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Ozet

Adams Oliver Sendromu ilk defa 1945 yilinda Adams ve Oliver tarafindan tanimlanmigtir. Aplasia
kutis konjenitale ve degisik derecede transvers ekstremite defektleri ile karakterize bir
sendromdur. Bir giinliik kiz bebek aplazi kutis konjenita ve ekstremite defekti ile yenidogan yogun
bakim tinitemize yatirildi. Tanist klinik &zellikleri ve radyolojik bulgular ile konuldu. Bu olgu
sunumunda biz, Adams Oliver sendromlu bir vaka sunduk ve literatiirde bildirilen Adams Oliver
sendromlu olgularin klinik &zelliklerini tartigtik.

Anahtar sozciikler: Adams Oliver sendromu, aplazi kutis konjenita, klinik 6zellikler; ekstremite
defektleri

Abstract

Adams Oliver syndrome was first described by Adams and Oliver in 1945. It is a syndrome
characterized by aplasia cutis congenita and terminal transverse limb defects of variable severity.
A one-day-old female neonate was admitted to the neonatal intensive care unit with aplasia cutis
congenita and limb defects. The diagnosis of Adams Oliver syndrome was based on the typical
disease features, together with typical appearances on radiography. In this case report, we present a
case diagnosed with Adams Oliver syndrome and we also discuss the clinical findings of patients
with Adams Oliver syndrome reported in the literature.
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Giris

Adams Oliver Sendromu 1945 yilinda Adams ve Oliver tarafindan tamimlanan; aplazi
kutis konjenita ve transvers ekstremite defektleri ile karakterize bir sendromdur [1].
Sendromun ilk tanimlandiginda otozomal dominant gegisli oldugu belirtilmesine ragmen
daha sonralar1 otozomal resesif ve sporadik formlari bildirilmistir. Prevalansi tam olarak
bilinmemektedir. Etiyolojisi tam olarak aydinlatilmamis olmasina ragmen, patogenezinde
embriyonel donemde dolagim bozuklugunun sonucu olabilecegi One siriilmistiir [2].
Vaskiiler anormal olusuma neden olan primer defektin anormal vaskiilogenezle iligkili
oldugu bildirilmektedir. Tlk vaka tanimlanmasindan itibaren degisik klinik bulgular ile
birlikte olan vakalar bildirilmistir. Baz1 olgularda santral sinir sistemi, gastrointestinal
sistem ve genitoiiriner sistem anomalileri eslik edebilir. I¢ organ anomalilerinin eslik
ettigi durumlarda agir ve 6liimciil seyredebilir [3].
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Bu olgu sunumundaki amacimiz Adams Oliver Sendromunun tipik klinik bulgularim
tanimlayarak, konu literatiir esliginde giincel verilerin tartisilmasidir.

Olgu sunumu

Bir giinliik iken goriilen yenidogan kiz bebek, saglikli anne ve babanin birinci ¢ocugu
olarak sorunsuz ve takipli bir gebelik sonrasinda 39. gebelik haftasinda normal spontan
dogum ile 2850 gr agirliginda hastanemizde dogdu. Anne baba arasinda akrabalik ve
ailede herhangi bir hastalik 6ykiisii belirlenemedi. Gebelik siiresince anne herhangi bir
teratojen ajan ile karsilasmamis, enfeksiyon gegirmemis ve rutin obstetrik ultrasonografik
incelemeleri normal olarak saptanmisti. Fizik muayene bulgularinda; agirlik: 2850 gr (10-
25p), boy: 46 cm (3p), bas cevresi: 32 cm (3p) olarak 6lgiildii. Dogumdan sonra yapilan
inspeksiyonda, 10x10 cm boyutlarinda, anterior fontanelden baslayip posterior fontanele
kadar uzanan nekrotik kenarli cilt ve ciltaltt dokuyu da icine alan sagli deri defekti
goriildii. Bilateral el ve ayaklarda tirnak hipoplazisi ile distal falanks yoklugu ve kutis
marmorata telenjiektatika konjenita saptandi (Resim 1). Diger sistem muayenesinde bir
ozellik yoktu.

Resim 1a. Olgunun sa¢h derisinde aplazi kutis konjenita.1b-c El ve ayaklarda distal falanks
ve tirnak hipoplazisi veya yoklugu.

Kan biyokimyasi ve diger kan ve idrar tetkikleri normal olarak sonuglandi. Kromozom
analizinde karyotipi normal bulundu. Ek anomaliler agisindan yapilan radyolojik
incelemelerinde (ekokardiyografi, transfontanel ultrasonografi, abdominal ultrasonografi)
patolojik bulgu saptanmadi. Cekilen direkt ekstremite grafilerinde terminal falanks
hipoplazisi veya yoklugu saptandi (Resim 2).

