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eckel sendromu (SS) ya da kuş başlı cücelik ilk kez 1960 yılında Sec-
kel tarafından tanımlanan primordial cüceliğin “dwarfism” ender bir
formudur.1 SS düşük doğum ağırlığı, orantılı boy kısalığı, mikrosefali,

ılımlı düzeyden şiddetli dereceye değişkenlik gösteren zeka geriliği, geri çe-
kilmiş alın ve çene, belirgin gaga burun ve geniş ve şişkin gözleri içeren fa-
siyal anomalilerle karakterize otozomal resesif geçişli bir sendromdur.2 SS
tanılı bir olgunun kranial manyetik rezonans görüntüleme (MRG) ve di-
rekt grafiler ile iskelet sistemi bulguları sunulmaktadır.

OLGU SUNUMU

Akciğer enfeksiyonu ve nöbet şikâyeti ile getirilen 30 günlük yenidoğan
olguda tipik yüz görünümü nedeni ile SS tanısı konulmuş ve nöbetlere
yönelik kranial MRG tetkiki yapılmıştır (Resim 1).
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ÖÖZZEETT  Sec kel sen dro mu dü şük do ğum ağır lı ğı, oran tı lı boy kı sa lı ğı, mik ro se fa li, zeka geriliği, fa si -
yal ano ma li ler le ka rak te ri ze oto zo mal re se sif ge çiş li bir sen drom dur. Ak ci ğer en fek si yo nu ve nö bet
şika ye ti ile baş vu ran ol gu da ti pik yüz gö rü nü mü ne de ni ile Sec kel sen dro mu ön ta nı sı ile kra ni al
man ye tik re zo nans gö rün tü le me (MRG) tet ki ki ya pılmıştır. İske let sis te mi bul gu la rı nı ta nım la mak
ama cıyla di rekt gra fi ler çekilmiştir. Kra ni al MRG tet ki kin de li zen se fa li bul gu la rı ve kor pus kal lo -
sum hi pop la zi si iz lenmiştir. Di rekt gra fi le rin de la te ral kra niy og ram da sen dro mun fe no ti pik ka rak -
te ris tik le ri ni oluş tu ran ke mik bul gu la rı sap tan mıştır. Ol gu nun ai le sin den bil gi len di ril miş onam
for mu alınmıştır. Bu çalışmada, na dir gö rül me si ne de ni i le Sec kel sen drom lu bir ol gu nun düz gra -
fi ve MRG bul gu la rı su nul muştur.
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Ol gu ya eş lik ede bi le cek so lid or gan ano ma li -
le ri ni de ğer len di re bil mek için ba tın ul tra so nog ra -
fi si (USG) ve ak ci ğer en fek si yo nu na yö ne lik to raks
bil gi sa yar lı to mog ra fi (BT) tet ki ki ya pıl mıştır. İs-
ke let sis te mi bul gu la rı nı ta nım la mak ama cıyla di-
rekt gra fi ler çe kil miştir.

Kra ni al MRG tet ki kin de ven tri kü ler sis tem de
bi la te ral tem po ral horn lar da be lir gin ge niş le me,
fron tal de be lir gin ol mak üze re su ba rak no id me sa -
fe de ge niş le me, her iki se reb ral he mis fer fron tal ve
tem po ral böl ge ler de be lir gin ol mak üze re sul kus -
lar da düz leş me sap tanmıştır. Her iki Sylvi an fis sür
sığ ve ge niş olup, se reb ral he mis fer le rin gö rü nü mü
li zen se fa li ile uyum lu iz lenmiştir (Re sim 2a). Kor-
pus kal lo zum da hi pop la zi sap tanmıştır (Re sim 2b).

Ba tın USG’sinde ab do mi nal so lid or gan pa to -
lo ji si sap tan ma mıştır. To raks BT tet ki kin de en fek -
si yo na bağ lı her iki he mi to raks ta kon so li das yon,
ate lek ta zi ve per füz yon asi met ri si sap tanmıştır.

Di rekt gra fi le rin de la te ral kra ni og ram da sen d-
ro mun fe no ti pik özel lik le ri ni be lir le yen ka fa ön ar -
ka ça pın da ar tış, kra ni um da ba sık laş ma, man di bu la -
da hi pop la zi, fron tal ke mik te hi pop la zi ve yas sı laş ma,
fron to pa ri e tal ve pa ri e to ok si pital sü tür hat la rın da ba-
sa mak lan ma iz lenmiştir (Re sim 3a). To ra ko lom ber

böl ge de ver teb ral ko lon da to ra kal böl ge de açık lı ğı
so la; lom ber böl ge de açık lı ğı sa ğa ba kan S şek lin de
ro tos kol yoz sap tan mıştır (Re sim 3b). 

TAR TIŞ MA

SS na dir gö rü len bir “dwar fism” for mu dur.1 Oto-
zo mal re se sif ge çiş gös te ren bu sen drom da san tral

RESİM 1: Otuz günlük yenidoğan olguda tipik yüz görünümü, geri çekilmiş
alın ve çene, belirgin gaga burun ve geniş ve şişkin gözleri içeren fasiyal
anomaliler.

RE SİM 2a: FLA IR, ak siy al ke sit te her iki Sylvi an fis sür sığ ve ge niş, se reb ral
he mis fer ler de li zen se fa li gö rü nü mü.

