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OZET

Nadir rastlanilan bir Schafer jsendromu vak’ast takdim edilmigtir.
Vak’ada sendroma ait klinik bulgula n yaninda yaygin sistemik anomali-

lerde tesbit edilmigtir.

GIRIS

. Baslica konjenital katarakt ve pal-
mo-plantar = hiperkeratozla karakterize
olan Schafer sendromu jlk olarak 1925
de Schafer tarafindan. tammlanmistir (1).

Nadir rastlanilan bir sendrom olup
diger bazi anomalilerle birlikte buluna-
bilir.- Bunlar arasinda ciicelik, hipogeni-
talizm, oligofreni, tirnak ~bozukluklari
sayilabilir (2).

. Sendromda ektodermal lezyon olan
palmo-planter hiperkeratoz ichtyose gu-
rubu hastalarda el ve ayak tabaninda or-
taya cikan tezahiirlerdir. Daha ziyade
lameller ichtyosisde gériiliir. Vak’alarin

1/3 de ektropium da bulunabilir  (3).
Hiperkeratozik bir deri distrofisi olan
ichtyose herediter vasifli epidermisin al-
terasyonu neticesi ortaya ¢ikan generalize
bir hastalik ‘tablosudur. Frost ve Van
Scott bu gurupta 4 tip hastalik tablosu
belirtmislerdir (3).

1- Ichtyose vulgaris

2- Lameller ichtyose
3- Epidermolitik hiperkeratoz

4- Psoriaziform meritrodermi

Bunlardan ichtyose vulgaris daha zi-
yade ekstremitelerin ekstansor yiizlerini
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tutmakta olup, ter ve yag ifrazinin fazla
oldugu el ve ayak tabaninda ekseri go-
riilmezler. Otozomal dominant ve X kro-
mozomuna baglh gegis gosteren iki tipi
vardir. Hastalik gocuklugun ilk aylarinda
ve ilk senelerinde belirmeye baslar.

Puberteye dogru, atesli hastaliklarda
ve sicak mevsimlerde hafifler fakat her
tiirlii tedaviye ragmen hayat boyu devam
eder.

Deri sert , kuru, esmer gri renktedir.
Uzerinde balik pulu tarzinda az veya gok
yapisik deskuamasyon mevcuttur. Bunlar
gériiniimlerine gore; un gibi olanlar fur-
furase sedef gibiler nitidas, viicutlar: yilan

derisini andiranlar serpantine, siyahlar
nigrikans, kirpi gibi dikenliler histriks,
timsah pulu gibi olanlar sauriasis adini
alirlar (4).

Tirnaklar normal sekilde olup killar
ciliz ve yavag gelisirler. Ter ve yag ifrazi
azalmistir. Histolojik olarak granuloza
tabakasi incelmis veya tamamen kaybol-
mustur. Malpigi incelmis, papillalar si-
linmigtir.

Hastalik genel olarak erkeklerde
goriiliir. Familyal karekterli olmasina
ragmen etyolojide endokrin bozukluklari
ve A hipovitaminozu da dislniilmiistiir.

VAK’A TAKDIiMIi

H.U. 8 yasinda kiz cocugu (Prot. No:

20013/20015)

Gozlerinin  gérmedigi  sikayeti ile
ailesi tarafindan poliklinigimize miiracaat
ettirilen hastanin dogumdan itibaren géz-
lerinde perde oldugu belirtildi. Oz geg-
misinde bir 6zellik yok.

Soy gecmisinde anne ve babasinin
amca c¢ocuklar: oldugu anlagildi 14 ya-
sindaki bir erkek kardesinde de dogustan
gozlerinde perde ve zekd geriligi olan
hastanin, diger 2 kiz ve 1 erkek kardesinin
normal oldugu ebeveyni tarafindan agik-
landi,

Oftalmolojik muayene: GoOrme her
iki gbzde per.pro. (+) seviyesinde idi.
Her iki g6ézde mikroftalmi ve mikrokor-
nea mevcuttu. Orbita yag dokusu ileri
derecede azalmis ve bu nedenle her iki
glob rolatif enoftalmi durumunu gosteri-
yordu (Resim 1). Gozlerde ayrica pandii-
ler nistagmus ve sag esotropia var.
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Sag gézde, korneada limbus’a 1 mm
mesafede ve ona paralel herpetik figiire
benzer yiizeyel keratit mevcut. On ka-
mara normal derinlikte. Iris dokusu her
iki gézde oldukca homojen goriiniim-
de. Kolaret belirsiz olup kiriptlerinde
azalma var. Pupilla miotik goriiniimde.
Eldeki tiim midriatiklere karsi kesin
olarak refrakter kaldi.

Lenste 6n pramidal katarakt var
(Resim 1). Lensin periferisi nispeten say
dam goriiniiste.

