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Olgu sunumu-Case report

Multipl konjenital anomalilerin eslik ettigi nadir
bir fasiyal asimetri olgusu

A rare case of facial asymmetry accompanied by multiple congenital anomalies
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Ozet

Yiiz asimetrisine fasiyal paralizi disinda “konjenital asimetrik aglayan yiiz” olarak adlandirilan
depresor anguli oris kasinin tek tarafli hipoplazisi veya aplazisi de neden olabilir. Kardiyovaskiiler,
tirogenital, iskelet, solunum veya santral sinir sistemlerini ilgilendiren baz1 dogumsal anomaliler
bu tabloya eslik edebilir. Burada, sag depresor anguli oris kasi disfonksiyonuna bagli fasiyal
asimetrisiye el parmak anomalileri, pulmoner stenoz ve ektopik yerlesimli hipoplazik sag bobrek
anomalilerin eslik ettigi bir yenidogan olgusu sunuldu. Bu hastalarin eslik eden bagka anomaliler
yoniinden titizlikle arastirilmasi gerekmektedir.

Anahtar sozciikler: Depresor anguli oris kasi, yiliz asimetrisi, dogumsal anomali

Abstract

Facial asymmetry may also be the result of unilateral congenital hypoplasia or aplasia of the
depressor anguli oris muscle, which is called as “congenital asymmetric crying facies”; rather than
being solely due to facial paralysis. Additional anomalies related to cardiovascular, genitourinary,
skeletal, respiratory, or central nervous systems can also accompany this disorder. Herein, we
present a case of neonate with facial asymmetry due to right depressor anguli oris muscle
dysfunction together with finger anomalies, pulmonary stenosis, and ectopic hypoplastic right
kidney. These patients should be carefully investigated for the accompanying other anomalies.
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Giris

Yiiz asimetrisi olan yenidoganlarda oOncelikle fasiyal paralizi diisliniilmekle beraber
nadiren yiiziin mimik kaslarinin izole dogumsal hipoplazi-aplazileri de yiiz asimetrisine
neden olabilir. Konjenital alt yliz asimetrisiyle ilgili iki temel patoloji s6z konusudur. Biri
konjenital unilateral alt dudak paralizisi, digeri ise “konjenital asimetrik aglayan yiiz”
olarak da bilinen depresor anguli oris kasinin tek tarafli hipoplazisi veya aplazisidir [1, 2].
Bu durumlarin disinda, fasiyal asimetri, bazi1 dogumsal genetik bozukluklara eslik eden
bir bulgu olarak da kargimiza ¢ikabilir [3-5]. Hastaligin karakteristik 6zellikleri ilk defa
Bonar ve Owens [6] tarafindan tanimlanmis olmasina karsin “asimetik aglayan yiiz”
ifadesi Pape ve Pickering tarafindan kullanilmistir [7]. Cogunlukla sporadik olmak {izere
az sayida olguda ailesel gecis de bildirilmistir. Insidansi %0,3-0,6 arasindadir [8].
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Kardiyovaskiiler, tirogenital, iskelet veya solunum sistemlerini ilgilendiren baz1 dogumsal
anomaliler bu tabloya eslik edebilir [9-13].

Bu olguda, bagska dogumsal anomalilerin de eslik ettigi depresor anguli oris kasi
disfonksiyonuna bagli konjenital fasiyal asimetrisi olan bir yenidogan olgusu g¢ocuk
hekimlerini ayirici tan1 hakkinda bilgilendirmek amaciyla sunuldu.

Olgu sunumu

26 yasindaki annenin ilk gebeliginden 39. gebelik haftasinda 3500 gr agirliginda kordon
dolanmasi nedeniyle sezaryen ile dogan 23 giinliikk kiz hasta, idrar yolu enfeksiyonu
nedeniyle yenidogan servisine yatirildi.

Ozgegmisinde travmatik dogum &ykiisii yoktu. Aile hikayesinde, anne-baba arasinda
akrabalik olmadig1 ve ailede dogumsal anomalileri olan herhangi baska bir bireyin
bulunmadig1 6grenildi.

Fizik muayenede, ndtral durumda iken normal goriinen ve bilateral nazolabial sulkusu
belirgin olan hastada aglama sirasinda sag kommisiir depresyonunun olmadig: ancak alin
kirigtirma, gozlerini kapatma ve burun kanadi hareketi fonksiyonlarinin normal oldugu
belirlendi (Resim 1). Bu bulgularla hastada depresor anguli oris kasi disfonksiyonu
oldugu diisiiniildii. Ayrica hastanin sag el bagparmaginda ii¢ falanks ve sol elinde ise bifid
basparmak deformiteleri oldugu goriildii (Resim 2).

