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CAT EYE SENDROMU: OLGU SUNUMU
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OZ

Cat eye sendromu dogumda bulgu verebilen nadir bir kromozom anomalisi-
dir. Karyotip analizinde trizomi 22 saptanir. Bulgular ve semptomlarin agirligt
ve yaygimligi ayni aile i¢inde bile ¢ok degiskendir. Cogu olguda da hastaligin
karakteristik bulgulari hafif gelisme geriligi, hafif mental retardasyon ve yiiz
ve kafada, kalp, bobrekler ve/veya anal bolgede malformasyonlari igerir. Daha
6zgiil olarak cat eye sendromlu olgularda kolobom, asagi yerlesimli palpebral
fissiirler, hipertelorizm ve/veya okuler defektler, kulak sekil bozukluklar1 ve
preaurikular papillom goriilebilir.6 aylik kiz hasta, bilateral papillom, atipik
yliz goriintiimii, kardiyovaskiiler anomaliler ve anal atrezisi olmasi ve karyotip
analizinde trizomi 22 tespit edilmesi ve Cat Eye Sendromunun majér ve minor
bulgularina sahip olmasi nedeniyle sunulmustur.
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CAT EYE SYNDROME: CASE REPORT

ABSTRACT

Cat eye syndrome is a rare chromosomal disorder that may be evident at birth.
Karyotype analysis reveals trisomy 22. Associated symptoms and findings may
vary greatly in range and severity, including those among affected members of
the same family. In many cases, characteristic features of the disorder include
mild intrauterine growth retardation; mild mental deficiency; and craniofacial,
cardiac, renal, and anal malformations. Specifically, individuals with cat eye
syndrome frequently have colobomas, downslanting palpebral fissures, hyper-
telorism, and/or other ocular defects, misshapen ears, and preauricular tags. We
report a 6-month-old female patient with major and minor findings of cat eye
syndrome, including bilateral skin tags, atypical facial appearance, cardiovas-
cular abnormalities, and anal atresia.
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GIRiS

Cat Eye Sendromu (CES) veya Schmid-Fracccaro sendromu ilk
kez 1965 yilinda tanimlanmistir.1 CES; fenotipik olarak iris kolo-
bomu, asag1 yerlesimli palpebral fisstirler, hipertelorizm, preauri-
kiiler papillom veya ¢ukurcuk (pits), mikrognati, kardiyovaskiiler
sistem anormallikleri, anal atrezi ve {irogenital sistem anormallik-
leri ile karakterize nadir goriilen bir hastaliktir. Bu bulgularin her
birinin ayn1 hastada goriilmesi beklenmemektedir. CES’ nun klasik
triad iris kolobomu, anal anomaliler ve kulak anomalilerdir. Has-
talarin bir ¢gogunda orta dereceli mental retardasyon goriilmesine
ragmen, zeka tamamen normal de olabilir. CES genotipik olarak
22. kromozomun uzun kolunun proksimalindeki duplikasyon ne-
deniyle olugmaktadir. Bu duplikasyonun en sik rastlanilan sekli
idic kromozom olarak da adlandirilan disentrik bisatellite artik 22.
kromozomdur (pter —q11.2::q11.2—pter).2

OLGU SUNUMU

4 giinliik kiz hasta atipik yiiz gdriiniimii ve siyanoz etyoloji-
si arastirllmak iizere klinigimize yatirildi. Oykiisiinden saghikli,
akraba olmayan anne ve babanin ii¢lincii yasayan ¢ocugu olarak
miadinda 2850 g olarak dogdugu 6grenildi. Hasta dis merkezde
dogdugu icin APGAR skorlari ve ayrintili dogum 6ykiisii 6greni-
lemedi. Hastanin fizik muayenesinde genel durum kétii, siyanozu
mevcuttu. Her iki kulak 6ntinde papillomu, mikrognati, retrogna-
ti, hipertelorizm ve asagi yerlesimli goz kapaklar ile atipik yiiz
goriiniimii vardi (Resim 1 ve 2). Tasikardi, takipnesi, subkostal
retraksiyonu, 2/60 pansistolik Gifiiriimii ve anal atrezisi olan has-
tanin laboratuvarinda hemogram, biyokimya (Na, K, Ca, P, ALP,
AST,ALT,BUN kreatinin), tiroid fonksiyon testleri normal bulun-
du. Kan gazinda hipoksemisi, PA akciger grafisinde kardiyome-
gali olan hastanin ekokardiyografisinde; suprakardiyak tipte total
pulmoner vendz doniis anomalisi, kiiglik atriyoventrikiiler septal
defekt ve 6nemli pulmoner hipertansiyon (Resim 4,5) saptand: ve
uygun tedavi baslandi. Anal atrezi ve total pulmoner vendz doniis
anomalisi cerrahi olarak diizeltildi. Hastanin iris kolobomuna yo-
nelik yapilan g6z muayenesi normal ve liriner sistem anomalilerini
taramak iizere yapilan ultrasonografi normal bulundu. Kardiyak
anomalisi, anal atrezisi ve atipik yliz bulgulari ile CES sendromu
diistiniilen hastanin periferik kan 6rneginden yapilan kromozom
analizi sonucu 47XX,+der(22) olarak rapor edildi. Derive kromo-
zom calisilmasi i¢in yurt disindan spesifik FISH probu beklenir-
ken, hasta alt1 aylik iken pnémoni ve sepsis nedeniyle kaybedildi.

