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Dubowitz sendromlu bir yenidoğan olgusu

A newborn with Dubowitz syndrome: a case report

Özkan İlhAn1, Senem AlkAn1, Yaşar Bekir kuBlAY2, Esra Arun ÖzEr1

1Tepecik Eğitim ve Araştırma Hastanesi Neonatoloji Kliniği, İzmir
2Tepecik Eğitim ve Araştırma Hastanesi Tıbbi Genetik Bölümü, İzmir

ÖZET

Dubowitz sendromu ilk kez 1965 yılında Victor Dubowitz tarafından bildirildi. 
Dubowitz sendromu mikrosefali, tıknaz vücut yapısı, anormal yüz, egzamatöz cilt 
lezyonları ve hafif-orta dereceli mental retardasyon ile karakterize otomozal resesif 
geçen ender görülen bir hastalıktır. Tanımlanan yenidoğan kız olguda mikrosefali, 
mikrognati, yüksek damak, sindaktili, klinodaktili, ventriküler septal defekt, beslen-
me güçlüğü ve sakral gamze vardı. Bu olguyu ender görülmesi nedeniyle yayınlama 
gereksinimi duyduk.
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ABSTRACT

Dubowitz syndrome was first reported in 1965 by Victor Dubowitz. Dubowitz syndro-
me is a rare autosomal recessive disorder characterized by microcephaly, short statu-
re, abnormal faces, eczematous skin eruption, and mild to severe mental retardation. 
In this review, we describe a female newborn with microcephaly, micrognathia, high 
palate, syndactyly, clinodactyly, ventricular septal defect, poor feeding and sacral 
dimple. Here, we felt the need to report this case because of its rarity.
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Olgu Sunumu

 GİrİŞ
 
 Dubowitz sendromu hafif mikrosefali, kısa boy, 
infantil egzama, özgün yüz görünümüyle karakterize 
otozomal resesif geçen bir hastalıktır. Yüz küçüktür, 
mikrognati, ptozis, blefarofimoz, kısa palpebral fis-
sürler, epikantal katlantılar, telekantus, dolgun burun 
kanatları, seyrek, açık renkli saçlar, kaşların dış 
kısımlarında azalma, alınla aynı seviyede nazal köprü, 
yüzeysel (sığ) supraorbital köprü, damak anomalileri 
mevcuttur. Bu hastalarda kemik iliği disfonksiyonu 
ile birlikte kansere yatkınlık vardır. Hastaların yakla-
şık %10’unda tam gelişmiş aplastik anemi, orta 
düzeyde trombositopeni, hipoplastik anemi gibi 
hematopoetik bozukluklar mevcuttur. Hiperaktivite 
veya hipotoni, beslenme güçlüğü, intrauterin gelişme 
geriliği, düşük doğum ağırlığı görülebilir (1-3).

 Dubowitz sendromunda aort stenozu, atrial septal 
defekt, patent duktus arteriozus, ventriküler septal 
defekt gibi çeşitli kardiyovasküler bozukluklar sapta-
nabilir. İskelet matürasyonunda gecikme, kraniosino-
sitoz, pektus ekskavatum, eklemlerde hiperekstansi-
bilite, 5. parmakta klinodaktili, 2. ve 3. parmaklarda 
sindaktili gibi kas-iskelet sistemi deformiteleri gözle-
nebilir (4).

 OlGu SunuMu 

 Yirmi beş yaşında multipl skleroz hastalığı olan 
anneden 36. gestasyonel haftada sezaryen ile 2560 g 
doğan olgunun antenatal dönemde yapılan fetal eko-
kardiyografisinde ventriküler septal defekt saptanma-
sı üzerine yatırıldı. Anne ve baba arasında akrabalık 
belirtilmedi. Olgunun fizik muayenesinde vücut 
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ağırlğı 2560 g (10-50 persantil), boyu 45 cm (10-50 
persantil), baş çevresi 30 cm ( 3-10 persantil), kan 
basıncı 60/33 mmHg, nabzı 146/dk., solunum sayısı 
32/dk. idi. Hastamızda, mikrosefali, mikrognati, çıkık 
burun, dar ve yüksek damak, her iki ayak 2. ve 3. 
parmakta sindaktili, her iki el 5. parmakta klinodakti-
li, sakral gamze, kardiyovasküler sistem oskültasyo-
nunda mezokardiyak odakta 2/6 pansistolik üfürüm 
mevcuttu (Resim 1 ve 2). 

