sendromudur.6 Bu sendromda fenotipik özelliklerin klinik 
olarak değişkenliği iyi dokümente edilmiş olup; yaygın 
görülen sindaktili ve kranyofasiyal malformasyonların 
yanısıra, santral sinir sistemi, kardiyak, kas-iskelet sis-
temi ve ürogenital sistem anomalileri gibi diğer sistem 
anomalileri de tanımlanmıştır.7,8     

Apert sendromunun tanısında sistemik bulguların 
yanısıra, oftalmik bulguların da önemli bir yeri vardır. En 
sık gözlenen oftalmik bulgular; şaşılık (sıklıkla ekzotrop-
ya), hipermetropi, astigmatizma, ambliyopi, ptozis, pro-
pitozis ve nazolakrimal kanal tıkanıklığı şeklindedir.9,10 
Olgumuzda, horizontal şaşlılığın (ekzotropya) yanısıra 
aynı zamanda hipoglobusa sekonder hipertropya da 
mevcuttu. Refraksiyon kusuru olarak hipermetropi ve 
astigmatizma saptandı. Ayrıca ambliyopi, ptozis ve sığ 
orbitaya sekonder proptozis saptandı. 

Diğer oftalmik bulgular arasında tanımlanan; aşağı 
doğru lateral kantal distopi, korneal ülser, papilödemi, 
optik atrofi, ekstraoküler kasların yapısal olarak değişik-
liği veya yokluğu, iris kolobomu, katarakt, oküler albi-
nizm, keratokonus, ektopia lentis ve anormal VEP Apert 
sendromu ile birliktelik gösterebilmektedir.9-13 Apert 
sendromunun ciddi bir komplikasyonu olan görme kay-
bına neden olarak; ambliyopi, optik atrofi ve korneal 

Resim 1: Apert sendromunda dismorfik yüz görünümü. 
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skarlar gösterilmektedir.11,12 Olgumuzun fundus mua-
yenesinde, optik diskler hafif soluk olarak izlendi. VEP 
incelemesinde, sağ gözde daha fazla olmak üzere her 
iki gözde latansların uzamış olduğu saptandı. Bu bilgiler 
ışığı altında, literatürdeki oftalmik bulgularla benzerlik 
gösteren oftalmik bulguların büyük çoğunluğu olgumuz-
da da saptandı.

Olgumuzdaki refraksiyon kusurunun tedavisi için 
gözlük reçetesi yazıldı ve ambliyopi tedavisi için gözlü-
ğün yanısıra, iyi gören gözün günlük olarak belli süre-
lerle kapatılması önerildi. Konjenital ptozis tedavisi için 
cerrahi düzeltme önerildi.   

Apert sendromu nadir görülmesine rağmen, tanı 
alan tüm hastaların mutlaka rutin oftalmolojik muayene-
lerinin yaptırılması gerekmektedir. Görmeyi en sık azal-
tan nedenlerin başında ambliyopi geldiğinden, erken 
dönemde fark edilmesi için düzenli oftalmolojik muaye-
nelerinin yapılmasına ihtiyaç vardır. Pediatri doktorları 
tarafından ailelere oftalmolojik muayenelerini yaptırma-
ları hususunda bilgi verilmelidir. Böylece erken dönemde 
tedaviye başlanıp düzenli kontrollerin yapılması daha iyi 
sonuçlar elde edilmesine yol açacaktır. Ayrıca, prenatal 
tanısı mümkün olduğu için ailelere mutlaka genetik da-
nışma verilmelidir.        
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Resim 2: Apert sendromunda el ve ayaklarda simetrik sindaktili görünümü.




