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ORO-FASIO-DIJITAL SENDROM I
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Oro-fasio-dijital sendrom adiz boslugu (yarik damak ve dil, anormal dis gelisimi, ylksek
damak, dilde lobulasyon, dilde hamartom), yliz (frontal gikiklik, fasiyal asimetri, hipertelorizm,
fasiyal milia) ve parmak anomalileri (sindaktili, brakidaktili, klinodaktili, polidaktili) ile ortaya
cikan gelisimsel bir bozukluk olup 9 farkli tipi tanimlanmistir. Oro-fasio-dijital sendrom I (OFDS 1)
en sik gorilen tip olup ilk olarak Fransiz dis hekimleri Papillon Leage ve Psaume Jean tarafindan
1954 yilinda tanimlanmistir. OFDS 1 X’e bagli dominant geger ve erkekler igin 6limcaldir. OFDS 1
nadir bir sendromdur yaklasik 1/250.000 canli dogumda gortlmektedir. Olgularin yaklasik %75’
sporadiktir. OFDS'nun dismorfik 6zelliklerin cerrahi dizeltimi disinda spesifik bir tedavisi yoktur.
Nadir gorilmesi nedeniyle sunulmustur.
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ORO-FACIO-DIGITAL SYNDROME I

Oro-facio-digital syndrome, a group of congenital anomalies, is characterized by malformations
of the oral cavity (cleft palate and tongue, abnormal dentition, high arched palate, tongue
lobulation, hamartomata on the tongue), face (frontal bossing, facial asymmetry, hypertelorism,
facial milia), and digits (syndactyly, brachydactyly, clinodactyly, polydactyly. This syndrome has
nine different types. Oro-facio-digital syndrome type I (OFDS1) is the most common type, which
identified by French dentists Papillon Leage and Psaume Jean, in 1954. OFDS 1 is an X-linked
dominant condition that is lethal for males. OFDS 1 is a rare syndrome, occurring in approximately
1/250,000 live births. Approximately 75% of cases are sporadic. There is no specific therapy for
OFDS 1 other than surgical correction of the dysmorphic features. Being a rare entity, this paper
presents a case of OFDS 1 in a newborn.
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GIRIS OLGU

Oro-fasio-dijital sendrom agiz Onsekiz yasindaki annenin 1.
boslugu, yuz ve parmak anomalileri gebeliginden yasayan 1. bebek olarak
ile goziken gelisimsel bir bozukluktur. 38.gebelik haftasinda sezaryen ile

Dokuz farkh tipi tanimlanmistir (1). Oro-
fasio-dijital sendrom tip 1 (OFDS 1) en
sik goriulen tip olup ilk olarak Fransiz dis
hekimleri Papillon Leage ve Psaume Jean
tarafindan 1954 yilinda tanimlanmistir
(2). OFDS 1’in sikhgr 1/250.000 canlh
dogumdur. Burada klinigimizde OFDS 1
tanisi alan bir yenidodan olgusu nadir
gorilmesi nedeniyle sunuldu (3,4).

dogan kiz bebek mevcut anomalilerin
arastirilmasi amaci ile vyatirildi. Anne
baba arasinda 2. dereceden akrabalik
vardi. Fizik muayenesinde agirlik 2700gr,
boy 47cm, bas cevresi 35,5cm, genel
durumu iyi, sac¢ sacl deri normal, &n
fontanel 3x3 cm. normal bombelikteydi.
Dilde ve agiz mukozasinda ¢ok sayida
hamartamaté6z lezyonlar mevcuttu
(Resim 1). Solunum sistemi muayenesi
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Resim1. Dilde ve §|z mukozasinda gok
sayida hamartamatéz lezyonlar

normal. Kardiyovaskiler sistemde S1-S2
dogal, mezokardiyak odakta 1/6 sistolik
Ufirim mevcuttu. Organomegali yoktu.
Genitodriner sistem incelemesinde
haricen kiz c¢ocugu gorinimindeydi.
Yenidogan refleksleri pozitifti. Goz
dibi incelemesi normaldi. Ekstremite
muayenesinde el ve ayaklarda altisar
parmak mevcuttu (Resim 2). Abdomino-
pelvik ultrasonografi normaldi. Beyin
tomografisinde korpus kallosum
normalden ince, kolposefali ve Dandy-
Walker malformasyonu saptandi. Beyin
manyetik rezonans incelemesinde korpus
kallosumun ince oldugu ve Dandy-Walker
malformasyonu oldugu dogrulandi.
Ekokardiyografik inceleme, isitme testi
normal olarak dederlendirildi. Hastanin
izlemi sirasinda nébetlerinin  olmasi
Uzerine fenitoin baslandi. Fenitoinle
nobetleri kontrol altina alindi. Elektr
oensefalograsisinde epileptik aktivite
mevcuttu. Hastanin klinik izleminin
stabil olmasi nedeniyle taburcu edilerek
poliklinik diizeyinde takibe alindi.

TARTISMA

OFDS 1 oral, fasial, el ve ayak
parmak anomalileri ile karakterize bir
sendromdur (1). OFDS’un tanimlanmis
9 alt tipinden en sik gdraleni OFDS
1'dir (5,6). OFDS 1 X-linked dominant
gecisli klinik bir tablo olup homozigot
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Resim 2. El ve ayaklarda altisar parmak

erkekler igin 6limculddr. Olgularin %75’
sporadiktir. OFDS-1 X kromozomunun
kisa kolundaki (Xp22.2-p22.3) genindeki
CXORF5 mutasyonu sorumludur (7,8).
CXORF5 geni embriyogenezisin baslangig
asamasinda renal vyapi, fasial iskelet
yapisi ve SSS gelisiminde rol oynar (9).
Kadin erkek orani (K/E) 1:1 ile 2:1 ‘dir
(4).

