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OLGU SUNUMU / CASE REPORT

Nadir bir olgu: Raine Sendromu

A rare case: Raine Syndrome

Elif Agacayak', Senem Yaman Tung', Kamil Serkan Aga¢ayak?, Serdar Basaranoglu', Firat Can®

OZET

Ultrasonografi teknigindeki gelismeler fetal anomalilere
intrauterin dénemde erken tani konmasina yardimci ol-
mustur. Ancak ¢ok nadir gértlen anomaliler intrauterin d6-
nemde atlanabilmekte veya geg tani konabilmektedir. Bu
durumda aileleri travmatize edici bir sekilde etkilemekte-
dir. Akraba evliligi olan ailelerde genetik anomaliler daha
yliksek oldugu igin bu hastalar ultrasonografik olarak
daha detayl degerlendiriimektedir. Ancak detayl ultra-
sonografik inceleme bile bazen yeterli olmamaktadir. Biz
haricte takip edilen ancak dogum eylemine kadar higbir
fetal anomali tanisi olmayan; dogum eyleminde klinigimi-
ze refere edilen yagsamla bagdasmayan ¢ok nadir bir fetal
anomali olan raine sendromlu olguyu sunmayi amagladik.
Etyolojisi halen bilinmeyen Raine sendromunu literatlr
esliginde tartismayi planladik.

Anahtar kelimeler: Raine sendromu, prenatal tani, kon-
jenital anomali

GIRIS

Raine ve arkadaslarinin ilk olarak 1989°da tanim-
ladig1 Raine sendromu mikrosefali, hipoplastik bu-
run, ekzoftalmus, dis eti hiperplazisi, yarik damak,
iicgen agiz, diisiik kulaklar ile karakterize bir has-
taliktir. Radyografik olarak subperiostal kalinlagma
ile birlikte diffiiz generalize osteosklerozis goriil-
mektedir [1]. Raine sendromu daha sonra Kan ve
Kozlowsli tarafindan da sunulmustur [2]. Simdiye
kadar literatiirde yapilan aragtirmada yaklasik 19
olgu tespit edilmistir. Biz burada akraba evliliginin
disinda baska bir risk faktdrii olmayan yeni bir let-

hal osteosklerotik kemik hastaligi olan Raine send-
romunun sunumunu amagladik.

ABSTRACT

Ultrasonography technical developments in the early di-
agnosis of fetal anomalies in utero has helped. However,
a very rare anomaly in utero, or diagnosed late and can be
skipped. In this case affect families in a way that is trau-
matizing. Ultrasonografik is evaluated in more detail for
consanguineous marriages higher in families with genetic
abnormalities in these patients However, even a detailed
ultrasonographic examination is sometimes not enough.
We, followed in excluding labor, but no fetal abnormalities
were not diagnosed until; in labor who were referred to
our clinic fetal anomalies incompatible with life, which is
very rare syndrome Raine aimed to present a case. Raine
syndrome of still unknown the etiology is aimed to discuss
in the literature.