Kardiyak muayenede, pulmoner odakta II/VI siddetinde sistolik ejeksiyon tflirlimii
duyuldu. Periferik kandan bakilan karyotip analizi 46,XX ile uyumlu bulundu. Yapilan
ekokardiyografik incelemede hafif derecede pulmoner stenoz, iiriner sistem
ultrasonografisinde ise ektopik yerlesimli hipoplazik sag bobrek saptandi. Voiding
sistouretrografide bilateral IV. derecede vezikoiireteral refli saptandi; idrar yolu
enfeksiyonu tedavi sonrasi hastaya antibiyotik profilaksisi baglanarak poliklinik takibine
alindi. Tc-99m dimercaptosuccinic acid (DMSA) sintigrafisinde sag bobregin orta hatta
yakin inferior yerlesimli ve normalden kiicliik oldugu belirlendi. Kraniyal manyetik
rezonans goriintiilemede hastada korpus kallozum hipoplazisi saptandi. Takibinin 2.
aymda idrar yolu enfeksiyonunun tekrarlamasi nedeniyle hastaya yeniden tedavi verildi.
En son postnatal 5. ayinda kontrol edilen hastanin antibiyotik profilaksisi ile takibi devam
ediyor.

Resim 1. Aglama sirasinda hastanin sag kommisiir depresyonunun olmadigi goriilmektedir.
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Resim 2. Hastanin sag el bagparmaginda ii¢ falanks, sol elinde ise bifid basparmak
deformiteleri

Tartisma

Yiizde dogumsal bir asimetri ile karsilasildiginda fasiyal paralizi ve daha nadir olarak
goriilen konjenital izole mimik kasi anomalileri arasinda ayirici tani1 yapilmalidir. Yiizde
asimetrisi olan bebekler dogum travmasi agisindan arastirilmalidir. Uzamis zor dogum
Oykiisii bulunan olgularda fasiyal sinir paralizisi diisiiniilebilir. Travmatik sinir hasari
olanlarda marjinal mandibular sinir tarafindan inerve edilen biitiin alt dudak kaslarinda
paralizi beklenir. Ancak konjenital asimetrik aglayan yiizde izole bir kas tutulumu sz
konusudur ve yiiziin diger mimik kaslar1 normaldir. Olgumuzda goriildiigii gibi istirahatte
yiiz simetriktir, 6zellikle aglama sirasinda agiz kdsesinin agagi ve disa dogru hareketinin
kisith oldugu goriiliir. Fasiyal paraliziden farkli olarak kas catma, gbz kapatma, alin
burusturma, burun deliklerinin solunumla uyumlu olacak sekilde genislemesi hareketleri
vardir; nazolabial sulkus derinlikleri bilateral olarak normaldir. G6zyas1 ve emme ile ilgili
bir sorun yoktur, etkilenen taraftan salya akmasi gozlenmez [1, 14]. Yiizde asimetri en
cok bebeklik doneminde belirgindir, yas ilerledik¢e asimetri azalir ve erigkin doneminde
giicliikle fark edilebilen bir asimetri kalir [2].

Olgumuzda goriildiigli gibi tam1 Oykii ve fizik muayene bulgular1 ile konulur.
Elektromiyelografi (EMG) taniy1 desteklemek amaciyla kullanilmaktadir. Travmatik
kokenli sinir hasar1 olan olgularin %90’1 zamanla diizeldigi i¢in [1, 14], bu olgularin
fasiyal paraliziden ayirimi agisindan ortalama bir yil siireyle (6 ay-2 yil) izlenmesi
gerekmektedir. Yiizde kozmetik kusur olusturan asimetrik goriiniimii diizeltmek ig¢in
cesitli cerrahi teknikler kullanilabilmekle beraber asimetrinin yas ile birlikte diizelebildigi
ve bu nedenle gereksiz cerrahi girisimlerden kaginilmasi gerektigi bilinmelidir [2].

Konjenital alt yiiz asimetrisi olan olgularin %5-77’sine kardiyak, iirogenital, iskelet,
solunum veya santral sinir sistemlerini ilgilendiren multipl dogumsal anomaliler eslik
etmektedir [9-13]. Bu tiir konjenital anomalilerin eslik ettigi hastalarin %5-10"unda
psikomotor gelisme geriligi de goriilebilmektedir [15]. Fasiyal asimetriyle seyreden
genetik gecisli hastaliklardan biri olan Silver-Russell sendromunda; intrauterin ve
postnatal biiyiime geriligi, liggen yiiz ve genis alin gibi yiiz 6zellikleri, viicut asimetrisi ve
bazi mindr anomaliler goriiliir [5]. Hemifasiyal mikrozomide; unilateral dig kulak yolu
deformitesi, epibulber dermoid ile birlikte yiiziin ayni tarafinin kii¢iikligi ve vertebral
anomaliler vardir [4]. CHARGE sendromunda ise; koanal atrezi, gézde kolobom, kalp
anomalisi, mental ve somatik gelisme geriligi, genital ve kulak anomalileri goriiliir [3].
Bizim olgumuzda el parmak anomalileri, pulmoner stenoz, korpus kallozum hipoplazisi
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ve ektopik yerlesimli hipoplazik sag bobrek eslik eden diger anomalilerdi. Ancak
olgumuzdaki bu bulgularin birlikteligi, daha Once tanimlanmis olan genetik
sendromlardan herhangi birine uymamaktaydi.

Yiiz asimetrisine fasiyal paralizi disinda yiliziin mimik kaslarinin izole dogumsal
hipoplazi-aplazisi de neden olabilmektedir. Dogumsal alt yiiz asimetrisine multipl
dogumsal anomaliler de eslik edebilecegi icin bu olgularin baska anomaliler yoniinden de
titizlikle arastirilmas1 gerekmektedir.
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