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Russel-Silver Sendromlu Bir Aile: Olgu Sunumu
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OZET

Russel-Silver Sendromu (RSS) ¢ok ender goriilen, etyolojisi heniiz tam
olarak aydinlatilamamus, fenotipik degisikliklerle kendini gdsteren bir
sendromdur. Ik kez 1953 ve 1954 yillarinda intrauterin gelisme geriligi
olan Fkisa boy, kiiciik iicgen yiiz goriiniimii, diigitk kulak, ice egik serce
parmag ve diger bir grup yapisal degisikliklere sahip hastalar tanimlandi.
Yirmi yasinda erkek hasta klinigimize boy kisalig1 sikayetiyle bagvurdu. Soy
gecmisinde akraba evliligi mevcuttu. Altt ¢cocuklu ailenin ikinci ¢ocugu
olan hastamizin boyu 155cm idi ve normalin 3 standart sapma altinda idi,
ayrica ii¢gen yiiz yapisina sahip, agiz koseleri asagiya dogru egimli idi ve
hastamuz kiiciik bir mandibulaya sahipti. Serce parmakta ice biikiikliitk ve
kisa boy aile bireylerinin tiimiinde mevcuttu. Sonug¢ olarak boy kisalig
nedeni ile bagvuran hastalarda Russell-Silver sendromunun da aywric
tamida yer almast ozellikle de bizim vakamiza benzer fenotipik ézellikleri
olan olgularda hastalarin  Russel-Silver sendromu acisindan da
degerlendirilmesi uygun olacakntir

Anahtar Kelimeler: Russel -Silver Sendromu Aile Olgu
A Family with Russel Silver Syndrome: A Case Report

SUMMARY

Russel Silver Syndrome (RSS) is a very rare syndrome with phenotypic
changes and its etiology has not explained yet. In 1953 and 1954, a special
group of Intrauterin Growth Reterdation, childiren with short stature
along a small triangular face, low-set ears, incurved fifth fingers and other
charactheristics were described. Our patient who come us with short
stature was a twenty years old man. His parents were relatives and he was
the second child of a family with six children. His length was 155 cm, under
-38D. Also he had a small triangular face, his lips were towards downright
and a small mandibula. Incurved fifth fingers and short stature were
present in all members of the family.As the result, RSS must be thought in
patients with short sature, especially who has similar phenotypic
specialities as our patient.
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GIRiS

Russel-Silver Sendromu (RSS) ¢ok ender
goriilen, etyolojisi  heniiz  tam  olarak
aydinlatilamamis, fenotipik  degisikliklerle
kendini gosteren bir sendromdur. RSS ilk kez
1953 ve 1954 yillarinda Silver HK(1) ve Dr.
Russell A (2) tarafindan bir grup intrauterin
gelisme geriligi olan kisa boy, kiigiik iiggen
yliz goriiniimil, diisik kulak, ice egik serce

parmagi ve diger bir grup yapisal degisikliklere
sahip hastalarda tanimlandi. Hastalikk bazi
ailelerde otozomal dominant gegis gosterirken
bazi ailelerde otozomal ressesif gegislidir. RSS
ye neden olan gen heniiz gosterilebilmig
degildir (3). Etyolojide ¢esitli  genetik
degisiklikler  gosterilmistir.  Bunlar  18.
kromozomun kisa kolunda delesyon, Turner
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A. Tuzcu ve ark.

mozaisizmi gibi genetik bozukluklar sayilabilir
(3-5). Klinikte tiim RSS vakalarinda goriilen
ozellikler; diisik dogum agirligi, kisa boy,
kiiciik liggen yliz, skafosefali, gévdenin kiiciik
olmasindan dolay1 biiyiikmiis gibi goriinen bas,
erken donemde istahsizlik, 5. parmakta ige
biikiikliiktiir (6).