Resim 2a-b. El ve ayaklarda distal falanks yoklugu izlenmektedir.
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Kafa derisine lokal antibakteriyel pomatlarla giinliik bakim yapildi. Aileye gelisebilecek
komplikasyonlar konusunda bilgi verildi. Postnatal 10. giin hasta taburcu edildi. Olgunun
9. ayinda tarti: 7000 gr (3-10 p), boy: 68 cm (25-50 p), bas ¢evresi: 42,5 cm (3p) idi. Kafa
derisinde, vertekste, yaklasik 10x10 cm’lik alopesik bir alan vardi. Palpasyonda, bu
bolgenin atrofik karakterli ve az gelismis oldugu goriildii (Resim 3). Ik 9 ayhk
izlemlerinde néromotor gelisiminin yagina uygun oldugu goriildii.

Resim 3. Olgu 9 aylikken sach deri defektinin goriiniimii.

Tartisma

Adams Oliver Sendromu, aplasia kutis konjenita, transvers terminal ekstremite defektleri
ve kutis marmorata telenjiektatika konjenita ile karakterize bir sendromdur [1, 4].
Sendrom ilk olarak 1945 yilinda Adams ve Oliver Tarafindan tanimlanmistir [1].
Sendromun kalitimi, ilk tanimlandigi ailede otozomal dominant olarak tanimlanmistir.
Daha sonra azalmis penetransli otozomal dominant ve otozomal resesif formlar da
bildirilmistir [5-8]. Bunlarin diginda, vakalarin ¢ogu sporadik olarak tanimlanmistir.
Ancak, genin penetrans gostermedigi ailelerde olgular sporadik olmadigi halde sporadik
diigtiniilebilir [9]. Olgumuzun anne ve babasi akraba degildi ve ailesinde sendroma ait
anomaliler bulunmadigindan olgumuz sporadik olarak degerlendirildi. Ekstremite
defektleri en sik gozlenen fizik bulgudur ve siklikla asimetriktir [9]. Tutulum brakidaktili,
sindaktili, tirnak hipoplazisi, distal falanks agenezisinden, parmak, el, ayak ya da
ekstremitenin tam yokluguna kadar degisen siddette goriilebilmektedir [9, 10]. Skalp
defektleri ikinci en sik bulgudur [11]. Aplasia kutis konjenita siklikla vertekste bulunur ve
genislik ve derinligi degiskenlik gdsterir. Sacli deri lezyonlarinin altinda kafatasi
deformiteleri de goriilebilmektedir [12]. Adams Oliver sendromlu olgularda, ensefalosel,
mikrosefali, sol arteria serebri hipoplazisi, spastik hemipleji, kortikal displazi, pakigiri,
hipoplastik korpus kallozum, parankimal kalsifikasyonlar, ventrikiilomegali, serebral
korteks displazisi, serebral damar anomalileri gibi c¢esitli intrakranial anomaliler
bildirilmistir. Bunlarin sonucu olarak, bu olgularda epilepsi ve mental retardasyon sik
goriilmektedir [2]. Kardiyovaskiiler malformasyonlar, valviiler anomaliler, pulmoner
vaskiiler malformasyonlar ve pulmoner hipertansiyonu igermektedir [13]. Olgumuzda,
kardiyovaskiiler, gastrointestinal ve santral sinir sistemi anomalileri yoktu. Kutis
marmorata telenjiektatika konjenita, gastrointestinal ve hepatik malformasyonlar,
aksesuar meme basi, mikrooftalmi, herediter hemorajik telenjiektazi ve yarik dudak gibi
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sendromla iligkili defektler goriilebilmektedir [14]. Adams Oliver sendromunun genetik
nedenlerini ortaya koymak i¢in Verdyck (2006), etkilenmis 10 bireyden olusan bir ailede,
MSX1, ALX4, CARTI, P63, RUNX2, HOXDI3 genlerini incelemis ve mutasyon
saptayamamiglardir [15]. Konjenital skalp defekti ve ekstremite anomalileri, kromozom
3q13 bolgesinde haritalanmig ve rapor edilmistir [15, 16]. ARHGAP31, RBPJ ve DOCKG6
genlerinde mutasyonlar bildirilmistir [17-19]. Ayirict tanida trizomi 13, amniyotik band
sekansi, epidermolizis biilloza distrofika, sagli deri defektiyle birlikte polidaktili ve
ektrodaktili, izole aplazi kutis konjenita sayilmaktadir [3]. Olgumuzda normal karyotip
saptanmasi ve klinik bulgularin farkli olmasi nedeniyle diger sendromlar
diistiniilmemistir.

Adams Oliver sendromu, letal anomalilerle birliktelik gosterebilen, nadir goriilen, bir ¢ok
organi ilgilendiren bir sendrom oldugundan olgumuz literatiirle tartisilarak sunulmustur.
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