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Poland-Moebius sendromu: olgu sunumu

Abdulkadir Bozaykut, Ilke Ozahi Ipek, Enver Atay, Olcay Unver

Ozet

Poland-Moebius sendromu nadir gorilen iki dogustan sendromun birlikteligi olup, tek tarafli pektoral kas hipoplazisi veya aplazisi, ilerleyici
olmayan iki tarafl fasiyal paralizi, gozlerin orta hattan abduiksiyonunda kisitlilik, agi1z-ytiz anomalileri ve ekstremite yokluklari ile belirgindir.
Beslenme giiclugu ve anormal sesle aglama sikayetleriyle bagvuran, mikrognati, pitoz, ifadesiz yiz gortntimu gibi belirleyici klinik ozellikleri
ve toraks ultrasonografisinde sol pektoralis major kasi aplazisi, elektromiyografide fasiyal paralizi bulgular ile Poland-Moebius sendromu
tanist alan 8 gunluk kiz hasta sunulmaktadir.

Anahtar kelimeler: amasti, fasial paralizi, Moebius sendromu, Poland sendromu

Summary

Poland-Moebius seyndrome: case report

Poland-Moebius syndrome is a combination of two rare congenital syndromes. It is characterized by unilateral aplasia or hypoplasia of the
pectoral muscles, nonprogressive bilateral facial paralysis, the inability of the eyes to abduct beyond midline, orofacial anomalies and limb
deficiencies. An 8-day-old girl with Poland-Moebius syndrome who had feeding difficulties and abnormal crying and typical clinical features

such as micrognathia, ptosis, expessionless face, aplasia of the left pectoralis muscle in thorax ultrasonography and facial paralysis in

electromyography is reported.

Key words: amastia, facial paralysis, Moebius syndrome, Poland syndrome

Giris

Poland Sendromu, tek tarafli goguis duvari hipoplazisi ve
ipsilateral el anomalileri ile belirgin nadir goriilen dogustan
bir anomalidir (1). Moebius Sendromu ise dogustan iki
tarafli fasiyal paralizi, goz sinirlerinde paralizi ile birlikte
horizontal bakista kisithilik, agiz-yiz anomalileri ve kas-
iskelet sistem anomalileri ile belirgin ilerleyici olmayan bir
hastaliktir (2). Ailevi gecislerin oldugu gosterilmekle beraber
genelde sporadik goruldukleri bildirilmistir (3,4). Her iki
sendromun da etiolojisi bilinmemektedir. Ancak bir teori

Poland, Moebius, Klippel Feil sendromlarin: tek bir grupta

toplamis, erken embriyonik donemde subklaviyan arter,
vertebral arter ve/veya dallaria azalmig kan akimini
sendromlarda olusan klinik tablodan sorumlu tutmustur (5).
Degisik dallarin engellenmesinin bu degisik sendromlarin
olugmasina sebep oldugu dusuniilmektedir.

Poland-Moebius sendromu nadir goriilen iki dogustan
sendromun birlikteligi olup, prevalansi 1: 500 000 olarak
bildirilmistir (2). Genelde sporadik olarak goruliir. Bu yazida
beslenme giicluigii, anormal sesle aglama, hipotoni nedeniyle
ileri tetkik amaciyla hastanemize sevkedilen ve Poland-

Moebius tanist alan bir olgu sunulmustur.
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Olgu Sunumu

Sekiz gunliik kiz bebek emme gui¢lugii, anormal sesle aglama
nedeniyle intrauterin enfeksiyon (rubella) ve kromozom
anomalisi (cri du chat sendromu) 6n tanilari ile ileri tetkik
amactyla hastanemize sevk edildi. Aralarinda akrabalik
bulunmayan anne babanin birinci cocugu idi. Makat gelisg
nedeniyle sezeryan ile miadinda dogmustu. Anamnezinden
emme guclugi nedeniyle nazogastrik sonda ile beslenmeye
baglandig1 ogrenildi. Fizik muayenesinde tart1 2750 g, boy
48 cm, bas cevresi 34 cm, aksiyal hipotoni, dismorfik yliz
goruniimii, mikrognati, dar ve kisa filtrum, hipertelorizm
ve pitozis mevcuttu. Ifadesiz bir yuiz gorunumiu vard: (Resim
1). Yenidogan refleksleri zayifti. Tiz sesle aglamasi mevcuttu
ve sol meme bagi bulunmuyordu (Resim 2). Hastanin
laboratuvar tetkiklerinde tam kan sayimi ve kan biyokimyast

normaldi. Kan ve beyin omurilik sivist kiiltirlerinde tireme

olmadi. Serum kreatinfosfokinaz duzeyi normal sinirlardaydi.

Resim 1: Hastadaki ifadesiz yiiz goriiniimii(maske yiiz),
hipertelorizm, nasolabial sulkuslarda silinme, kisa dar filtrum ve

mikrognati izlenmektedir.

Resim 2: Hastanin sol meme bagi yoklugu goriilmektedir.

Dogustan metabolik hastaliklar agisindan yapilan “Tandem

mass” spektrometrik incelemesinde patoloji saptanmadi.
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Intrauterin enfeksiyon yoniinden bakilan TORCH-S serolojisi
negatifti. Kromozom tetkikinde de herhangi bir sayisal ya
da belirgin yapisal bir kromozom anomalisine rastlanmadi.
Gogus ultrasonografisinde goguis sag yarisinda pektoralis
major kasi mevcut olup, sol yarisinda pektoralis major
kasinin izlenmedigi sonucu geldi. Tum viicut grafisinde bir
patoloji saptanmayan hastanin, kraniyal ve karin
ultrasonografisi de normaldi. Kraniyal manyetik rezonans
goruntiulemede noral parankimal patoloji saptanmadi.
Hastamizda herhangi bir ekstremite anomalisi mevcut degildi.
Kraniyal sinir tutulumunu gosteren ifadesiz ytiz gorintimii,
nazolabiyal sulkuslarda silinme, emme gugluigu bulgular:
ve elektromiyografisinin (EMG) iki tarafl: fasiyal sinir total
dejenerasyonu veya agenezisi ile uyumlu olmasi ve diger
fizik bulgular1 ile hasta Poland-Moebius sendromu tanisi
ald1.