Lens arkasi olusumlar, mevcut kes-
afet ve pupillanin dilate edilememesi ne-
deni ile incelenemedi.

TO: Her iki gbzde normal degerler
de bulundu.
Sistemik Muayene

Bas brakiosefalik goriiniimde. Fron-
tal bolge ¢ikik. Burun kemiginde sola dev-



Resim | - Orbita yag dokusundaki azalma dikkati cekiyor. On pira-

midal katarak ve sag i¢e esotrapia goriliiyor. Ayrica bu-

runda deviasyon, sol burun kauadinda ve st dudakta len-

fchemanijim mevcut. Dismemis siit digleri goriliyor.

iasyon mevcut ve ailesi her hangi bir trav-
ma tarif etmiyor. Sol burun kanadi ve
iist dudakta eskiden daha bariz oldugu
soylenen lenfohemanjiom mevcut (Resim
11).

Cildiye konsiiltasyonunda hastada
jeneralize ichtyose-vulgaris tesbit edildi.
ichtyose bilahare kollar, dirsekler ve diz-
de bariz olarak dikkati gekiyordu (Resim
VI ve V).

Hastada el ve ayak tabanlarinda be-
lirgin palmo-planter hiperkeratoz mev-
cuttu (Resim VI ve VII).

Dis muayenesinde dis ve ¢ene gelisi-
minde gerilik, dental apseler ve zamanin-
da diismeyen siit dislerinin mevcut oldu-
3u belirlendi. (Resim VIII).

Psikiatri incelemelerinde hastada
debil seviyesinde zeka geriligi tesbit edildi.

Noroloji konstiltasyonunda gelisim
geriligi, ellerde gayri iradi hareketler ve
yiriime bozukluklar1 saptandi.

Rontgenolojik muayenelerde kayda
deger bir bulgu tesbit edilemedi.

Laboratuar tetkikleri normal netice-
lendi.
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Resim II- Diz tzerinde ve bacaklarin st yiizeyinde belirgin ichtyoze

vulgaris gorililyor.

TARTISMA

Vak’amiz Schafer sendromunu kap-
sayan bulgularin yaninda yaygm sistemik
anomalilerle karsimiza ¢ikmustir. Esas
olarak palmo-planter hiperkeratoz ve
konjenital katarakt ile karakterize edilen
sendromda geligsme geriligi.oligofreni, tir-
nak bozukluklari da olabilir. Vak’amiz-
da Palmo-planter hiperkeratoz belirgin
sekilde goriilmektedir.

Bu hiperkeratéz daha c¢ok lameller
ichtyose vak’alarmda gériilmektedir.,

Ichtyose da cilt alt: yag dokusunda,
azalma, vak’amizda Gzellikle orbita yag
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dokusunda bilirgin olarak ortaya glkm_ls,
gozlerde rolatif enoftalmiye neden ol-
mustur.

A. Murat ve M.K. Idil bir makalede,
eritrodermi. ichtyosiforme konjenitaleye
bagl iki tarafli ektropium vak’asi, nes-
retmiglerdir (5). Ektropium lameller tip
ichtyose vak’alarinda 1/3 oraninda gorii-
lebilmektedir. Vak’amizda goz kapaklari
normal goriiniiste idi. Von Bogaert 1935
de diskeratoz palmo- plantarise benzer
noroektodermal displazi tablosu tarif et-
migtir (1).



Resim 1II- ve

i

IV El ayast ve ayak tabaninda derin ragadlarl
bariz hiperkeratoz gdritliiyor,

a

kisimlarda



Hanhart 1948 de bildhare kendi adiy-
la anilan sendromda kornea epitelinde
dendritik lezyonlarla birlikte palmo-
planter diskeratoz tanimlamistir (1).

Bu vak’alarda kornea hassasiyeti normal-
dir.

Hastamiz kornea epitelindeki lezyon-
lar ve palmo-planter bulgular: bakimin-
dan bu vak’alarla miisterek noktalar
gostermektedir.

Vak’amizda iris’in midriatik ilaglara
cevapsiz kalig1 iris dilatatér kaslarimin
hipoplazisini diislindiirmiistiir. Boylece
ektodermal ve mezodermal anomalilerin
yam sira vaskiiler ve norolojik bulgular
klinik tabloyu zenginlestirmistir. Yapilan
literatiir taramasinda yurdumuzda Scha-
fer sendromu vak’asina rastlayamadik.
Vak’ay:1 Tiirkiyede ilk Schafer sendromu
vak’as1 olacagi ve zengin klinik tablosunu
agtklamak gayesi ile yayini uygun goriildii

SUMMARY
A CASE OF SCHAFER’S SYNDROME ASSOCIATED WIiTH VARIOU SYSTEMIC

Anomalies

Authors have presented a case of
Schafer’s syndnome which is seen rarely,

In this case besides of classic apperence
there is multiple systemic anomalies.
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