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NEU-LAXOVA SENDROMU : OLGU SUNUMU*
NEU-LAXOVA SYNDROME : A CASE REPORT

Tufan CANKAYA Ferda OZKINAY Ozgiir COGULU Cumhur GUNDUZ Cihangir OZKINAY
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OzZET

Neu-Laxova sendromu, olozomal resesif gecis gosteren, yasam sansi ok fazla olmayan ve nadir gorilen bir
sendromdur. Anne ve babasi arasinda akrabalik ofan 16 gtinlik kiz olguda sendroma 6zgli olarak yaygin odem,
mikrosefali. hipertelorizm, ekzoftalmi, basik burun koku. retrognali, kisa boyun. klinodaklili, golf sopasi seklinde ayak,
ekstremite konfrakitrleri ve agir norolojik gelisim defekdi fzlendt. Olgunun yapian nceleme ve arastirmalarnda kalca
ultrasonagrafisinde immatir tip 1 displazi, kranial bilgisayar tomografide (BT) muitipl anomalifer ve serebellar hipaplazi
saptandi. Karyotip 46, XX olarak bulundy. Bu olgu oldukga ender gériilen bu sendroma sahip olan ve yenidedan donemi
sonras! 5. aya kadar yasayan nadir olgulardan biri oldugu i¢in sunuldu.

SUMMARY

Neu-Laxova syndrome Is a rare autosomal recessive syndrome. Neu-Laxova cases have a limiled life time. A 16 days
old female born fo consanguineous parents had characteristic features of the syndrome such as generalized edema.
microcephaly, hypertelorism, prominent eyes, low nasal bridge, retrognathia, short neck, clinadactyly, rocker botiom feet,
limb contractures and moftor refardation. The hip ullrasonography showed immaiure type 1 dysplasia. Cranial computed
fomography (CT) revealed multiple morphological abnormalities and cerebellar hypoplasia. Karyotype was normal, 46,
XX. This case is presenied because survival of five months beyond neonatal period Is unusual in rare syndrome.

GiRiS

Neu-Laxova sendromu, ilk olarak 1971 yilinda Neu ve ark.
tarafindan tammianmis otozomal resesif gecis gdsteren
bir sendromdur (1-2). Simdiye kadar literatirde 50 civa-
rinda Neu-Laxova olgusu yaymlanmistir. Neu-Laxova
sendromunun, Gulmezoglu ve ark. lan ultrasonografik
bulgularint ve Kuseyri ve ark. lari ise patolojik ve radyolo-
Jik bulgularini bildirmiglerdir (3.4). Bu olgularda gorilen
bashica bulgular mikrosefali, sach deride ddem, yassi
alin, belirgin gozler, hipertelorizm, gaz kapaklannin yok-
lugu veya retrakte olmasi, bilateral katarakt, basik burun
koku, retrognati_ve kisa boyundur. Yaygin 6dem, incelmis
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deri, ektodermal displazi. iktiyoz, artmig dert alti yag
dokusu olasi anomaliler arasindadir (5). Olgularin
hepsinde agir sinir sistemi gelisim defekti vardir. Bunlar
arasinda Dandy-Walker anomalisi, karoid pleksus kistleri,
sere-bellar  hipoplazi, korpus kallosum  agenezisi,
lisensefali, polimikrogri, genislemis lateral ventrikil gibi
anomaliler sayilabilir. Hidrotoraks, akciger anomalileri, golf
sopas! seklinde ayak deformitesi, eklem kontraktirleri gibi
iskelet anomalileri, kas atrofisi ve hipoplastik genital
organiar bildirilen diger bulgulardir.

OLGU
16 gunlik kiz olgu gorunumi nedeni ile goturuldigl dok-

tor tarafindan genetik bir hastahk dustinilerek, genetik
poliklinigine konsiltasyon igin yollandi. Olgunun, 1.5 ya-

67




d
y

sinda saghkli bir kiz kardesi oldugu, ailede baska benzer
birey olmadigr anne-babasinin akraba oldugu &grenildi
{Sekil 1), Degumun normal spontan yolla, otuzuncu hat-
tada gerceklestigi belirtildi. Olgunun, bélimimiize getiril-
meden once yenidodan ddneminde baska bir hastanede
itk hafta iginde fototerapi ile normale dbnen hiperbiliru-
binemisinin oldugu ve bu hastanede bir kez jeneralize
tonik-klonik ndbet gecirdigi belirtildi. Bu dénemde tonik-
Klonik konvilsiyon nedeni olarak hipokalsemi (3.6 mg/dl)
saptandidl, intravendz kalsiyum ile tedavi edildi§i ayrica
fenobarbital eklendigi 6grenildi.

Fizik bakida; agirlik 1350 g (3 persantilin altinda), boy 32
cm (3 persantilin altinda), bas gevresi 27 cm (3 persantilin
altinda) olguldd. Bas mikrosefalik ve brakisefalik, alin
yassi ve geriye dodru, gozler ekzoftalmik, goz kapaklar
hipoplazik, burun kdkd basik ve retrognati saptand (Sekil
2.3). Vicutta yaygin ddemi vardi; deri incelmis olarak
gozlendi. Ust ve alt ekstremitelerde fleksiyon kontrak-
trleri, bilateral klinodaktili, hipoplazik parmaklar, kalgada
abdUksivon kisithhd ve golf sopasi seklinde ayak vardi
(Sekil 2). Karin ultrasonografisi (US) normaldi. Kalga US'
de immatiir tip 1 digplazi saptandi

Kranial BT, mikrosefali, normalden klctk fontaneller, kor-
pus Kallozum agenezisi, sag serebral hemisferde genis
porensefalik kist, V. ventrikil ve sisterna magnada ge-
nisleme ve serebellumda hipoplazi oldugunu gésierdi
(Sekil 4).

