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OZET : Nadir bir sendrom olan Robinow
Sendromunun baglica bulgular: fotiise benzer
yiiz goriiniimii, hipertelorizm, basik ve yukari
doniik burun, genis palpebral araliklar, mezo-
melik brakimelia ve dig genital hipoplazidir.
Makalede Robinow sendromlu bir olgu sunul-
mug ve ilgili literatiir gozden gegirilmigtir.

Anahtar Kelimeler : Fétal Yiiz Sendromu,
Mezomelik Brakimelia.

SUMMARY : A rare case described with
Robinow Syndrome, characterized primarily
by fetal face appearance, hypertelorism, broad
and short upturned nose, wide palpebral fissu-
res, mesomelic brachymelia and external
hypoplastic genitalia.

Recent literature has been reviewed by the
light of this case report.

Key Words : Fetal Face Syndrome, Meso-
melic Brachymelia.

Robinow sendromu ilk kez bir anne ve ii¢ ¢o-
cugunda tammlanmigtir (Robinow ve ark. 1969).
Baglica bulgulari, mezomelik ekstremite kisaligi,
fotiise benzer yiiz goriiniimii ve genital hipoplazi-
dir. Bugiine degin dis litaratiirde kirka yakin, iilke-
mizde ise onun iizerinde olgu bildirilmigtir (Bain ve
ark. 1986; Balc1 ve ark. 1981; Butler ve Wadling-
ton, 1987; Giedion ve ark. 1976; Israel ve Johnson,
1988; Kelly ve ark. 1975; Oguz ve ark. 1986; Robi-
now ve ark. 1969; Saal ve ark. 1987; Shprintzen ve
ark. 1982; Smith, 1982; Wadlington ve ark. 1973;
Yiiceoglu ve ark. 1988).

Makalede klinik bulgular1 bu nadir sendromla
uyum gisteren bir olgu sunulmustur.

OLGU SUNUMU
Prot. no : 774/89. Bir yagindaki kiz bebek

25.01.1989 tarihinde gelisme geriligi yakinmast ile
klinigimize getirildi. Oykiisiinden, vaktinde dogan
bebegin prenatal ve natal donemlerinin normal
olup, dogumdan sonra kollarindaki kisaligin farke-
dildigi 6grenildi. Dogum agirlig1 3000 gr (25 per-
sentil) dogum boyu bilinmiyor. Alt1 aylikken bagini
tutup, 9. ayinda desteksiz oturmus. Heniiz
yiiriimiiyor. Digleri ¢tkmamig. Anne, baba kelime-
lerini sdyliiyor. Anne 22 yas, 153cm boyunda, baba
26 yasg, 160cm boyunda, bebegin bir erkek kardesi
var. Hepsi de sagliklilar. Anne - baba kardes ¢o-
cugu. Soylarinda herhangi bir hastalik tanimlanm-
1yor.

Fizik muayene : Agirlik 6000 gr (< 3 persentil)
boy 57 cm (< 3 persentil) bag gevresi 43 cm (< 10

persentil), 6n fontanel 2x1 cm agiklikta, alin &ne
¢ikik, kulaklan diisiik ve geriden gikmig, hipertelo-
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rik, bilateral i¢ epikantus mevcut, palpebral
araliklar genis, burun kisa ve basik, delikleri yukart
doniik, filtrum uzun, mikrognati ozelligi oldukga
belirgindi. Ust dudakta iiggen (ters V harfi) bigimi,
gingivada hiperplazi, yiiksek damak, bifid dil, an-
kiloglossi agzinin patolojik ozellikleriydi. Toraks-
ta pektus ekskavatum, skolyoz, karinda hafif bom-
belik, kiigiik bir umblikal herni olup, karaciger 2 cm
palpabl bulundu. Ekstremitelerin, 6zellikle de 6n
kolun kisalig ve ellerin kiigiikliigii belirgindi. Dig
genitalia muayenesinde klitoris ve labia minoralar-
da hipoplazi saptandi. Bebegin klinik olarak gorme
ve igitme duyulart normaldi (Resim 1, 2, 3).

Resim - 1 : Hastanin tipik yiiz goriiniimii.

Resim - 2 : Basik profil, diisiik geriden ¢ikmug kulak.