Uzun donemde hayat Kkalitesinde bir
degisiklik olmayan bu hastalar bezen hayatin
ilk  donemlerinde yeterli beslenememe,
biiyiime geriligi, Ogrenme giicliigi gibi
zorluklarla karsilagabilirler. Fakat uzun dénem
yasantida normal insanlardan bir fark
gozlenmemektedir. Sadece kisa boy nedeniyle
klinigimize bagvuran hastamizin ve ailesinin
RSS na benzer fenotipik oOzellikleri olmasi
nedeni ile bu ender gorilen sendromun
tartisilmasi amaglandi.

OLGU SUNUMU

Yirmi yasinda normal spontan vaginal
dogumla dogan erkek hasta klinigimize boy
kisaligi  sikayetiyle bagvurdu.  Hastanin

0zgecmiginde anlamli bir 6zellik yoktu. Soy
geemiginde akraba evliligi mevcuttu. Altl
cocuklu ailenin ikinci ¢ocugu olan hastamizin
boyu 155cm di ve normalin 3 standart sapma
altinda idi, ayrica iiggen yiiz yapisina sahip,
agiz koseleri asagiya dogru egimli idi ve
kiiciik  bir

hastamiz
(resim-1).

mandibulaya sahipti

Resim 1. Ucgen yass1 yapisi, asagi egimli
dudak koseleri ve kiigiik mandibula.

Cinsel gelisimi Tanner siniflamasina gore PS5,
G5 ile uyumluydu ve ayrica mental reterdas-
yonu yoktu. Hastanin yapilan tetkiklerinde
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anlamli bir patoloji saptanmadi. Hastanin
biyokimyasal inceleme sonuglari normal
sinirlarda saptandi [glikoz:86 mg/dl(70-115),
ire:31 mg/dl(10-45), Kreatinin:0,8 mg/dl(0,5-
1.4), Na:142 mmol/l1(136-145), K:4,0 mmol/l
(1,5-5,1), Kalsiyum:9,2  mg/dI(8,4-10,2),
Fosfor:3,9 mg/dl(2,7-4,5), Total protein:7,7
g/dl(6,4-8,3),  Albiimin:4,6  g/dl(3,5-5,0),
Demir:  83ug/dl50-150), Demir baglama
kapasitesi:199 ug/dl (154-420)].  Hastanin
beyaz kiire ve trombosit sayisi, hematokrit
diizeyi ve sedimantasyonu normal olarak
bulundu. Yapilan insulin hipoglisemi testine
bliyiime hormonu ve kortizol cevabi normal
sinirlarda saptandi (tablo-1).

Tablo 1. Insiilin hipoglisemi testine glikoz,
biiyiime hormonu ve kortizol yaniti

0. 20. 60.
dakika dakika  dakika
GLUKOZ 86 60 35
mg/dl
BUYUME HORMONU 8,91 4,24 27,7
ng/ml
KORTIZOL ug/dl 18,62 21,82 38.64

Serce parmakta ice biikiikliik ve kisa boy
aile bireylerinin tiimiinde mevcuttu (resim-2).

Resim 2. Serce parmakta ice biikiikliik

Hastanin  biiyiik ablast 24 yasinda, 150cm
boyunda, iiggen yiiz goriiniimiine sahipti ve
diisik dogum kilosu ile dogan 1 yasinda
cocugu vardi. Ailenin {giincii c¢ocugu 18
yasinda 150cm boyunda benzer oOzelliklere
sahipti, 4. cocuk kiz 16yasinda 139cm boyunda
benzer ozelliklere sahip, 5. ¢cocuk 13 yasinda
140 cm boyunda, benzer ozellikler sahip, 6.
cocuk 7 yasinda 107 cm boyunda, benzer
Ozelliklere sahip, baba 46 yasinda 155 cm
boyunda benzer o6zelliklere sahipken anne 42
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yasinda, 153 cm boyunda ve klinik olarak ayni
Ozelliklere sahipti. Hastada tipik fenotipik
degisiklikler nedeniyle ve boy kisaligin1 agik-
layacak organik bir neden saptanmamasi
tizerine RSS disiiniildii. Aile arastirmasinda
aynt fenotipik degisiklikler goriildii ve aile
RSS olarak kabul edildi.