TARTISMA

Iridokoroidal kolobom, sol renal hipoplazi, ve anal atrezi birlik-
teligi ilk kez 1878 yilinda Haab tarafindan rektal riiptlir nedeniyle
6len 3 giinliik bir cocukta tanimlanmistir. 31965 yilinda Schachen-
mann ve arkadaslari iris kolobomu ve anal atrezi birlikteligine bir
marker kromozomun neden oldugunu bildirmislerdir.1 Simdilerde
yaygin olarak kullanilan Cat eye sendromu tanimi Gerald ve ar-
kadaslar tarafindan sendromun 6zelligi olan kolobom nedeniyle
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Resim 1: Hipertelorizm, asag1 yerlesimli goz kapaklari, perioral si-
yanoz.

hastalarinin gozlerinin kedi goziine benzetilmesi nedeni ile or-
taya ¢ikmistir.4 CES vakalarinin birgogu sendromun tiim 6zel-
liklerini tasimaz. Literatiirde CES’un tim major 6zelliklerini
tastyan sadece 9 olgu bildirilmistir. Bizim olgumuzda da pa-
pillom, tipik yliz goriiniimii, anal atrezi ve kardiyak anomali-
ler varolmasina ragmen, hastaligin major bilesenlerinden biri
olan kolobom goériilmemistir. Yiiz bes CES hastasinin tarandi-
81 bir ¢alismada major fenotipik bulgular preaurikular papil-
lom ve/veya pit; anorektal malformasyonlar; (anal atrezi veya
imperfore aniis, anal stenoz, anorektal atrezi, ektopik aniis,
rektal fistiiller); irogenital malformasyonlar (hipospadias, re-
nal agenezi, hidrotireteronefroz, vezikoiireteral reflii, polikis-
tik bobrek, mesane anomalileri, Renal kistik malformasyon,
ektopik veya at nali bobrek); okiiler kolobom; konjenital kalp
hastaliklar1 (ventrikiiler septal defekt, Total Pulmoner venoz
doniis anomalisi, ASD, Fallot Tetratolojisi patent duktus arte-
riyosus, aortik malformasyonlar, pulmoner stenoz, trikuspid
atrezisi, hipoplastik sol kalp sendromu) olarak bildirilmistir.5
Olgumuz da major anomalilerden {igli vardi. Ayni derlemede
CES mindr anomalileri olarak asag1 yerlesimli goz kapaklari,
hipertelorizm, ortopedik malformasyonlar, diisiik yerlesimli
veya displastik kulaklar, abdominal malformasyonlar (umbi-
likal herni, malrotasyon, megakolon, volvulus), kisa boy, g6z
haraketlerinde bozukluk, epikantal katlantilar, mikrognati,
mikroftalmi, mikrosefali, yarik damak, uvula yoklugu olarak
bildirilmistir.5 Olgumuz minér bulgularin dort tanesine sahip-
ti. 22. kromozom {lizerindeki CES kritik bolgesindeki (CES
critic region= CESCR) smirlandirmalara ragmen, CES daki
fenotipik degiskenligin sebebi halen anlagilamamistir. Giini-
miizde CESCR, 22. kromozomun sentromerinden D22S57
gen lokusuna kadarki bolgeyi (yaklasik 1.6 Mb) temsil etmek-
tedir ve Velokardiyofasial Sendrom veya Di Goerge sendromu
delesyon bolgeleri ile yakin komsuluktadir.6,7 CESCR bdlge-
sinde heniiz sadece protein pompa proteini kodlayan ATP6E
geni tanimlanmistir. Dublikasyona ugrayan materyalin mikta-
11 veya biiyiikliigii fenotipik 6zeliklerin ortaya ¢ikisi ile dogru
orantili degildir.8 Olgumuz fenotipik &zelliklerin bir gogunu
tasidigr icin genotipik c¢alisma planlanmistir. Tibbi Genetik
boliimiince periferik kandan yapilan karyotip tayininde has-
tamizda 22 kromozom kaynakli oldugu diisiiniilen trizomi
saptanmugtir. (47 XX der(22)). Bu sonu¢ hastamizin CES 6n
tanisini desteklemistir. Ancak CES icin spesifik genotipin ca-
lisilabilmesi i¢in yurt disindan DNA probu beklenirken hasta-
mizi kaybettigimiz icin FISH analizi yapilamamustir.

[S-.

Resim 2: Preauricular skin tag ve pitting, retro ve mikrognati.

CES de novo olarak meydana gelebilecegi gibi ebeveyn-
lerden biri marker kromozom igin tastyict veya mozaik olabi-
lir. CES genotipi tasiyan ebeveynler asemptomatik olabilirler
ancak yine de anne ve babanin papillom, periauricular ¢u-
kurcuklar, diger minér malformasyonlar agisindan degerlen-
dirilmesi 6nemlidir. Bu olgunun ailesinin saglikli ¢ocuklar1
vardi ve yeniden c¢ocuk sahibi olmay1 planlamadiklari igin,
tan1 yontemlerinin zahmetli ve pahali olmas1 nedeniyle anne,
baba karyotipi ¢aligilmadi. CES nadir goriilen kromozomal bir
hastaliktir. Hastaligin fenotipik ve genotipik olarak gesitliligi
tan1 konmasini zorlastirmaktadir. Hastalik ¢ok hafif goriinim
-anormalliklerinden, hayat kisitlayict kalp anomalilerine ka-
dar genis spektrumda belirti verebilmektedir. Klasik olarak
tanimlanmuis triad bulgularindan birinin olmamasi hekimi bu
tanidan uzaklastirmamalidir.
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