Laboratuvar Bulgular: : Rutin CBC ve idrar
analizleri, EKG, BBT, IVP tetkikleri normal bulun-
du. Radyolojik incelemelerden 6zellikle iist ekstre-
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Resim - 3 : Hastanin genel goriintimii.

mite uzun kemiklerinde mezomelik kisalik, ulnada
distal hipoplazi saptand1 (Resim 4). El bilegi grafi-
sinden kemik yag1 6 ayla uyumlu olarak degerlendi-
rildi. Servikal vertebralarin hepsinde spina bifida
okkulta, torakal 3,4, 5,7,9, 11. vertebralarda hemi-
vertebra, 1. sakralde spina bifida saptandi. Pelvis
grafisinde kalca kemikleri geniglemis yanlara
dogru yayimts (fil kulagi goriintiisii) aselabular
acilari kiiciilmiigtii (Resim 5).

Resim - 4 : Kisa énkol kemikleri.

TARTISMA

Robinow sendromunun baglica bulgulari dzel-
likle: 6nkolda ve ellerde kisalik, kisa boy, 8 haftalik
fotiise benzer yiiz goriiniimii, basik profil, vertebral
anomaliler ve hipoplazik dig genitalia ile karakteri-
zedir. Toplam 34 olgunun semptomlarimnin ve bun-
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Resim - 5 : Servikal vertebralarda spina bifida, torakal vertebra-

larda hemivertebralar, fil kulag kalga.

larm goriilme sikliginin derlendigi bir makaledeki
sonuglar tablo olarak verilmig, hastamizdaki bulgu-
lar bunlarla kargilagtirilmigtir (Butler ve ark. 1987)
(Tablo 1). Hastamizin bagindaki patolojik bulgular
olan hipertelorizin, kisa ve kokii basik, delikleri yu-
kar1 doniik burun, 6ne ¢ikik alin, ters V harfi (yada
iicgen) tipinde dudak, uzun filtrum mikrognati,
gozlerde genig palpebral aralik, bifid dil, gingival
hiperplazi sendromun en sik rastlanan bulgulari ile
uyumludur.,

Ekstremitelerin mezomelik kisaligi (6zellikle
radius ve ulna) kardinal bulgu olup, her olguda
tammlanmaktadir. Hastamizin mezomelik ekstre-
mite kisalig1 da normal yagitlarinin kemik boylari
ile kargilagtirildiginda belirgin olarak goriilmekte-
dir (Silverman, 1985) (Tablo 2). Ayrica ulnada dis-
tal hipoplazi de sik goriilmektedir. Hemivertebra
anomalisi yaklagik % 66 olguda goriilmektedir.

KLINIK BULGULAR OLGU LITERATUR TOTAL %
GESTASYON VE AILE HIKAYESI

Normal gebelik + 33/33 34/34 100
Normal dogum agirligs + 24/27 25/28 89
Aile hikayesi - 14/34 14/35 40
KRANIO - FASIAL

Hipertelorizm + 34/34 35/35 100
Burun kisa + 34/34 35/35 100
Burun delikleri yukan déniik + 33/34 34/35 97
Burun kokii basik + 32/33 33/34 97
Uggen tipli agiz + 29/31 30/32 94
One cikik alin + 31/33 32/34 94
Uzun filtrum + 29/33 30/34 88
Mikrognati + 26/30 27/31 87
Genis palpebral araliklar + 25/29 26/30 86
Kulak anomalileri + 17/32 18/33 53
Makrosefali - 12/27 12/28 43
ORAL

Dental anomaliler Disi Yok 23/24 23/25 92
Gingival hiperplazi + 21/32 22/33 66
Bifid dil, uvula + 4/22 5/23 18
Yarik damak, dudak - 3/34 3/35 9
KAS ISKELET

Mezomelik kisalik + 34/34 35/35 100
Kiigiik el-klinodaktili + 29/33 30/34 88
Kisa boy + 24/33 25/34 73
Vertebra anomalileri + 21/32 22/33 66
Skolyoz + 12/24 13/25 50
Kosta defektleri - 11/31 11/32 34
Gecikmis kemik yas1 t 5/15 6/15 33
Pektus ekskavatum + 5/26 6/27 19
Kalga ¢ikig - 2/28 2/29 7
Inguinal ve umblikal herni + 6/30 7/31 20
Timak displazisi - 11/23 11/24 46
URO-GENITAL

Hipoplazik genitalia + 29/31 30/32 94
Kriptorsidizm 13/20 13/20 65
Renal anomaliler - 4/14 4/15 27
DIGERLERI