 

Klinik olarak Dubowitz sendromu ya da Smith-
Lemni Opitz sendromu ön tanıları ile irdelenen olgu-
nun bu sendromlara yönelik yapılan tetkiklerinde 
ekokardiyografide perimembranöz ventriküler septal 
defekt saptandı. Batın ve transfontanel ultrasonogra-
fik incelemeleri normal olarak bulundu. Yapılan 
oftalmolojik bakıda fundus atrofisi dışında patoloji 
saptanmadı. Hemogram, biyokimya, serum koleste-
rol ve serum IgA değerleri yaşına göre normaldi. 
Postnatal 3. gününde orogastrik sondayla beslenme 
başlandı, yutkunma sorunu nedeniyle oral beslenme-
ye geçilemedi. Perimembranöz ventriküler septal 
defekt için spironolakton 1 mg/kg/gün başlandı.
 İzlemde oral beslenemeyen hasta postnatal 6. haf-
tada orogastrik sondayla aileye beslenme eğitimi 
verilerek taburcu edildi. Halen 9. ayında olan hasta-
mız, tartı alımı ve beslenmesi iyi olarak polikliniği-
mizden izlenmektedir. 

 TArTIŞMA 
 
 Dubowitz sendromu ilk kez 1965 yılında bir 
İngiliz hekim olan Dr. Victor Dubowitz tarafından 
tanımlanmıştır. Dr. Dubowitz, karakteristik yüz görü-
nümü, egzama, davranış sorunları, hafif mental retar-
dasyon, mikrosefali, kısa boy, intrauterin büyüme 
geriliği ile karakterize 4 hastadan oluşan bir olgu 
serisi yayınladı (1). 1965’ten bu yana yaklaşık 200 
olgu yayınlandı (2).
 Sendroma eşlik edebilecek kraniofasyal ve oral 
anomaliler arasında mikrosefali, mikrognati, pitozis, 
blefarofimozis, pitozis, telekantus, açık renkli saçlar, 
geniş burun köprüsü, damak anomalileri, epikantik 
katlantılar, çıkık burun, ekstremite anomalileri ara-
sında her iki ayak 2. ve 3. parmakta sindaktili, her iki 
el 5. parmakta klinodaktili, deride sakral gamze ve 
infantil dönemde egzama görülebilmektedir (3,4). 
Hastamızda da mikrosefali, mikrognati, tipik yüz 
görünümü olan çıkık burun, dar ve yüksek damak, 
her iki ayak 2. ve 3. parmakta sindaktili, her iki el 5. 
parmakta klinodaktili, sakral gamze mevcuttu ve bu 
klinik bulgularla Dubowitz sendromu tanısı aldı.
 Dubowitz sendromunda aort stenozu, atrial septal Resim 2. 

Resim 1. 
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defekt, patent duktus arteriozus, ventriküler septal 
defekt gibi kardiyovasküler anomaliler görülebilir. 
Taşikardi ve sağ ventrikül hipertrofisi gibi bozukluk-
lar da bildirilmiştir (5). Olgumuzda da perimembranöz 
ventriküler septal defekt saptandı. 
 Sarmento KMA ve ark. (6) 14 yaşındaki bir kızda 
hiperimmunglobulin E sendromu ve Dubowitz send-
romu birlikteliğini göstermiş, bu olguda multipl nazal 
polipler görülmüştür. Thuret ve ark. (7) yineleyen 
infeksiyon, tekrarlayan ülseratif stomatit ve yinele-
yen nötropeni atakları geçiren Dubowitz sendromu 
olan 2 kız kardeş bildirmiştir. Bir kardeşte IgA değe-
ri düşmüş ve IgM değeri artmış, diğer kardeşte ise 
artmış Ig M değeri ile birlikte azalmış IgA ve IgG 
düzeyleri vardı. Sunduğumuz olguda IgA, IgG, IgM 
ve IgE değerleri hastanın yaşıyla uyumluydu. 
 Literatürde Dubowitz sendromu tanısı konulmuş 
31 olguda beslenme güçlüğü bildirilmiştir. Beslenme 
güçlüklerinin bir kısmı doğumdan hemen sonra 
görülmüş, olgularda beslenmeyi reddetme, kusma ve 
regürjitasyon sıklıkla rastlanmıştır. Hastamızda da 
biberonla ya da memeden beslenememe sorunu mev-
cuttu ve 3. aya kadar orogastrik sonda ile beslendi. 
 Dubowitz sendromuda büyüme geriliği görülebil-
mektedir. En belirgin özelliklerden biri vücut ve baş 
ölçülerinin küçük olmasıdır. Yüz kırk bir olguluk bir 
seride ortalama baş çevresi ortalama 31 cm ölçülmüş, 
vücut ağırlığının ise 900 g ile 3600 g arasında değiş-
tiği görülmüştür. Fiziksel gelişim aylar ve yıllar 
boyunca geride kalabilmektedir (8). Olgumuzda da 
mevcut beslenme sorununa bağlı olduğunu düşündü-

ğümüz büyüme geriliği mevcuttu. Ayrıca literatürle 
uyumlu olarak başçevresi 10. persentil kanalının 
altında idi. 
 Sonuç olarak, Dubowitz sendromu ender görülen 
bir sendrom olup, tanısı genellikle klinik bulguların 
değerlendirilmesi ile konulmaktadır. Tanı alan hasta-
ların beslenme sorunları, immun yetmezlikler ve 
nörogelişimsel sorunlar yönüyle izlemi gereklidir.
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