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OZET

- Kamptodaktili ve parmak kontraktiirleri esligiyle mikrosefali saptadigimiz propo-
 zita 4.5 yasinda kizdir. Boyle bir eglik daha énce bildirilmemigse de bir antite olarak
kabul edilebilmesi icin daha fazla sayida vakalarin gozlenmesi gerekmekiedir. Sib kon-
santrasyonu ve anne-baba akrabalii nedeniyle otozomal ressesif genlerin operasyonu

etiyoloji olarak kararlasurimis, ek beklenmedik bulgularin antenatal taniyi
 giiglegtirebilecegi vurgulanmustir. )

Mikrosefali mendeliyen, kromozomal ve multifaktoriyel etiyolojilere bagli olarak
‘meydana gelen, bu sebeple pek ¢ok antitede gozlenen bir kondisyondur. (5) Baz:
orneklerde ise belli bir etiyoloji ortaya konamaz. Yine bu nedenle hem tek basina hem

~ dedifer sistemlere iligkin diizensizliklerle beraber gozlenmektedir: (4) Biz burada kamp-
 todaktili ve tek parmagin fleksiyon kontraktiiriiyle eslik gosteren bir Srnek sunmaktayiz.

OLGU SUNUSU

Propozita (Prot. no: 11230/90 b): M.O., Kayseri'nin Pinarbagi ilgesinin
Avsarsogiitlii koyii dogumlu 4.5 yaginda kiz ¢ocugudur. Nispeten ileri yaga ragmen
. yiiriyememe ve konusamama yakinmalanyla gotiiriildigii hastahaneden genetik
~damgmanlik i¢in refere edilmistir. Aileden alinan bilgiye gore prenatal dénemde herhangi
~ bir komplikasyon olmamisg, dogum kéyde, miadinda, normal olarak gerceklesmis. 5-6
~ayhiga kadar gelismesinin normal oldugu bildirilmektedir. Fakat o aylarda
konviilsiyonlar ‘baglamig olup hala siirmekte. Bunun diginda geligme geriligini
aciklayabilecek sik ateslenme, diare, travma vb anlamli herhangi Sykii bulunmamakia,
~ beslenmesinin yeterli degilse bile anormal olmadig1 anlagilmaktadir.

, Ancak kucakta taginabilen, ileri derecede mental rétardasyon izlenimi veren M.O.

78 cm boyunda , 13 kg agirhiginda, bas gevresi 40.5 cm ki bu olgiileriyle 2 yaga uymak-
ladir. Alin dar, sag yapisma gizgisi diisiik, burun uzun ve sivri olup gozlerde, kulaklarda
 belli bir diizensizlik saptanamamus, alt gene ileri derecede hipoplazik bulunmugtur. Dig-

* Ankara Universitesi Tip Fak. Genetik Profesorii
** Atatirk Universitesi Tip Fak. Genetik Arastirma Gorevlisi

87




ler normalken orta derecede beans gozlenmistir. Gogiis ve kannda dikkati ¢geken anormal-
lik olmay1p dig genitaller haricen normal goriilmiistiir. Sag elde orta parmak hemen 90
derecelik fleksiyon kontraktiirii gostermis, oteki parmaklarda minimal kamptodaktili
gozlenmigtir. (Sekil 1, Sekil 2).
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Solda ba§ parmakta orta derecede ﬂek31yon kontraktiirii, 6tekilerde minimal kamp- -
 todaktili. saptanmlsur

' Rutin laboratuvar bulgulan normal smirlarda degerlendmlmls, EEG diizensizligi
non bpeSIflk olarak yorumlanmxsur

Bulgular mikrosefali ve tek parmak fleksxyon kontraketiirii egligi tanisi ile bagda§1r
niteliktedir. Pedigriden anlagilaca: iizere propozitanin 6 yasinda bir kiz kardesinin de
kensidi gibi oldugu bildirilmistir. Aym k&éy dogumilu anne G. (24 yas) ve baba E. (30 .
‘ ya§) ilkokul mezunudurlar. Her ikisinin de yakinma ve rahatsizliklan bulunmamaktadur. -

Esler birinci dereceden yegenler (teyze ¢ocuklari). Buna gore propzitanm kondisyonunda
_ otozomal resesif etiyoloji behrlenm1§ ve sonraki gebeliklerinde % 25 nsk tasldxklan ai-
- leye bxldmlm1§nr .

TAR’[_‘ISMA' :

, Burada sunulan ailede iki kiz kardeg (saf) mikrosefali ile musap bulunmuglardir.
f ;Buyuk slbm muayene edllmem1§ olmasi taniy1 degistirmez. Esasen kendisinin bir gesit
 fizyolojik . ve sosyal sefalet ‘igerisine diistiigii anlagilmigtr. Onda da propozita ;gm

_ tammlanan parmak diizensizliklerinin bulunup bulunmadig1 bilinmemektedir. Zira anne

~ ve baba agir mental retardasyon nedeniyle bu nokta iizerinde hi¢ durmamiglardir. Kanaati-
miz odur ki kamptodaktlh ve komrakturlu parmaklar onda da bulunmaktadir.

o kamptodakuh mlkrosefah esligi simdiye kadar yaymlanfnamlg gozukmektedu (2)
- Boyle bir eslik birkag olasilifr-akla gf:tmr

1) Mlkrosefah gemmn plexotropxk etklsx
2) Senteni :

= 3) Baglmsw davranan genler
4) Bagimsiz genlerin interaksiyonu

Ik olasmkta aym ve tek gen siz konusu iken ikinci olasilikta ayn‘ kromozomda
: la§mdn genler s6z konusudur. Iki ve iigiincii olasiliklar eslerin aym zamanda ikili hetero- -
zigot olmalarini zorunlu kilar. B6ylece mikrosefalik siblerin bagimsiz iki gen ¢ifti igin
homozigot durumu temsil ettikleri-sonucuna gelinir, Sonuncu durum kﬁlay belgelenecek
bir nokta deglldlr

Flek31yon kontraktiirii ve mlkrosefah eghgmm yeni bir antite sayﬂabﬂmem icin -
bagka Omeklerin gozlenmesi gerekir. Ote yandan genetik damigmanlik: kuskusuz
zorlagmaktadir ki asil vurgulamak istedigimiz nokta budur. (1,3,6) Bununla beraber
kamptodakuh ve parmak kontraktiirlerinin biiyiik bir fizikzel handikap yaratmayacaklari
g6z oniine alinarak yeni gebelxklerm mikrosefali baklmmdan izlenmesi karar-
lasunlmlsur
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SUMMARY :

MICROCEPHALY ASSOCIATED WITH CAMPTODACTYL

In this communication a female. infat, 4.5 years of age, with microcephay is pre-
sented. The reason to report of such a common and frequent malformation is taht it is
. associated with bilateral marked camptodactyly, the lattter being considered isolated.

Genetic analysis suggested either a monogenic condition or two separate outoso
mal recessive genes, one being responsible. for microcephaly and the other for campto
dactyply, thus makmg genettc counselling difficult.
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