Karyotipi normal +- 18/18 19/19 100
Normal zeka + 22/27 23/28 82
Kalp defekti - 2/32 2/33 6

Tablo - 1 : Robinow sendromu klinik bulgular 6zeti.
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OLGU BIR YASIN % 50'St
Humerus 7.7 cm 10.38 cm
Ulna 3.5 cm 882 cm
Radius 4.5 cm 785 cm
Femur 10.2 cm 13.36 cm
Tibia 7.8 cm 10.77 cm
Fibula 6.4 cm 10.52 cm
Tablo - 2 : Uzun kemik boylarinin normalleri ile

Kargilagtinlmas: (Epifiz plaklar arast)

Hastamizda buna ek olarak tiim servikal vertebra-
lar ve 1. sakral vertebrada spina bifida okkulta bu-
lunmaktadir. Skolyoz, pektus ekskavatum, kalga
kemiklerinde fil kulag1 goriintiisii de hastann lite-
ratiirle uyumlu 6zellikleridir. Olgunun yaklagik
1/3'tinde kostalarda fiizyon ve say1 anomalileri bu-
lunmakta ayrica parmaklarda bifid terminal fa-
lanks, sindaktili, klinodaktili goriilebilmektedir
(Balcr ve ark. 1981; Giedion ve ark. 1976; Kelly ve
ark. 1975).

Hastanun fizik gelisimi dogumda normal boyut-
larda iken ilk yaglarda gelisme gerili§i ortaya ¢ika-
bilmektedir. Hastamizin dogum agirlig1 3000 gr,
25 persentile uymaktayken, bir yaginda 6000 gr
agirlik ve 57 cm boyu ile geligimi 3 persentilin alt-
ma inmigtir. Kemik yas1 1/3 olgudaki ile benzer
sekilde (6 ay kadar) geri bulunmaktadir.

Uriner infeksiyon, renal duplikasyon, hidronef-
rozlu olgular bildirilmigtir (Bain ve ark. 1986;
Balc1 ve ark. 1981).

Konjenital kalp hastalii (VSD - aort koarktas-
yonu) nadiren goriilmektedir (Butler ve Wadling-
ton, 1987; Saal ve ark. 1987). Korneal opasite, be-
yinde ventrikiiler genigleme, umblikal dismorfolo-
ji, avug ve tabanlarda dermatoglifik bulgular, ile-
tim tipi sagirlik rapor edilmektedir (Balci ve ark.
1981; Friedman, 1985; Kelly ve ark. 1975; Oguz ve
ark. 1986; Robinow ve ark. 1969; Saal ve ark.
1987).

Zeka diizeyleri ¢ogunlukla normaldir (% 82).
Anne - baba yasinin hastaliin olusmasinda 6nemli
olmadi81 vurgulanmaktadir, Hasta sayis1 20 olan
bir seride anne yas1 ortalamasi 25.2, baba yag1 orta-
lamasi 26.8 olarak bildirilmigtir (Butler ve Wad-
lington, 1987).

Literatiirde kromozom analizlerinde herhangi
bir patoloji bildirilmemektedir. Hastaligin genetik
gegisinde, otozomal dominant, otozomal resesif
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gegis tipleri saptanmigtir (Balci ve ark. 1981; But-
ler ve Wadlington. 1987; Robinow ve ark. 1969;
Shprintzen ve ark. 1982). Hastamizin saglikli bir
kardesi olmakla birlikte, anne - babanin kardes ¢o-
cugu olmasi buradaki en yakin olasilifin otozomal
resesif genetik gecis sekli oldugunu ve daha sonra-
ki ¢ocuklarin da risk altinda bulundufunu akla ge-
tirmektedir. Genetik gegis tipinin farklilig: klinik
bulgular degistirmemektedir (Butler ve Wadling-
ton, 1987). Mezomelik ekstremite kisalif1 16 haf-
talik fotiiste ultrasonografi ile gosterilebilir. Bu
yontem genetik danigmada iyi bir yardimcidir.

Prognoz iyi olup, hastada normal seksiiel fonk-
siyon ve reprodiiktif yetenek bulunmaktadir (Bain
ve ark. 1986; Giedion ve ark. 1976; Israel ve John-
son, 1988; Robinow ve ark. 1969; Shprintzen ve
ark. 1982).
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