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Vaka Sunumu

Yenidogan Doneminde Tam Alan ve Hiperpireksi ile
Seyreden Freeman-Sheldon Sendromu

Midhat KUSKAYA*

Yenidogan Déneminde Tami Alan ve Hiperpireksi ile
Seyreden Freeman-Sheldon Sendromu

Freeman-Sheldon sendromu, ender goriilen ve sikligi tam
olarak bilinmeyen bir hastaliktir. Bu sendromnn en onemli
bulgusu 1slik ¢alan yiiz goriiniimii olarak tanimlanan tipik
yiiz anomalileridir. Ikinci onemli bulgusu el ve ayak par-
maklarinda goriilen; parmaklardaki fleksiyon kontraktiir-
leri, ulnar deviasyon, parmaklarn iist iiste binmesi, yelpa-
ze el goriiniimii ile artrogriposisin bir formu olarak distal
artogriposis tip 2A olarak tamimlanir. Vakamizda bu iki
major bulguya ek olarak etiyolojisi belirlenemeyen, aneste-
zik madde olmaksizin, akut faz reaktanlar: negatif olan,
biyokimyasal, serolojik degerleri normal olan, kiiltiirlerin-
de iireme olmayan ve araliklt 40-41 dereceye kadar yiikse-
len ates ataklart mevcuttu. Vakamiz, literatiirde anestezi
olmaksizin yiiksek ates ile seyreden ikinci Freeman-Sheldon
sendromudur.

Anahtar kelimeler: Freeman-Sheldon sendromu, yiiksek
ates, yenidogan
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Freeman-Sheldon Syndrome with Hyperpyrexia
Diagnosed during the Neonatal Period

Freeman-Sheldon syndrome is a rare disorder, and its exact
incidence is not unknown. The most important manifesta-
tion of this syndrome is typical “whistling-face “appearan-
ce. Patient with this disorder typically have multiple cont-
ractures in the hands and feet at birth (distal arthrogrypo-
sis tip 2A). These contractures lead to permanently bent
fingers and toes, hand deformity in which all of the fingers
are angled outward toward the fifth finger (ulnar deviation,
also called “windmill vane hand”). We report a male new-
born with Freeman- Sheldon syndrome and hyperpyrexia
without anesthesia. No reason could be found to explain
the high fever. The febrile episodes persisted all throughout
the day and occurred in intervals and reached 40-41° C.
The acute phase reactants in each episode of high fever
were normal. There were no clinical or laboratory findings
of infection during this hyperpyrexia. That case is the
second Freeman- Sheldon syndrome without anestesia in
the literature.
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GIRIS

1938 yilinda ilk defa Freeman ve Sheldon tarafindan
tamimlanmigtir V. 2010 yilina kadar 100 civarinda
vaka yaymlanmustir. Yiizde whistling-face (1slik ¢alan
yiiz) denilen biiziigmiis dudaklarla birlikte kiiciik agiz,
kiiciik dil, kiiciik ¢ene yapisi, uzun ve genis filtrum,
cenede H veya Y seklinde ¢ukurlagma, kiiciik burun
delikleri ve gelismemis burun kanadi yapisi ile gozler-
de hipertelorizm, strabismus, goz kapaklarinda pitosis,
blefarofimosis vardir. Sendromun ikinci 6nemli major
belirtisi, el ve ayaklarda olusan ve distal artrogriposis
Tip 2 A olarak tanimlanan deformitelerdir. El parmak-
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larinda ulnar deviasyon, parmaklarda fleksiyon kont-
raktiirleri, parmaklarn iist {iste binmesi, yelpaze veya
yel degirmeni el goriintimii (windmill vane hand)
deformitesi, kamptodaktili; ayaklarda diisiik ayak,
talipes ekinovarus ve kalganin dogumsal deformiteleri
en sik goriilen anomalilerdir @.