TARTISMA

Ender goriilen ve genelde spontan mutas-
yon sonucu meydana gelen, bir takim fenotipik
degisikliklerle tanimlanan RSS den sorumlu
gen heniiz ortaya konamamistir. RSS de gorii-
len fenotipik degisiklikler ii¢ gruptur. Klinikte
tiim RSS vakalarinda goriilen 6zellikler; diigiik
dogum agirhigi, kisa boy, kiiciik iicgen yliz,
skafosefali, govdenin kii¢iik olmasindan dolay1
biliyiikk goriinen normal bas c¢evresi, erken
donemde istahsizlik, 5. parmakta ige biikiikliik.
Sik rastlanan ozellikler; erken yaslarda
hipoglisemi, asimetrik viicut yapisi, ge¢ kapa-
nan fontanel, hipoplazik mandibula, ince iist
dudak, kiigiik- ayrik disler, farkli ses yapisi,
diisiik yerlesimli veya kiiciik kulaklar, parmak-
larda degisiklikler, hipospadias, kriptorsidizm,
gecikmis kemik yasi, kas giiclinde azalma,
gelisme geriligi. Ender rastlanan o&zellikler;
skolyoz, vertebra anomalileri, renal anomaliler,
reflii, agiz kosesinin asagiya dogru kivrik ol-
masi, puberte prekoks, migren tipi basagrilari,
cafe-au-lait lekeleridir (6).

Vakamiz yirmi yasinda erkek bir hasta
olup tek sikayeti boy kisaligiydi. Cinsel ve
zihinsel gelisimi normal olan hastamiz, yapilan
fizik muayenesinde boyunun -3 SD altinda
olmasi, tipik liggen yiiz yapisina sahip olmasi,
serce parmakta ige biikiikliik olmasi, kiiglik
(hipoplastik) bir mandibulaya sahip olmasi,
agiz kosesinin asagiya egimliligi gibi RSS un
klinik 6zelliklerini gosteriyordu. Genelde feno-
tipik degisikliklerle kendini gosteren RSS de
mental ve cinsel gelisim etkilenmemektedir.
Bu hastamizin da cinsel ve zihinsel gelisimi
normal idi. Hastanin yapilan biyokimya
tetkiklerinde ve anamnezin de malabsorbsiyon,
kronik enfeksiyon gibi boy kisaligina neden
olabilecek bir nedenin bulunmamasi, bakilan
cinsiyet hormonlarinin normal olmasi, yapilan
biiyiime hormonu ve kortizol stimiilasyon
testlerinin normal olmasit ve tipik fenotipik
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degisikliklerin olmasi bize RSS’nu diislindiir-
mektedir. Aile anamnezinde ebeveynlerin
akraba olmasi, tiim aile fertlerinde ayn1
fenotipik degisikliklerin gdriilmesi bu hastali-
gin ailesel bir oOzellige sahip olabilecegini
gostermektedir. Literatiirde de ailesel ozellik
gosteren RSS olgular bildirilmistir (7). Klinik
olarak RSS diisiindiigiimiiz ailede genotip
aragtirmast  teknik nedenlerle yapamadik.
Ender goriilen bu sendrom bir ailenin tiim
iiyelerinde goriilmesi daha da ender rastlanan
bir olaydir. Bu hastamiz ve ailesi bu sendrom-
un tiim tipik ozelliklerini gostermekteydi. Bu
hastalar fenotipik degisiklikler disinda normal
bir yagant1 gostermektedirler.

Sonu¢ olarak; boy kisaligi nedeni ile
bagvuran hastalarda Russell-Silver sendromun
da ayric1 tanida yer almasi 6zellikle de bizim
vakamiza benzer fenotipik Ozellikleri olan
olgularda hastalarin Russel-Silver sendromu
acisindan da degerlendirilmesi uygun olacaktir
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