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Doğumsal Kalp Anomalisi Görülen Nadir Bir 
Sendrom: Kondroektodermal Displazi 
(Ellis-van Creveld Sendromu) 
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ÖZET 

Nadir bir doğumsa/lıasta/ık olan kondroektodernıal elisp­
/azi (El/is-van Creve/d sendromu) tamsı alan iki çocuk 
hasta swıuldu. Her iki olguda da do,~umsa/ kalp defekti 
ile birlikte boy krsalrğr , iskelet bozuklukları , polidaktili, 
Ilmaklarda di sp/azi ve aberran oral ji"enu/um vardr. 

Analı/ar kelime/er: Kondroektodermal displazi, Ellis-van 
Creveld sendromu 

İlk olarak 1940 yılında Ellis-van Creveld tarafından 
tanımlanan Ellis-van Creveld sendromu, kondroek­
todermal displazi olarak da bilinir ( 1). Hastalık oto­
zomal resesif geç i şl i nadir görülen bir genetik send­
romdur. Sendromun baş lı ca klinik bu l guları olan 
disproporsiyone cücelik , polidaktil i ve t ı rnaklarda 

displazinin yanısı ra doğumsal kalp hastalıkları da 
sıklık la görülür. Bu yazıda multipl anomalileri ile 
Ellis-van Creveld sendromu tanıs ı alan ve birlikte bi­
rinde atriyoventriküler septal defekt, diğerinde pri­
mum tipi atriyal septal defek t (ASO) bulunan iki ol­
gu sunuldu. 

OLGU I 

İk i gün önce baş layan dudaklarda morarma ve nefes 
darl ı ğı ş i kayet l eri ile başvuran beş yaş ı nda erkek 
hastada, doğuştan her iki el ve sol ayakta polidaktili 
anamalisi bulunduğu ve epispadiaslı olduğu öğrenil­

di. Özgeçnı i ş i nde nefes darlığı öyküsü bulunmayan 
hastanın soygeçm işinde ikisi erkek (3 ve 7 yaş), biri 
kız (5 yaş) üç kardeşi nin benzer ş i kayetleri bulundu­
ğu ve kalp hastal ığından öldükleri öğrenildi . Anne 
ve babas ı sağlıklı olup ara l arında birinci dereceden 
akrabalık vardı. Ölen kardeşlerinin daha önce hasta­
lıkl arı nedeniyle incelenmedikleri belirtildi. Ai leele 
ayrıca bir yaşında sağlam bir kız çocuğu vardı. 
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Fi zik muayenede; bili nç açık, koopere, ateş 36.8°C, 
nabız 120/dk, arteryel kan basıncı 90/60mm/Hg, so­
lunum sayısı 40/dk olarak saptandı. Vücut ağırlığı 
17 kg, boy 85cın ( <3% persantil) olarak ölçlildü. Pa­
toloj ik fi zik muayene bulgusu olarak ağız içinde 
aberran oral frenuluın ve nıal forme dişler , tırnaklar­

da displazi, solunum sesleri oskültasyonunda ronfl an 
raller; kardiyevaskü ler s istem muayenes inde apeks­
de belirgin 4/6 şiddeti nde pansisıoli k üfürünı ve tril , 
ürogenital sistem muayenesinde epispadias saptandı. 
Laboratuvarda, tam kan, periferik yayma, tam idrar 
tahlili ve kan biyokimyas ı sonuç ları normal olarak 
bulundu. El bilek grafisinde 5. ve 6. metakarplar ara­
sında füzyon, radius ve ulna distal uçlarında geni şle­

me saptandı. Telekardiyografide, kardiyetorasik 
oran 0.66 olup, pu lmoner damarianma artı ş ı ; 

EKG'de sol ventrikül hipertı·ofis i bu lguları mevcuttu. 
Ekokardi yografiele primum tipi atriyal septal defekt , 
ağır derecede mitral yeters i zli ğ i , orta derecede tri­
küspit yeters i zliği vardı ve sağ kalp boşlukları nor­
malden gen işt i. İnıravenöz piyelografi bulguları ve 
sayısal kromozom analizi sonuç ları normaldi. 