Bunun yaninda diisiik kulak yapisi, isitme kaybi,
kriptoorsitizm, skolyoz gibi ilave anomaliler de vardur.

Bu hastalarda otozomal dominant veya resesif kali-
tim olmakla beraber % 70’in lizerinde sporadik vaka-
lar vardir. Sendromun en korkulan kompikasyonu
yiiz ve ellerde olusan deformiteler i¢in gerekli ope-
rasyonlar icin verilen genel anestezi sirasinda gelise-
bilen malign hipertermidir. Ayrica agzin yeterince
acilamamasi, yutma giicliigii ve buksinator kaslarin
yetersizligi ciddi beslenme giicliiklerine yol acar.
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Resim 1. Resim 2.

Gastroozofageal reflii, ingtiinal herni, kisa viicut
yapist diger goriilebilen patolojilerdir.

Vaka bu sendroma cok ender rastlanmasina ragmen,
erken tani ve cerrahi girisimler ile iyi sonuclar alindi-
81 konusunda dikkatleri gekmek amactyla sunuldu.

VAKA

3200 g agirhiginda dogan erkek bebek, solunum yet-
mezligi tanist ile interne edildi. Birinci derece akraba
olan 24 yaginda baba ve 19 yaginda annenin 2. ¢ocu-
gu olarak dogan vakamizin prenatal izlemlerinde
ozellik yoktu. Dogdugunda fizik muayenesinde;
whistling face (1shik calan yiiz) olarak tanimlanan
bulgulardan kiiciik agiz, kiiciik dil, kii¢iik ¢ene yapi-
s1, ozellikle aglarken biiziismiis dudaklar, uzun ve
genis filtrum yapis1 vardi. Gozlerde hipertelorizm ve
sag goz kapagida pitosis mevcuttu (Resim 1). Her
iki el parmaklarinda kamptodaktili, ulnar deviasyon,
birbiri iizerine binmis parmaklar ve klinodaktili vardi
(Resim 2). Hastamizin solunum yetmezIligi tablosu
72 saat icinde diizeldi. U¢ giinden sonra ates ataklar1
bagladi. Giinde 1 veya 2 defa yiikselen, cogunlukla
37-38° ender olarak 40-41° olan ates ataklart vardi.
Ates etiyolojisi icin yapilan tiim kiiltiirlerde tireme
olmadi. Gerek ates sirasinda, gerekse ates olmadan
bakilan akut faz reaktanlari negatifti. Yapilan lomber
ponksiyonda 6zellik yoktu. Tiim batin USG, trans-
fontanel USG, ekokardiyografi normaldi. TORCH
grubu infeksiyonlar i¢in bakilan serolojik testler
negatif bulundu. Rutin biyokimya, serolojik ve hema-
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Resim 3.

tolojik testlerde patoloji yoktu. Kromozom analizi
46, XY olarak saptandi. Tipik agiz yapisindan dolay1
emme ¢ok zayifti. Enteral beslenme anne siitii verile-
rek nazogastrik sonda ile saglanabildi. Beslenme
giicliikleri hastanede hospitalize edildigi siire i¢inde
devam etti. Gastroozofageal refliiye sekonder kusma
ataklari mevcuttu. Vakamizin enteral beslenmesi
anne tarafindan yapilmasi saglanarak taburcu edildi
ve hélen poliklinik izlemleri yapilmaktadir.

TARTISMA

Sendrom otozomal dominant veya otozamal resesif
kalitilmakla birlikte, bireyler arasinda penetrans
eksikligi ve ekspresivite farki nedeniyle klinik yansi-
masi ¢ok hafiften agir forma kadar degiskenlik gos-
termektedir. Son yillarda 17 p 13.1 bolgesinde kodla-
nan embryonic myosin heavy chain (MYH3) genin-
deki mutasyonun hastaligin olusmasina neden oldugu
bildirilmigtir ®. Bu hastalarda, sendromun karakteris-
tik ozelligi el ve ayakta distal artrogripozise eslik
eden 1slik calan yiiz goriiniimiidiir. Ekstremitelerde;
ellerde metakarpofalangial eklemlerden parmaklarin
ulnar tarafa ¢ekilme, interfalangial ve metakarpofa-
langial eklemlerde kamptodaktili, ayakta talipes eki-
novarus sik goriilen ekstremite deformiteleridir.

