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Larsen Sendromu: Yenidogan Doéneminde

Literatiir Eslig¢inde Bir Olgu Sunumu

OZET

Larsen Sendromu 100.000 de bir goriilen nadir bir genetik hastaliktir.
Yenidogan doéneminde karakteristik olarak eklem hipermobilitesi,
konjenital eklem dislokasyonlari, spinal deformite ve belirleyici yiiz
goriinlimii mevcuttur. Bu sendroma az goriilen konjenital ortopedik
patolojiler eslik eder. Bu ¢aligmada Larsen sendromlu bir olguyu literatiir
esliginde tartigarak sunmaktayiz.

Anahtar Kkelimeler: Konjenital Eklem Dislokasyonlari, Larsen Sendromu,
Spinal Deformite.

Larsen Syndrome: A Case Report with a Brief
Review of the Literature

ABSTRACT

Larsen syndrome is a rare genetic disorder, with an incidence of 1/100,000.
Joint hypermobility, congenital joint dislocations, spinal deformity and
distinctive facial features are characteristic findings in the newborns.
Congenital orthopedics pathology is rare with this syndrome. Herein we
present a case with Larsen syndrome and discuss it with a brief review of
the literature.

Key words: Congenital Joint Dislocations, Larsen Syndrome, Spinal
Deformity.
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GiRiS

Larsen Sendromu (LS) ¢ok nadir goriilen genetik bir
hastaliktir  (1-3). Karakteristik yiiz goriiniimii,
hipertelorizm, genis yayvan alin, burun kemerinde
¢okme ve yassilasma ile birlikte eklem
hipermobilitesi, vertebra anomalileri ve ¢oklu eklem
¢ikiklarini kapsayan ortopedik bulgular tan1 agisindan
patognomonik kabul edilir (4-7). Ayrica yarik damak
ve dudak gibi iist solunum yolu patolojileri, alt
solunum yolu patolojileri, kardiyolojik ve bas boyun
anomalileri eslik edebilir (8-12). Biz bu yazida
literatiirde nadir olarak goézlenen LS olgusunu
yaptigimiz tedavi plani ile sunmay1 amagladik.
OLGU

28 giinliik kiz bebek ailesi tarafindan her iki dizlerde,
ayaklarda sekil bozuklugu ve altim1 bezlerken
kalcalar1 acamama sikdyeti ile poliklinigimize
getirildi. Hastanin annesi 24 yasinda olup hasta
ailenin 2. ¢ocugu idi. Spontan vajinal yolla 3700 g
agirhginda 75. persentilde, boy 50.2 cm ve bas
cevresi 34.8 cm ile 50.persentilde dogmustu. Akraba
evliligi olmayan ailenin ilk g¢ocugu erkek olup
dogumunun 50.giinii 6ldiigii ifade ediliyor. Kan
incelemesinde hemogram, AST, ALT, Ure, BUN,
kreatinin, bilirubin degerleri, Na, K, Ca, Cl, P, PT,
PTT, kanama ve pihtilagma zamanlari, tiroid hormon
testleri, fenilketoniiri degerleri normaldi. Bebekte
gozler aras1 mesafede artma, genis yayvan alin, burun
kemerinde ¢okme ve yassilagsma, diisiik ense sag
¢izgisi, inspiryumda go6giis 6n duvarinda toraksa
¢6kme mevcuttu (Sekil 1).

Bilateral omuz, dirsek el bilek ve parmak hareketleri
aktif ve eklem hareket acgikligi normaldi. Her iki
dirsekte ekstansiyonda fleksiyona getirilirken radius
basininda atlama hissi vardi ve radius basi lateralde
hissediliyordu.  Alt  ekstremite = muayenesinde
kalcalarinda pili asimetrisi, sagda Galeazzi, solda
Ortolani ve Barlow testleri pozitifligi mevcuttu. Sag
kalca ekleminde sertlik ve her iki kalgada abduksiyon
kisitligi mevcuttu. Her iki diz posterolaterale ¢ikikti.
Her iki dizde eklem hareketi 45-90 derece arasinda
olup aktif zorlamali fleksiyonu 110 dereceyi bulmakta
ve dizler fleksiyonda kismen rediikte olmaktaydi. Her
iki ayakta ileri derece rijit carpik ayak deformitesi
mevcuttu (Sekil 2).

Lomber bolgede kifoz ve torakal bdlgede lordoz
saptandi. Direkt grafilerinde servikal hafif kifoz,
lomber kifoz ve torakal lordoz, her iki radiohumeral
eklemde ¢ikik, her iki kalgada ¢ikik, her iki dizde
posterolateral ¢ikik, her iki ayakta konjenital ¢arpik
ayak deformitesi, aksesuar kalkaneal ossifikasyon
merkezi oldugu goriildii (Sekil 2).

Anne gebelik boyunca hig¢ bir hastaneye gidip doktor
tarafindan prenatal USG, {iglii test ve gebelik takibi
yapilmamis olup hasta tarafimizca ¢ocuk hastaliklari,
pediatrik kardiyoloji, géz hastaliklar1 ve kulak burun
bogaz hastaliklar1 boliimlerine konsiilte edilerek
sistemik muayenesinde ek anomali saptanmadi.
Ayrica hasta tibbi genetik boliimiinden mutasyon
testleri yapilmig olup genetik testleri negatif olarak
bildirilmistir.

Sekil 1. A) Hastanin genel goriiniimii. B) Her iki alt ekstremite. C) Sag ayak. D) Sol ayak.
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Sekil 2. A) Tiim vucut 6n arka goriiniimii. B) Yan omurga goriiniimii. C) Sag dirsek yan goriinimii. D) Sol dirsek yan goriiniimii.
E) Her iki alt ektremite 6n arka goriiniimii. F) Sag alt ekstremite yan goriiniimii. G) Sol alt ekstremite yan goriiniimii. H) Sag ayak
yan goriiniimii. I) Sol ayak yan goriinimii.