RESİM 2b: T1A sagittal kesit, korpus kallozumda hipoplazi.
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si nir sis te mi (SSS), is ke let sis te mi, re nal, kar di yak
ve he ma to lo jik çe şit li pa to lo ji ler gö rü le bi lir.1,2 Bu
ol gu lar da eş lik ede bi le cek ano ma li le rin ge rek li in -
ce le me ler ile de ğer len di ril me si ge rek mek te dir.

İske let sis te min de ta nım lan mış ano ma li ler ra -
di us ba şın da dis lo kas yon, ra di u sun prok si mal ucun -
da hi pop la zi, fa lanks epi fiz le ri nin yok lu ğu, beşinci
par mak ta kli no dak ti li, birinci ve ikinci ayak par -
ma ğı ara sın da ara lık-ya rık, kal ça dis lo kas yo nu,
prok si mal fi bu la nın hi pop la zi si, pa tel la nın yok lu -
ğu, 11 çift kot gi bi ano ma li ler dir.3 Ay rı ca Che ri an
ve ar k. ta ra fın dan üç kız kar deş te kra ni yal sü tür -
ler de er ken ka pan ma, to ra sik skol yoz, me ta kar pal
ke mik le rin psö do e pi fi zi gi bi ke mik de for mi te le ri
bil di ril miş tir.4 Rad yo lo jik ola rak is ke let sis te min de
fil di şi epi fiz gö rü nü mü, prok si mal fa lank slar da epi-
fiz le rin ko ni leş me si, in ter kar pal ve kar po fa lan gi al
uyum suz ke mik ma tü ras yo nu, el ke mik le ri nin
uzun lu ğun da de ği şik lik, kü çük kar pal ke mik ler de
nis pe ten açı lı di zi lim ve me ta karp lar da nor mal ya
da art mış kor ti kal ka lın lık gö rü lür.5 Bi zim ol gu -
muz da to ra kal ver teb ra lar da skol yoz ve la te ral kra-
ni og ram da sen dro mun fe no ti pik özel lik le ri ne bağ lı
ka fa ön-ar ka ça pın da ar tış, kra ni um da ba sık laş ma,
man di bü la da hi pop la zi, fron tal ke mik te hi pop la zi
ve yas sı laş ma, fron to pa ri e tal ve pa ri e to ok si pi tal sü -
tür hat la rın da ba sa mak lan ma dı şın da is ke let sis te -
mi bul gu su sap tan mamıştır. 

SSS ano ma li le ri için şim di ye ka dar li te ra tür de
de ği şik olgu lar ta nım lan mış tır. Shans ke ve ark. bir

has ta da kor pus kal lo zum da age ne zi, se re bel lar ver-
mi sin hi pop la zi si ve pa kig ri ile se reb ral kor ti kal
disp la zi ve me di al de lo ka li ze dor sal kist ta nım la -
mış lar dır.6 Krish na ve ark. gi ral kıv rım la rı azal mış
kü çük bir se reb rum, gö re ce li ola rak ge niş bir se re -
bel lum ve muh te me len kon je ni tal or ta hat ta yer-
leş miş arak no id kist sap ta mış lar dır.7 Su gi o ve ark.
iki ay lık ol gu da ge niş boş in trak ra ni al alan ile so-
nuç la nan hi pop las tik se reb rum ve se re bel lum ta-
nım la mış lar dır.8 Ar nold ve ark. kan ba ğı ol ma yan
SS bir Kaf kas ai le sin den ağır hid ro se fa li li üç kar de -
şi bil dir miştir.9 Ho wa nitz ve ark. da dokuz ya şın -
da ki bir ço cuk ta hid ro se fa li bul gu la rı ta nım la-
mıştır.10 SS’de ta nım la nan di ğer SSS’ne ait bul gu lar
agi ri, arak no id kist, kor pus kal lo zu mun age ne zi si,
se reb ral dis ge ne zi, anor mal nö ro nal mig ras yo nun
işa ret le ri ve mul tipl in trak ra ni al anev riz ma -

RE SİM 3a: La te ral rad yog ram da ka fa ön ar ka ça pın da ar tış, kra ni um da ba -
sık laş ma, man di bü la da hi pop la zi, fron tal ke mik te hi pop la zi ve yas sı laş ma,
fron to pa ri e tal ve pa ri e to ok si pi tal sü tür hat la rın da ba sa mak lan ma.

RE SİM 3b: To ra ko lom ber böl ge de ver teb ral ko lon da to ra kal böl ge de açık lı -
ğı so la, lom ber böl ge de açık lı ğı sa ğa ba kan S şek lin de ro tos kol yoz.
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dır.6,7,9,11,12 Shans ke ve ark. ta nım la dık la rı bul gu lar
üze ri ne nö ro nal mig ras yon ano ma li le ri nin bu sen-
dro mun te me li ni oluş tur du ğu nu bil dir miş ler dir.6

An cak Car fag ni ni ve ark.nın ol gu sun da ol du ğu gi -
bi li te ra tür de ba zı ol gu lar da gö rül müş tür ki, bu
sen dro mun kli nik kri ter le ri var lı ğı na rağ men, ru tin
MRG’de se reb ral mal for mas yon ya da mig ras yon

ano ma li si sap tan ma yan ol gu lar da var dır.2 Bi zim ol-
gu muz da li te ra tür de ta nım la nan kor pus kal lo zum
dis ge ne zi si ve li zen se fa li bul gu la rı görülmüş, hid ro-
se fa li sap tan ma mıştır. 

Na dir gö rü len pri mor di al cü ce lik ti pi olan SS
ti pik yüz gö rü nü mü ne sa hip olup, düz gra fi ve
MRG ile kra ni o fa siy al ano ma li ler gös te ri le bi lir.
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