Karyotipi 46, XX olarak bulundu.
TARTISMA

Neu-Laxova sendromu, otozomal resesif gecis gdsleren,
baslica bulgulari mikrosefali, egzoftalmus, mikro-
retrognati, eklem kontraktirlen, yaygin tidem olan letal bir
sendromdur, Sunulan olguda sendromun sayilan ana bul-
gulan mevcutiur. Ayrica anne-baba akrabaligi otozomal
resesil gecisi desteklemektedir (Sekil 1). Mikrosefali,
hastalarda en belirgin bulgulardan birisidir, simdiye kadar
sunulan hemen tim Neu-Laxova sendromlu olgularda tarnf
edilmistir. Lazjuk ve ark. tarafindan otopsi ile degerlendi-
rilen bir olgunun o zamana kadar bildirilen olgular iritice
en kaciik beyine sahip olabilecegi ilerl striilmisiys G
Aynca  olgumuzda yasst alin yamsy, ©oparele oo,
hipoplazik goz kapaklari, basik bur o k8k! - e retrognati
gibi daha dnceden tarif edilmig buigular do beiirgin olarak
goziend (Sekil 3).
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Sekil 1. Alle adact

Cilt bulgularinin sach den 6demi, iktiyoz, ektodermal
displazi, artmis deri alti yag dokusu olabilecedl bildiril-
mektedir (7). Sundugumuz olguda bu bulgular yoktu. an-
cak cildin ince cldugu saptandi, ayrica ekstremite sirtla-
rinda édem bulundu

Neu-Laxova sendromlu olgularda cesitli néroanotomik

bozukiuklar bildiriimislir. Donkelaar ve ark., piramidal

traktus yoklugu, agir serebellar pedinkil hipoplazisi,

inferior oliver nukleuslarda displazi tarif etmislerdir (8),

Shapiro ve ark. US ile 32. haftada prenatal tan koyduk-

lart Neu-Laxova sendromiu fetiisde santral sinir siste-

minde ilk defa Dandy-Walker anomalisi ve koroid pleksus

kisderini kaydetmislerdir (9).

&

Sekil 2. Olgunun gordnumu

iyon ve ark., Walker's anomalisi olan 8 ¢ocuk ve bir
{ettsl histopatolojik olarak degerendirmisierdir. Ozellikle
serebellumda gbzledikleri histopatolojik bulgularin Neu-
Laxova sendromunda géiilen bozukluk ile ayni oldugunu
gozleyerek bu iki tablonun (Walker's lisensefali ve Meu-
Laxova Sendromu) ayni siniftaki gelisimsel defekt sonucu
olabilecegini ileri sGrmUslerdir (10). Hirota ve ark.’ min bil-
dirdikleri Japon Neu-Laxova sendromlu  olguda  ise
sergbellar bir bulgu olmadigi goriimustir (11)
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Sekil 3 Olgunun onden ve yandan yiz goriniomu

Bizim olgumuzun Kranial BT sinde; serebellar hipoplazi,
korpus kallozum agenszisi, dilaie lateral ventrikiller,
sisterna magnada genisleme, sad serebral hemisferde
genis porensefalik kist oldugu saptandi. Porensefalik kist
disindaki diger serebral ve serebellar bulgular sendromda
daha dnce sikga bildirilen patolojik bulgulardir (5). Elde
edebildigimiz  kaynaklarda arastirdigimiz  kadariyla
porensefalik kist gozlenen Neu-Laxova olgusuna rastla-
madik.

KAYNAKLAR

Sekil 4. Olguda saptanan porensefalik kistin BET deki gorinumu

Olgumuzda kas atrofisi, hidrotoraks ve akciger hipoplazi-
sine rastlanmadi. Otasi batin icindeki organ anomalilerini
gosterebilmek igin istenen US tetkiki normal bulundu.
Yapian kalga US' de fizyolojik immatir tip 1 displazi bu-
Iundu.

Curry ve ark, Neu-Laxova sendromunu iki tipe ayirmislar-
dir (12). Tip 1 WNeu-Laxova sendromunda eklem
kontrakitirleri, sindaklili, deride kabuklanmalar ve kemik
mineralizasyonunda bozukiuk gortimektedir. Tip 2 Neu-
Laxova sendromu ise &l ve ayak ddemi, hipoplastik par-
maklar, renal agenezi, konjenital kalp defekti ve yarik du-
dak bulgulanim igenr. Bizim olgumuzda her iki lipe giren
bulgular mevcuttu. Bunlardan Tip 1 ile uyum godsteren
bulgusu eklem kontraktrleridir. Tip 2 ile uyum gdsteren
bulgular ise el ve ayaklardaki 6dem ve parmaklardaki
hipoplazidir. Bu nedenle boyle bir tiplendirmenin bazi ol-
gular icin mimkin clmadigini dilstinuyoruz

Sonug olarak sunuian olgu Neu-Laxova sendromunun
pek cok ozeliigini tasiyan ve yenidogan déneminden
sonra da yasayan ender olgulardan biridir.
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*IV.Prenatal Tani ve Tibbt Genetik Kongresinde Poster Olarak Sunulmustur
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