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Özet 

Adams Oliver Sendromu ilk defa 1945 yılında Adams ve Oliver tarafından tanımlanmıştır. Aplasia 

kutis konjenitale ve değişik derecede transvers ekstremite defektleri ile karakterize bir 

sendromdur. Bir günlük kız bebek aplazi kutis konjenita ve ekstremite defekti ile yenidoğan yoğun 

bakım ünitemize yatırıldı. Tanısı klinik özellikleri ve radyolojik bulgular ile konuldu. Bu olgu 

sunumunda biz, Adams Oliver sendromlu bir vaka sunduk ve literatürde bildirilen Adams Oliver 

sendromlu olguların klinik özelliklerini tartıştık. 

Anahtar sözcükler: Adams Oliver sendromu, aplazi kutis konjenita, klinik özellikler; 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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Giriş 

Adams Oliver Sendromu 1945 yılında Adams ve Oliver tarafından tanımlanan; aplazi 

kutis konjenita ve transvers ekstremite defektleri ile karakterize bir sendromdur [1]. 

Sendromun ilk tanımlandığında otozomal dominant geçişli olduğu belirtilmesine rağmen 

daha sonraları otozomal resesif ve sporadik formları bildirilmiştir. Prevalansı tam olarak 

bilinmemektedir. Etiyolojisi tam olarak aydınlatılmamış olmasına rağmen, patogenezinde 

embriyonel dönemde dolaşım bozukluğunun sonucu olabileceği öne sürülmüştür [2]. 

Vasküler anormal oluşuma neden olan primer defektin anormal vaskülogenezle ilişkili 

olduğu bildirilmektedir. İlk vaka tanımlanmasından itibaren değişik klinik bulgular ile 

birlikte olan vakalar bildirilmiştir. Bazı olgularda santral sinir sistemi, gastrointestinal 

sistem ve genitoüriner sistem anomalileri eşlik edebilir. İç organ anomalilerinin eşlik 

ettiği durumlarda ağır ve ölümcül seyredebilir [3]. 
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Bu olgu sunumundaki amacımız Adams Oliver Sendromunun tipik klinik bulgularını 

tanımlayarak, konu literatür eşliğinde güncel verilerin tartışılmasıdır.  

Olgu sunumu 

Bir günlük iken görülen yenidoğan kız bebek, sağlıklı anne ve babanın birinci çocuğu 

olarak sorunsuz ve takipli bir gebelik sonrasında 39. gebelik haftasında normal spontan 

doğum ile 2850 gr ağırlığında hastanemizde doğdu. Anne baba arasında akrabalık ve 

ailede herhangi bir hastalık öyküsü belirlenemedi. Gebelik süresince anne herhangi bir 

teratojen ajan ile karşılaşmamış, enfeksiyon geçirmemiş ve rutin obstetrik ultrasonografik 

incelemeleri normal olarak saptanmıştı. Fizik muayene bulgularında; ağırlık: 2850 gr (10-

25p), boy: 46 cm (3p), baş çevresi: 32 cm (3p) olarak ölçüldü. Doğumdan sonra yapılan 

inspeksiyonda, 10x10 cm boyutlarında, anterior fontanelden başlayıp posterior fontanele 

kadar uzanan nekrotik kenarlı cilt ve ciltaltı dokuyu da içine alan saçlı deri defekti 

görüldü. Bilateral el ve ayaklarda tırnak hipoplazisi ile distal falanks yokluğu ve kutis 

marmorata telenjiektatika konjenita saptandı (Resim 1). Diğer sistem muayenesinde bir 

özellik yoktu.  

 

 

Resim 1a. Olgunun saçlı derisinde aplazi kutis konjenita.1b-c El ve ayaklarda distal falanks 

ve tırnak hipoplazisi veya yokluğu. 

 

Kan biyokimyası ve diğer kan ve idrar tetkikleri normal olarak sonuçlandı. Kromozom 

analizinde karyotipi normal bulundu. Ek anomaliler açısından yapılan radyolojik 

incelemelerinde (ekokardiyografi, transfontanel ultrasonografi, abdominal ultrasonografi) 

patolojik bulgu saptanmadı. Çekilen direkt ekstremite grafilerinde terminal falanks 

hipoplazisi veya yokluğu saptandı (Resim 2). 