Yiz anomalileri OFDS sendromlari
icerisinde OFDS 1'de daha sik
gortlmektedir. Baslica ylz anomalileri;
burun kikirdak  hipoplazisi, frontal
bossing, hipertelorizm, burun kokd
basikligi, mandibular ramus hipoplazisine
baglhh mikrognatia, fasial asimetrileri
icermektedir. Kiguk burun deligi,
yarik dudak ve irregiler yarik damak,
hamartamatdz dil lezyonlarina sekonder
gelisen lobule dil, multipl milia, bdlgesel
alopesi olabilir. Dildeki hamartamatoz
lezyonlar olgularin %70’de gérilmektedir.
Dislerde siklikla eksiklik olmakla birlikte,
ekstra digler, enamel displazisi ve
malokliizyon olabilmektedir. isitme kaybi
yarik damadi olan olgularda tekrarlayan
otitis media nedeniyle gelisebilmektedir
(4).

El parmaklarindaki (%50-70)
malformasyonlar ayak parmaklarina
(%25) gore daha fazladir. Parmaklarda

brakidaktili, klinodaktili, sindaktili
ve daha nadir olarak polidaktili
gorilmektedir. Polidaktili sikligi  %1-

2'dir (4). Bizim olgumuzda dilde multipl
hamartamatdz lezyonlari ve literatlirde
nadir oldugu belirtilen polidaktili dort
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ekstremitesinde de mevcuttu.
Dermatolojik olarak dzellikle ytz, sagh
deri, kulak, ense ve ellerde multipl milia
siktir. Bu lezyonlar birinci yilin sonunda
kendiliginden kaybolabilir. Yamali alopesi
vakalarin %65’inde gérulmektedir. Saglar
kuru, kirilgan ve kabadir. Cilt kuru ve
pullu gérinimdedir. Tirnaklar ve terleme
fonksiyonlari normaldir (4,10,11).
Santral sinir sisteminde (SSS) ise
yaklasik %40 oraninda malformasyonlar
(pakigri, korpus kallozum agenezisi,
gri cevherde heterotopia, serebellum
agenezisi, Dandy-Walker malformasyonu,

porensefali, hidrosefali, serebral ve
serebellar atrofi) goérilmektedir (7).
SSS malformasyonu olanlarda epilepsi
meydana gelebilir. Adir SSS defekti
yoksa hafif-orta dizeyde mental
retardasyon vardir (12,13). Bizim
olgumuzda SSS dederlendirmesinde

Dandy-Walker malformasyonu,
hidrosefali, korpus kallozumun normale
gore ince oldugu saptandi ve klinik izlemi
sirasinda konvulsiyonlari ortaya cikti.
Konvulsiyonlar fenitoin ile kontrol altina
alindi.

OFDS I
%50’sinde

hastalarinin yaklasik
polikistik bébrek hastaligi

gelisebilmektedir. Renal patoloji
ilerleyen yaslarda gelistigi igin
bébrek fonksiyonlarinin vyillik  takibi
Onerilmektedir. Renal kistlere beyin,
karaciger ve pankreas kistleri eslik

edebilmektedir (9,14). Bizim olgumuzda
abdomino-pelvik ultrasonografik
inceleme normal bulundu.

OFDS1’in  diger OFDS tiplerinden
ayrimi daha c¢ok klinik bulgulara gdére
yapilmaktadir. OFDS2'de polidaktili
ve bifid nasal on planda olup
milia ve polikistik bébrek hastaligi
gorilmemektedir. OFDS3’te polidaktiliye
myoklonik  jerkler ve adir mental
retardasyon eslik etmektedir. OFDS4’e
tibia  hipoplazisi, pektus eksavatus
ve kisa boy gdrialmektedir. OFDS5’te
polidaktili, hiperplastik frenula ve median
yarik damak goérilmektedir. OFDS6’da
polidaktili ve serebellar marfosmasyonlar

6n planda olup renal agenezi veya
displazi eslik edebilmektedir. OFDS8
epiglot anomalisi, tibial ve radial

defektlerin eslik etmesi ile OFDS1’den
ayrilmaktadir. OFDS9’a retinal anomaliler
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eslik etmektedir (3).

OFDS nadir gorilen bir sendrom
olup tanisi daha c¢ok klinik bulgular ile
konulmaktadir. Oral, fasiyal ve parmak
anomalileri olan hastalarda OFDS ayirici
tanidag6ézénindebulundurulmasigereken
bir sendromdur. Bizim olgumuzda dil ve
oral mukozadaki multipl hamartamatéz
lezyonlar, polidaktili, SSS’deki korpus
kallosum anomalisi, hidrosefali ve Dandy-
Walker malformasyonu ile OFDS 1 olarak
dederlendirdik. OFDS’da multidisipliner
bir yaklasim igin kulak, burun ve bogaz,
ortopedi, plastik cerrahi, pediatri, beyin
cerrahisi ve dis hekimligi tarafindan takip
edilmelidir. Sendrom tanisinin erken
konmasinin avantaji ileride gelisebilecek

klinik problemlerin takibi agisindan
6nemlidir.
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