OLGU2 

El ve ayak parmaklarında görülen polidakti lisi nede­
niyle muayeneye getirilen 12 günlük yen idoğan has­
taydı (Şeki l 1 ). Gebelik ve doğum anamnezinde ve 
soygeçm i şinde herhangi bir özellik yoktLı. Fizik nıu­
ayenede; bi linç açık , yenidoğan refleksleri canlı , ateş 

37.5°C, nabı z 140/dk, solunum sayı s ı 48/dk olarak 
saptandı. Doğum tartı s ı 2900gr, boy 48cm olarak öl­
çüldü. Patolojik fizik muayene bulgusu olarak ağ ı z 

içinde aberran oral frenulum, t ı rnaklarda displazi, 
inspeksiyonda toraksta ufak ve dar görünüm, kardi­
yavasküler s istem muayenesinde mezokard iyak 
odakta ve apeksde ş iddetleııen 4/6 şiddetinde pansis­
tolik üfürüm saptandı. Laboratuvarda, tam kan, peri­
ferik yayma, tam idrar tahli li ve kan biyokimyas ı so-
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Şekil 1. Ellis-van Crcveld sendromlu ikinci olguda polidaktili gö· 
rlinümü 

nuçları norma l olarak bulundu. Telekardiyografide 

pulmoner damaria nma artışı, ekokardiyografide atri­

yoventriküler septal defekt iz le ndi (Şek il 2). 

TARTIŞMA 

Bir kondroektodermal displazi olan E llis-van Cre­

veld sendromu otozomal resesif geçiş gösteren ol­

dukça nadir görülen bir hastalı ktır. iskelet defektieri 

ile birlikte diş ve tırnakları tutan ektodermal anoma­

lile rle karakte rizedir. Ancak sendromda doğumsa l 

ka lp hasta lı ğ ının da s ıklıkla görülmesi mezodermal 

defektlerle birlikte görülen kompleks b ir displazi 

sendromu olduğunu düşündürmektedir. 1970'1 i yılla-

Şekil 2. Ellis-van Crcveld sendroml u o lguda ekokardiyografiele 
atriyovenıriklilcr scpıa l dcfekı görilnümli 

rın sonl arına doğru ultrasonografi ve fetoskopi ile 

kondroektodermal displazinin pre natal tanısı müm­

kün olmuştur (2). 1996 yılında hastal ıktan sorumlu 

gen in 4p 16 kromozomunda lokalize olduğu bildiril­
nıişt i r (3). 

Olgularımızı n her ikis i de erkek olmakla bi rli kte, 

hastalık her iki cinsiyetre eşit oranda görülür. Hasta­

lığ ın karakteris tik bulgularından olan boy kısal ı ğı, 

ağ ız iç indeki fre nulum ve diş anomalileri, polidakti­

li, tırnaklarda displaz i, iskelet bozuk l ukl arı ve do­

ğumsal kalJJ lkfı::k t l eri her iki o lgumuzcia da tanı 

koydurucu olmuştur ( 1.4-7). Nöral, hepatik, rena l ve 

genital anomalilere de nad ir olarak rastlandığ ı bildi­

rilmişti r (5,8,9). Birinci o lguda zeka düzeyin in normal 

olması , radyoloj ik olarak 5. ve 6. metakarplarda füz­

yon saptanması Ellis-van Creveld sendromu tanısını 

desteklemektedir. Bu olguda birlikteliği nadir görü­

le n ürogenital s is tem a nomalilerinden e pispadias bu­

lunması ilgi çekici bulunmuştur. 

Ellis-van Creveld sendromunda görülen boy kısal ı ğı 

gövdeden çok ekstremite kısa lığına bağlıdır ( 1,6). 

Uzun keıniklerin kı sa l ığ ı akondroplazidekinin te rs i­

ne diz ve dirseğin distalinde daha fazl adı r. Boy kısa­

l ığı orta veya ileri derecede o labilir. Hastalarda kra­

niofas ial yapıl ar normaldir; her iki o lgumuzcia da gö­

rüldüğü gibi göğüs duvarı ufak ve dar yapıda olabilir 

(2). Ekstremitelerin radyolojik incelemesinde metafiz 

ve d is tal uçlarda gen iş leme, terminal falanksiarda hi­

poplazi, gemı va lguın deforınitesi, 5. ınetakarp ile 

ilave parmak ınetakaı·pı arasında füzyon saplanabi­

len iskelet s is temi bulgu l arı dır (6,10,1 1). Kafatas ı , 

vertebra ve pelvik kemik yapılar genellik le normal­

dir. 