Hastamizin 3 aylik iken yapilan kontrol muayenesinde tartist
3850g (<3p), boyu 55cm (3-10p) ve bas ¢evrsi 38cm (3-
10p) idi. Bag kontroli mevcuttu ancak emmesi zayifti.
Annesi tarafindan kasik yardimiyla formul mama ile
besleniyordu. Goz kontag: vard: ve 1s1k refleksi iki tarafli
almiyordu. Asagi ve yukari bakista takip mevcuttu ancak
horizontal bakigta kisitlilik bulunuyordu.

Tartisma

Poland Sendromu ilk kez Poland tarafindan 1841 yilinda
pektoral kasin kismi veya tam yoklugu ve ipsilateral el
anomalilerinin varligi ile tanimlanmistir. Birgok farkli el
anomalileri arasindan sindaktilizm seklindeki el anomalileri
ve pektoral kasin aplazisi veya hipoplazisi en belirginleridir.
Insidanst 1:20 000 ile 1: 50 000 arasinda degismektedir
(1,5). Viicudun sag taraf1 sol tarafina gore ui¢ kat daha fazla
etkilenmistir ve erkeklerde kizlardan daha sik goriilmektedir.
Moebius sendromunun temel 0zelligi genelde kraniyal 6.
ve 7. sinir paralizileri ile maske yuz gorunimudur. Eklem
ankilozlari, sindaktilizm, “club foot” ve “pectus excavatus”
gibi kas-iskelet anomalileri de eslik edebilmektedir.
Mikrognati, mandibula hareketlerinin erken donemdeki
sinir-kas sistemindeki bozukluga ikincil olarak kisitlanmasina
baglidir ve siklikla gorulir. Bazi hastalarda kraniyal 6. ve
7. sinir haricinde 3., 4., 5., 9., 10. ve 12. sinir tutulumu da
gorulir. Onikinci sinir tutulumu ile dil hareketlerinde kisitlilik
ve kuciik dil gozlenir ki, hastalardaki beslenme giicluguniin
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esas nedenlerinden biridir. Goz kapaklarinda dusukluk ve/veya
kepce kulak olabilir. Alt goz kapaginda paralitik ekstropiyon
da bildirilmistir (6). Olgularin %15’inde gorilen zeka geriligi
ise tutulumun kroniyal sinir ¢ekirdekleri ile sinirh olmadigmin
gostergesidir. Beslenme giiclitkleri ve aspirasyon problemleri
stt cocuklugu doneminde siklikla gelisme geriligine neden
olur. Ifadesiz yiiz goruniimii ve konugma bozukluklar ileriki
yaslarda problem yaratarak sosyal uyumu zorlastirir.
Poland-Moebius sendromu ilk kez 1973 yilinda bildirilmis
olup insidansi 1:500000°dir (2,7).

Her iki sendrom i¢in de ailesel gegisler bildirilmesine
ragmen genelde sporadiktirler. Etiolojileri konusunda ise
halen net bir sonug¢ yoktur. Bouvet ve ark. (1), Poland
sendromunda etkilenen tarafa kan akiminin azaldigini
belirlemis, birincil bozuklugun proksimal subklaviyan
arterin olusumunda olabilecegini one surmiugslerdir . Buna
gore distal kol ve pektoral bolgeye erken kan akiminin
azalmasi kismi doku kaybina yol agmigtir. Bavinck ve
Weaver (1) subklavian arterde kan akiminin kesilmesinin,
internal torasik arter kokunun proksimalinde, vertebral
arter kokunun distalinde kaldigini 6ne surmustir. Moebius
sendromunda patolojinin olusumunda otopsi ¢aligmalar1
sonucu en az 4 model belirlenmistir; bunlar santral beyin
cekirdeklerinin hipoplazi veya aplazisi, merkezi beyin
cekirdeklerinin destruktif dejenerasyonu (en sik), periferik
sinir tutulumu ve miyopatidir (1). Bavinck ve Weaver ayn1
bireyde degisik birlikteliklerde gortilebilmelerinden oturti
Poland, Kippel-Feil ve Moebius sendromlarini tek bir
grupta toplamis, erken embriyonik donemde subklaviyan
arter, vertebral arter ve/veya dallarina azalmig kan akimini

olusan klinik tablolardan sorumlu tutmustur. Degisik
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dallarin engellenmesi bu sendromlarin olusumuna sebep
olmustur.

Sendromu, tamimlandig giinden bu yana degisik ek anomaliler
ile birlikte bildiren bir¢ok yayin vardir ancak tanimlanan
butuin ozelliklerin birlikte bulunmasi gerekliligi yoktur (8).
Sol pektoralis major kas1 aplazisi, mikrognati, pitoz, ifadesiz
yuz gorunimil ve emme giiclugu klinik ozellikleri ve fasiyal
paralizi gosteren EMG bulgulari ile Poland-Moebius sendromu
tanis1 alan hastamiz nadir goriilen bu sendromun bir 6rnegi

oldugu i¢in sunulmustur.
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