 

 

Resim 2a-b. El ve ayaklarda distal falanks yokluğu izlenmektedir. 
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Kafa derisine lokal antibakteriyel pomatlarla günlük bakım yapıldı. Aileye gelişebilecek 

komplikasyonlar konusunda bilgi verildi. Postnatal 10. gün hasta taburcu edildi. Olgunun 

9. ayında tartı: 7000 gr (3-10 p), boy: 68 cm (25-50 p), baş çevresi: 42,5 cm (3p) idi. Kafa 

derisinde, vertekste, yaklaşık 10x10 cm’lik alopesik bir alan vardı. Palpasyonda, bu 

bölgenin atrofik karakterli ve az gelişmiş olduğu görüldü (Resim 3). İlk 9 aylık 

izlemlerinde nöromotor gelişiminin yaşına uygun olduğu görüldü. 

 

Resim 3. Olgu 9 aylıkken saçlı deri defektinin görünümü. 

 

Tartışma 

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 yılında Adams ve Oliver Tarafından tanımlanmıştır [1]. 

Sendromun kalıtımı, ilk tanımlandığı ailede otozomal dominant olarak tanımlanmıştır. 

Daha sonra azalmış penetranslı otozomal dominant ve otozomal resesif formlar da 

bildirilmiştir [5-8]. Bunların dışında, vakaların çoğu sporadik olarak tanımlanmıştır. 

Ancak, genin penetrans göstermediği ailelerde olgular sporadik olmadığı halde sporadik 

düşünülebilir [9]. Olgumuzun anne ve babası akraba değildi ve ailesinde sendroma ait 

anomaliler bulunmadığından olgumuz sporadik olarak değerlendirildi. Ekstremite 

defektleri en sık gözlenen fizik bulgudur ve sıklıkla asimetriktir [9]. Tutulum brakidaktili, 

sindaktili, tırnak hipoplazisi, distal falanks agenezisinden, parmak, el, ayak ya da 

ekstremitenin tam yokluğuna kadar değişen şiddette görülebilmektedir [9, 10]. Skalp 

defektleri ikinci en sık bulgudur [11]. Aplasia kutis konjenita sıklıkla vertekste bulunur ve 

genişlik ve derinliği değişkenlik gösterir. Saçlı deri lezyonlarının altında kafatası 

deformiteleri de görülebilmektedir [12]. Adams Oliver sendromlu olgularda, ensefalosel, 

mikrosefali, sol arteria serebri hipoplazisi, spastik hemipleji, kortikal displazi, pakigiri, 

hipoplastik korpus kallozum, parankimal kalsifikasyonlar, ventrikülomegali, serebral 

korteks displazisi, serebral damar anomalileri gibi çeşitli intrakranial anomaliler 

bildirilmiştir. Bunların sonucu olarak, bu olgularda epilepsi ve mental retardasyon sık 

görülmektedir [2]. Kardiyovasküler malformasyonlar, valvüler anomaliler, pulmoner 

vasküler malformasyonlar ve pulmoner hipertansiyonu içermektedir [13]. Olgumuzda, 

kardiyovasküler, gastrointestinal ve santral sinir sistemi anomalileri yoktu. Kutis 

marmorata telenjiektatika konjenita, gastrointestinal ve hepatik malformasyonlar, 

aksesuar meme başı, mikrooftalmi, herediter hemorajik telenjiektazi ve yarık dudak gibi 
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sendromla ilişkili defektler görülebilmektedir [14]. Adams Oliver sendromunun genetik 

nedenlerini ortaya koymak için Verdyck (2006), etkilenmiş 10 bireyden oluşan bir ailede, 

MSX1, ALX4, CART1, P63, RUNX2, HOXD13 genlerini incelemiş ve mutasyon 

saptayamamışlardır [15]. Konjenital skalp defekti ve ekstremite anomalileri, kromozom 

3q13 bölgesinde haritalanmış ve rapor edilmiştir [15, 16]. ARHGAP31, RBPJ ve DOCK6 

genlerinde mutasyonlar bildirilmiştir [17-19]. Ayırıcı tanıda trizomi 13, amniyotik band 

sekansı, epidermolizis bülloza distrofika, saçlı deri defektiyle birlikte polidaktili ve 

ektrodaktili, izole aplazi kutis konjenita sayılmaktadır [3]. Olgumuzda normal karyotip 

saptanması ve klinik bulguların farklı olması nedeniyle diğer sendromlar 

düşünülmemiştir. 

Adams Oliver sendromu, letal anomalilerle birliktelik gösterebilen, nadir görülen, bir çok 

organı ilgilendiren bir sendrom olduğundan olgumuz literatürle tartışılarak sunulmuştur. 
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