Ağız içeris inde her iki o lgumuzcia da görüle n frenu­

tum değişiklikleri ve ilk olgudaki düzens iz şekill i d iş 

deforıniteler i yanıs ıra nata l diş de saptanabilir (12). 

Hastalarda t ırnaklar sıkl ıkla hipoplastik olmakla bir­

likte deri ve saç değişiklikleri genellikle görülmez. 

Hastaların yansına yakınında doğumsal kalp defekt­

Ie ri vardır. En yaygın görülen doğumsal ka lp anoma­

lis i primum veya sekundum tipi ASD'dir. Tek atrium 

bildirilen olgular bulunduğu g ib i, ikinci olgumuzda 

saptanan atriyoventriküler septal clefekt de bu sencl­

romda saptanan nadir kalp anomalilerindendir (4) . 

E ll is-van Creveld sendromlu hastaları n yarıya yakını 

kareliyak ve respiratuvar problemlerden dolay ı slit 
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çocukluğu döneminde kaybedilir. Yaşayanların men­
tal düzeyi normal kalır. Ancak ulaşacakları boy 150 
cm'yi genellikle geçmez. Hastaların tedavisinde diş 
değişiklikleri, polidaktili, genu valgum ve doğumsal 

kalp defektierine yönelik düzeltici cerrahi müdahale­
ler gerekir. 

KAYNAKLAR 
1. Ellis RWB, Van Creveld S: A syndrome characterized 
by ectoderma1 dysplasia, po1ydactily, chondrop1asia and 
congeniıal morbus cordis. Report of three cases. Arch Dis 
Child 1940; 15:65 

2. Mahoney MS, Hobbins SC: Prenatal diagnosis of 
chondroectodermal dysplasia with fetoscopy and ultraso­
und. New Engl 1 Med 1977; 297: 258-60 

3. Polymeropoulos MH, lde SE, Wright M, et al: The 
gene for the Ellis-van Creveld syndrome is located on cho­
romosome 4p 16. Genomics 1996; 35: 1-5 

4. Onat T, Ezer G, Tahsinoğlu M: The Ellis-van Creveld 
syndrome: Report of ıwo patients with single atrium and 
review of 1 ı 3 cases. New Istanbul Contrib Cl in Sci ı 971; 
ıo: 9-3 ı -
S. Mc Kusick VA, Egeland JA, Eldridge R, et a l: Dwar-

200 

fism in the Amish. The Ellis Van Creveld syndrome. Bull 
Hopkins Hosp ı 964; ı 15: 306-36 

6. Oliveriade Silva E, Janovitz D, Cvalcanti SJD: Ellis­
van Creveld syndrome. Report of 15 cases in an inbred 
kindred. J Med Genel 1980; 17: 349-56 

7. Goldblatt J, Minutillo C, Penberton PJ, Hurst J: Eı­
lis-van Creveld syndrome in a Westwem Ausıralian abori­
ginal community. Postaxial polydactyly as heterozygous 
manifestation. M1A 1992; ı 57: 27 ı -2 

8. Brueton LA, Dillon MJ: Ell is-van Creveld syndrome, 
Jeune Syndrome and renaı-pancreatic dyspıasia: separaıe 

entities or disease specırum. J Med Genetics 1990; 27: 
252-5 

9. Rosemberg S, Carneiro PC, Zerbini MC: Chondroec­
todermal dysplasia (Eilis-van Creveld) with anomalies of 
CNS and urinary tract. Am J Med Genel 1983; 15:29 1 

10. Taylor GA, jordon CE, Dorst JP: Chondroectoder­
mal dysplasia. The Ellis-van Creveld syndrome. Radİo­
logy 1984; 15 ı: 393-6 

ll. Quereshi F: Skeletal histopaıhology in fetus wiıh 
chonroectodermal dysplasia (EIIis-van Creveld syndrome). 
Am 1 Med Genel ı993; 45 : 47 1 

12. Biggerstaff RH, Mazaheri M: Oral manifestations of 
the Ellis-van Creveld syndrome. J Am Dent Assoc 1968; 
77: 1090-5 




