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GIRIS

Kraniosinostoz, kranial siitiirlerin erken fiizyonuna bagli kalvaryumda sekil
bozukluguna sebep olan klinik bir durumdur. Erkek fetuslarda 4 kat daha sik goriilmekle
birlikte ortalama siklig1 1/2100-1/2500 diir. Izole bir bulgu olabilecegi gibi, genetik veya
sendromik bozukluklarin da pargasi olabilir (1, 2). Siiphelenildigi durumda Apert, Cruzon,
Pfeiffer sendromlar1 ve iskelet displazileri gibi durumlar ayiric1 tanida oncelikle diistintilmesi

gereken durumlardir.
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OLGU

Kraniosinostoz sliphesi ile yonlendirilen 37 yas 24 hafta G6A2EIC2Y0 gebe
perinatoloji klinigimizde degerlendirildi. Hastanin 6zge¢misinde 6zellik bulunmamaktaydi.
Ultrasonda fetal biyometri gebelik haftas1 ile uyumlu ve yiiz yapilar1 normal olmakla birlikte

kafa ici yapilarin 6n kisimlar1 net degerlendirilemedi (Resim 1).

Resim 1: a: Fetal serebral yapilarin 6n kisimlarinin (asterisk) kalvaryal gélgelenme nedeni ile
net degerlendirilemedigi goriilmekte. b: Yiiz yapilarinda belirgin sonografik patoloji

saptanmadi.

3D ultrason bakisinda lambdoid siitiirler agik izlenirken koronal siitiirler kapali olarak izlendi

(Resim 2).
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Resim 2: a: 3D goriintiilemede koronal siitiir hatt1 (asterisk) ossifiye olarak izlenmektedir. b:
Oksipital bolgenin 3D goriintiilemesinde lambdoid siitiiriin  (beyaz ok) ac¢ik oldugu

goriilmektedir.

Bilateral ellerde komplex sindaktili ve sol elde clenched hand deformitesi izlendi (Resim 3).

Resim 3: a: Prenatal muayenede el parmaklarinda sindaktili ile uyumlu goriiniim izlendi.

b: Postnatal incelemede her iki elde mitten tip sindaktili oldugu teyit edildi.

Perinatoloji konseyinde goriisiilen hastaya terminasyon ve genetik analiz onerildi. Genetik
sonucunda FGFR2 geniyle iligkili hastalik; heterozigot classl, otozomal dominant olarak
raporlandi. WES (whole exome sequencing) sonucunda ek bulgu olarak hastalikla iligkili
olmayan bagka fenotipe neden olan HBB (heterozigot, ekzon 1, heterozigot, class 1, beta-
talasemi) CFTR( ekzon 17, heterozigot, class1, Kistik Fibrozis), PDHX (ekzonl11, heterozigot,
classl, PDX1 Eksikligine Bagli Laktikasidemi) genlerinde de patoloji saptandi. Postmortem
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bakida kafa 6n arka capi kisa, alin uzun, 6n fontonel kapali, bilateral ellerde mitten sindaktili,

el ve ayaklarda distal falankslarda kalinlagma ve sol ayakta club foot izlendi (Resim 4).

Resim 4: Fetusun abort sonras1 muayene bulgulart ultrason bulgularini desteklemekteydi.

Postmortem c¢ekilen tomografide lambdoid siitiirler acik izlenirken koronal siitiirlerin kapal

oldugu goriildii (Resim 5).
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Resim 5: Postmortem c¢ekilen tomografide metopik ve lambdoid siitiirler agik izlenirken

(asterisk) koronal siitiirlerin (beyaz ok) kapali oldugu goriilmektedir.
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TARTISMA

Kraniyosinostozisin sendromik formlarinin en yaygin olanlari: Muenke, Saethre-
Chotzn, Crouzon, Pfeiffer ve Apert sendromlari olmak tizere 180 tane tanimlanmis sendromik
form vardir (kaynak). Literatiirde degisik oranlar belirtilmekle birlikte, sendromik
kraniyosinostoz oranlarinin %15-25 arasinda oldugu ifade edilmektedir (3). En sik sagittal
stitlir tutulumu goriilmekte, bunu koronal, metopik ve lambdoid siitiir tutulumu takip eder
(kaynak). Siklikla otozomal dominant kalitim goriilmekte ancak de-novo mutasyonlar sonucu
da olusabilmektedir (4). Sorumlu gen mutasyonu olarak en stk FGFR2 saptanmakla birlikte
FGFR1, TWIST1, EFNBI gen mutasyonlar1 sonucu da gelistigi gosterilmistir (Kaynak).
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SONUC

FGFR2 (fibroblast growth faktdr 2) mutasyonuna bagl gelisen Apert sendromunda,
brakiturrisefali (uzun alin ve brakisefali), eldiven seklinde birden ¢ok parmagi i¢eren sindaktili
(karakteristik bulgusudur) goriilmektedir. Kafa i¢i yapilarin net degerlendirilemedigi ve
kalvaryal sekil bozuklugu goriilen vakalarda kraniosinostoz 6n planda diisiiniilmeli.
Ekstremitelerin degerlendirilmesi ayirici tanida degerli bulgular verebilmektedir. Ancak erken

gebelik haftalarinda yiiz ve kafada sekil bozukluklar1 olmayabilecegi unutulmamalidir.
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