Key words: Raine syndrome, prenatal diagnosis, con-
genital anomalies

OLGU

35 yasinda 32 haftalik gravida 5, para 4 olan hasta
sancilariin olmasi {izerine klinigimize basvurdu.
Alinan anamnezinde antenatal takibinin diizenli ya-
pilmadigi, anomalili dogum Oykiisiiniin olmadigi,
esinin birinci dereceden akraba oldugu belirlendi.
Yapilan ultrasonografik (USG) incelemede uni-
lateral coroid pleksus kisti (CPC), kist ¢eperinde
kalsifikasyon saptandi (Resim 1). Fetal ekokardi-
yografisinde atrial septal defektle uyumlu goriiniim
izlendi (Resim 2). Amnion sivisi ileri derecede art-
mis izlendi. Sancilart devam eden hasta transvers
gelis endikasyonuyla sezeryana alindi. 1855 gram
agirhginda 45 cm. uzunlugunda, 1. ve 5. apkar de-
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gerleri sirastyla 3 ve 4 olan bir kiz bebek dogurtul-
du. Yapilan yenidogan muayenesinde bebegin genel
durumu koti, refleksler zayif, emme yok, hipotonik,
sendromik bir yiiz goriinlimlii oldugu tespit edildi.
Kafatasindaki tiim siiturlar agik ve fontaneller genis
izlendi. G6z muayenesinde hipertelorizm, ekzoftal-
mus, frontal bolge dne dogru ¢ikik, proptozis izlen-
di (Resim 3). Diisiik kulak, hipoplazik burun, koa-
nal atrezi, liggen agiz, yarik damak, orta hatta yarik
damak ve koanal atrezi mevcut olan fasial defekti-
nin oldugu gozlendi (Resim 4). Solunum sikintisi
ve inlemeleri olmasi {lizerine entiibe edildi. Cekilen
ekokardiografide patent ductus arteriozus (PDA) ve
patent foramen ovale izlendi. Batin ve iirogenital
sistem muayenesi normaldi; hepatosplenomegali
yoktu. Hastanin hemogram sonucu normaldi, biyo-
kimya sonuclarinda hipokalsemi (Ca= 7,1 mg/dl) ve
kreatin kinaz yiiksekligi (CK: 592 U/L) haricinde
bir sorun gézlenmedi. Tokzoplazma ve sitomegalo-
viriis serolojisinin negatif oldugu goriildii. Kranial
USG’sinde intraserebral yaygin kalsifikasyonlar
goriildi. Kraniyal bilgisayarli tomografide beyin
parankiminde yaygin subkortikal ve derin beyaz
cevherlerde milimetrik boyutlu yer yer birlesme
egilimi gosteren kalsifikasyon ile uyumlu olabile-
cek yaygin hiperdens odaklar mevcut oldugu goriil-
dii. Kalvaryal kemik yapilarda yer yer kalinlasma
ve diffiiz dansite artis1 izlendi (Resim 5). Tiim viicut
grafisi cekildi ve jeneralize osteoskleroz gdzlendi
(Resim 6).

Genetik tespit amagli kromozomal analizi ya-
pildi. 46 XX kromozomu rapor edildi. Postoperatif
2.glin anne sifa ile eksterne edilirken, yenidogan yo-
gun bakiminda takibi yapilan bebek postpartum 34.
giin solunum yetmezligi nedeniyle kaybedildi oldu.

Resim 1. Intrauterin tani konan unilateral coroid pleksus
kisti

\

Resim 3. Postpartum bebekte izlenen ekzoftalmus, hiper-
telorizm

Resim 4. Postpartum bebekte izlenen liggen agdiz, yarik
damak
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Resim 5. Postpartum kranial tomografide intrakranial kal-
sifikasyon goruntisu

Resim 6. Postpartum tiim vicutta jeneralize osteoskleroz

TARTISMA

Biz Raine sendromuyla uyumlu klinik &zellikle-
re sahip bir olgu sunduk. Bu sendrom intrakranial
kalsifikasyon ve kraniofasial anomalilerin eslik et-
tigi jeneralize osteosklerozisle karakterizedir. Raine
sendromunun etyolojisi halen belirsizdir. Literatiir-
de bununla ilgili yapilan ¢alismalarda halen Raine
sendromunun genetik, metabolik, enfeksiy6z, tok-
sik veya fiziksel sebeplere bagli olup olmadig aras-
tirllmig; herhangi bir sebep sonug iliskisi tespit edi-
lememistir. Literatiirde yer alan olgularda herhangi
bir karyotip anormalligi tespit edilmemistir. Kings-
ton ve arkadaslariin yapmis oldugu ¢aligmada Ra-
ine sendromunda goriilene benzer osteosklerozisi
olan ve 6liimciil seyreden hastalarda, normal kemik

gelisiminde hayati 6neme sahip olan FAM 20C de
mutasyon oldugu tespit edilmistir [3].