Hastaya hem her iki diz posteriolateral ¢ikiklar1 hem
de konjenital ¢arpik ayaklar icin Ponseti yontemi
kullanilarak es zamanli 16 hafta seri algilamalar ile
asamali  kapali  rediiksiyon = uygulandi.  Seri
algilamalarda son 4 algilamada her iki diz
posteriolateral ¢ikiklar al¢1 iginde rediikte oldugu algi
cikarildiginda tekrar eski pozisyonuna geldigi
goriildi. Fakat her iki ayakta varus ve kavus
deformitesinde minimal bir diizelme oldugu halde
kabul edilebilir seviyede degildi. Bunun {izerine
hastaya dizlerdeki pozisyonu koruyabilmek ve
cerrahiye kadar ki siire i¢in uzun bacak ortez ile
takibe alind1.

TARTISMA

LS tanis1 konulmasinda jeneralize mezenkimal defekt
sonucu ortaya c¢ikmis hipertelorizm (gozler arasi
mesafe artmasi), genis alin, burun kemerinde ¢okme
ve yassilagmanin oldugu karakteristik yliz gériinimii

ile birlikte eklem hipermobilitesi, vertebra anomalisi
ve multip eklem ¢ikiklarini igeren ortopedik bulgular
patognomonik kabul edilir (6,7).

Larsen Sendromu ilk kez 1950 yilinda Larsen ve
calisma arkadaglar tarafindan tammmlanmistir (5).
Kollajen doku bozuklugu ile seyreden sendrom
1/100.000  insidansinda  goriilmektedir  (1,2).
Otozomal dominant ve otozomal resesif formlari
bulunmaktadir (1-3). Ayrica molekiiler olarak filamin
B (FLNB) geninde mutasyon bildirilmistir (1,4).

LS prenatal tanist transvajinal sonografi ile 15.
gestasyonel haftada konulabilir. Diz ekleminde
bacaklarn  hiperekstansiyonu,  orta  diizeyde
mikrognati, pelvik bobrek, tek umbilikal arter, 5.
parmakta klinodaktili, diisik ayak gorilebilir (13).
Hastaninin prenatal USG takibi olmadig1 igin
elimizde yeterli verimiz yoktu. LS’ de vertebralarda
konjenital skolyoz, servikal 6zellikle C4-C5 kifoz ve
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torokolomber kifoz, servikal anterior subluksasyon ile
erken 0lim ve spinal korda basi ile gelisen hipotoni
goriilebilmektedir (7-9,14). Bizim olgumuzda lomber
minimal kifoz, torakal minimal lordoz ve hafif
servikal kifoz olmakla beraber siddetli bir deformite
yoktu.

Bu sendromda literatiirde (10-12) eslik edebilecegi
bildirilen yarik damak ve dudak gibi {ist solunum yolu
patolojileri, alt solunum yolu patolojileri (6zellikle
vertebra anomalisi ile birlikte oldugunda %40 fetal
seyreden obstriiktif akciger hastaligi, trakeomalazi,
bronkomalazi, bronkokistler gibi) ve olasi
kardiyolojik anomalilerin  (bikiispit aort kapagi,
subaortik stenoz, mitral kapak prolapsusu, mitral
yetmezlik, atriyal septal defekt sekundum tipi, patent
duktus arteriozus, ventrikiiler septal defekt gibi)
ayiricl  tanist  igin - yapilan kardiyolojik (EKO
normaldi), solunum sistemi ve bas boyun
degerlendirmesinde patoloji saptanmadi.

Olgumuzda bilateral dirsek, kalga ve diz
dislokasyonlari, her iki ayakta dogumsal carpik ayak
ve kalkaneus’ta ikinci bir ossifikasyon merkezi gibi
izole ortopedik patolojiler mevcuttu. Bizim olgumuz
ek sistematik hastaligi olmamasi ve izole ortopedik
patolojileri olan bir vakadir.

KAYNAKLAR

LS hastalarda tedavi planlamasinda ilk dnce servikal
kifozdan baslanmasi 6nerilmektedir (7). Ciinkii cocuk
biiylidiikce kifozun artarak atlantoaksiyel
dislokasyonlar ve bulbus basist ile solunum
yetmezligi, spinal kanal stenozu ile ilerleyici parastezi
ve inkontinans geligsmesi, instabilite ile bas
pozisyonun bozuklugu ve malnutrisyon geligmesi
bildirilmistir (7,14-16). Cerrahide hastanin ilk iki yil
icinde planlanmasi onerilmektedir. Ozellikle alt
ekstremite anomalileri i¢in ilk planda konservatif
tedavi ile baglanmas1 gerektigi dnerilmektedir (6-9).
Algilamalarda yumusak dokulardaki fibrozis ve
kontraktiirleri sebebiyle diizelme ve rediiksiyon
kazanilmis olsa bile basarisizlik sansmnin fazla oldugu
bildirilmektedir (8-10). Buna ragmen eklem cevresi
yumusak  dokunun  gerdirilerek  yumusatilmasi
yapilacak cerrahi igleme yardimci olmasi agisindan
onemlidir (7-10,14-16).

Biz sundugumuz bu vakada yeni dogan donemde LS’
da izole ortopedik patolojilerin tanimlanmasi ve buna
yonelik konservatif tedavi ile baslaylp eklem
kontraktiirlerinin yumusatilmas: ve dislokasyonlarini
rediikte edilebilmesinin, olmazsa yapilan islemlerin
cerrahi tedavinin 6n hazirligm bir agamast oldugunu
bildirmeyi amagladik.
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