Plastik cerrahi, ortopedi, anestezi, dig hekimligi ve
pediatri kliniklerinden literatiirde 2010 yilina kadar
yaklagik 100 civarinda vaka yaymlanmistir. Bu vaka-
larin cogu yiiz, el ve ayak deformiteleri nedeniyle
operasyon planlanmasi sirasinda tanimlanmugtir.
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Operasyonlar ic¢in verilen genel anestezi sirasinda,
agiz yapisindaki anomaliler nedeniyle endotrakeal
entiibasyonun zor olmasi nedeniyle laringeal maske
tercih edilmektedir. Ayrica bu vakalarda geligebile-
cek olas1t malign hipertermiye hazirlikli olmak yoniin-
den dantrolen kesinlikle bulundurulmalidir.

Vakamizda oldugu gibi malign hipertermi disinda
anestezi olmaksizin herhangi bir etiyolojik bulgu
saptanamayan yiiksek ates ataklarr da vardir. Zaman
zaman aksiller 40-41°’ye kadar yiikselen, 3-4 giinde
bir olan, ateg sirasinda akut faz reaktanlar: negatif
olan ve spontan ya da antipiretiklerle diigen ates mev-
cuttu. Kiilttirlerde iireme olmadi. Serolojik ve biyo-
kimyasal incelemelerde patoloji saptanmadi. Benzer
ilk vaka Altunhan ve ark. ® tarafindan 2010 yilinda
Konya Selguk Universitesinden yayinlanmistir.

Ozellikle beslenme sirasinda ortaya ¢ikan zorluklar,
yenidogan doneminden itibaren fiziksel gelisme geri-
ligine neden olmaktadir. Hastalar uzun siire vakamiz-
da oldugu gibi nazogastrik sonda ile beslenebilmek-
tedir. Kati gidalara gec¢is uzun siire almaktadir.
Fiziksel gelisme geriligine ragmen, mental geligim
genel olarak etkilenmez ve ¢ogunlukla normaldir ©.

1938 yilinda Dr. Freeman ve ortopedist Sheldon tara-
findan tanimlanan bu sendromun tanisal Kriterleri,
2006 y1ilinda Stevenson tarafindan yeniden tanimlan-
mistir. En az 2 major bulgusu olan vakalar bu taniy1
almaktadirlar. Bu major bulgular, whistling-face ola-
rak tanimlanan yiiz goriiniimii, distal artrogriposis tip
2A bulgulari, kisa viicut yapist ve talipes ekinovarus
deformitesidir. Vakamizda whistling-face goriiniimii
ve distal artrogriposis tip 2A iki major bulgu olarak

vardir @ (Resim 3).

Hastaligin prognozu beslenme giicliiklerine ya da
yapilan diizeltme operasyonlarina baglhi gelisen
komplikasyonlarla, malign hipertermi ve kronik solu-
num sistemi infeksiyonlarmma baglhidir. Beslenme
sonras1 aspirasyonlar ve yineleyen solunum sistemi
infeksiyonlar1 6liimciil olabilir @.

Yenidogan doneminde o6zellikle uzun siiren peryodik
atesi olan ve etiyolojisi saptanamayan vakalarda ayirici
tanida akla gelmesi gerektigi vurgulanmak istenmistir.

Yenidogan doneminde tant alan hastamizin saptanan
bulgulart ile literatiirde ikinci vaka olmasi nedeniyle
sizlerle paylagmay1 uygun buldum.
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