Periostal proliferasyon, mikrosefali ve intrak-
ranial kalsifikasyon toksoplazma ve sitomegalovi-
ris gibi enfeksiyonlarda da goriilmesi olasidir [4].
Ancak bizim olgumuzda yapilan tetkiklerde herhan-
gi bir patoloji izlenmemistir.

Rejjal ve arkadaglarinin [5] yapmis oldugu ca-
ligmada kafatasinda, toraksta, kaburgalar ve uzun
kemiklerde diizensiz periostal kalinlasma ve kor-
tikomeduller yapida bozulmalar tespit edilmistir.
Bizim olgumuzda da viicutta yaygin osteosklerozis
dikkati ¢ekmektedir.

Acosta ve arkadaglarimin [6] yapmis oldugu
calismada akraba evliligi olan ailelerde otozomal
resesif kalitim ile bu hastaligin olabilecegi konu-
sunda ailelerin bilgilendirilmesi vurgulanmistir. Bi-
zim sundugumuz olguda ebeveynler birinci derece-
den akrabadir. Ancak skleroze kemik displazisi ve
intrakranial kalsifikasyon; renal tiibiiler asidoz ve
karbonik anhidraz 2 eksikligi gibi otozomal resesif
hastaliklarda da tespit edilmistir. Sazgar ve arka-
daslarinin [7] yapmis oldugu ¢aligmada intrakranial
kalsifikasyonlu iki erkek kardeste sklerotik kemik
hastalig1 ve bilateral eksudatif retinopati tespit et-
mislerdir. Bizim olgumuzda da intrakranial kalsifi-
kasyon, kemiklerde yaygin osteosklerozis ve goz-
lerde ileri derecede ekzoftalmus mevcuttur.

Richert ve arkadaglarmin [8] yapmis oldugu
calismada Raine sendromunun akraba evliligi olan-
larda daha sik oldugu ancak herhangi bir kromozo-
mal anomali tespit edilmedigi i¢in otozomal resesif
kalitimin olasi oldugu diistiniilmektedir.

Hulscamp ve arkadaslarinin [9] yapmis oldugu
bir calismada akraba evliligi yapmuis bir tiirk ¢iftinin
iic ¢cocugunda da Raine sendromu tespit edilmistir.
Bu olguda Raine sendromunun otozomal resesif ge-
¢is gosterdigi ve bu olgularla ilgili daha fazla ¢a-
lismaya gereksinim oldugu kanaatine varmislardir.

Glines ve arkadaglarinin [10] yapmis oldugu bir
calismada yine akraba evliligi olan bir ¢iftin bebek-
lerinde Raine sendromunun yani1 sira sitomegalovi-
riis enfeksiyonu tespit edilmis ancak bu birlikteligin
tamamen tesadiifi olabilecegi vurgulanarak daha
fazla caligmaya ihtiyag¢ oldugu belirtilmistir.

Literatiriin incelenmesi sonucunda; bu send-
romun etyolojisinin halen kesin olarak bilinmedigi,
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ancak birinci derece akraba evliligi olan ciftlerde
ultrasonografi ile gebelik takibinin daha sik ve dii-
zenli yapilmasi1 gerektigi diisiiniilmiistiir. Ayrica,
birinci derece akraba evliligi olan ¢iftlerin, gebelik
oncesinde, kalitsal hastaliklarla karsilasilma olasili-
ginin arttig1 konusunda bilgilendirilmesi gerektigini
diisiinmekteyiz.

Sonug olarak, Raine sendromu degisik klinik
bulgularin birarada bulundugu, otozomal resesif
kalitim paterni oldugu diislintilen, nadir goriilen bir
hastaliktir. Prenatal ultrasonografik degerlendirme
ile erken tani konulabilir. Tan1 konulan hastalarin
annelerine danisma hizmetinin verilmesi ve sonraki
gebeliklerinde fetal anomalinin erken tespiti ama-
ciyla detayli USG incelemesi yapilmasi 6nem arz
etmektedir.
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