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SECKEL SENDROMU* (1ki olgu sunumu) 
Seckel syndrome 
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Ozet: c;ukurova Universitesi Hastanesi Pediatri 
Poliklinigine getirilen ileri derecede mental 
retarde ve mikrosefalik iki olgu genetik yonden 
incelendi. Seckel sendromu tantst konan olgular, 
bu sendromun tum major kriterlerini bulundurmast 
ve sendromun nadir gorUlmesi nedeniyle sunuldu. 

Anahtar Kelimeler: Seckel sendromu, Ku§ kafalt 
cucelik, Otozomal resesif kallttm 

Ku~ kafah cticelik ya da mikrosefalik primordiyal 
dwarfizm I olarak da adlandmlan bu sendrom ilk 
kez 1960' da Seckel tarafmdan tammlanmt~tir 
(1,2). 

Bindokuzytizsekseniki'de Majewski ve Goecke (3) 
bu sendromun be~ ana bulgusunu; 1) Belirgin 
intrauterin geli~me geriligi (dogum agtrhgt 2055 
gr.>) 2) Postnatal geli~me geriligi (3 per.>) 3) 
$ iddetli mikrosefali (ba~ 9evresi 3 per.>) 4) lleri 
rlerecede mental retardasyon ve 5) Ku~ kafast 
gcrtiniimti olarak belirlemi~lerdir. 

Her ikisi de ttim bulgulara sahip olan iki Seckel 
sendromlu hastayt sunuyoruz. 

. 
Olgu 1: Dortbu9uk ya~mdaki ktz hastamn babast 
26, annesi 23 ya~mda ve saghkhyd1. Annenin 
birinci gebeliginden miyadmda, 1500 gr. 
agtrhgmda ve normal vajinal yoldan (NVY) dogan 
hastamn bir ya~ kii9tik ktz karde§i saghkhyd1. 
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Summary: Two cases with severe mental 
retardation and microcephaly were admitted to 
the Pediatrics Department of c;ukurova University 
Hospital and examined in the Genetics Unit. These 
cases were diagnosed as Seckel syndrome and 
presented here because the syndrome is very rare 
and the cases had all the major criteria so far re
ported for this syndrome. 

Key Words : Seckel syndrome, Bird-headed 
dwarfism, Autosomal recessive inheritance 

Prenatal oyktide ytiksek ate§le seyreden bron§it 
dt~mda bir ozeUik yoktu. Olgunun anne ve babast 
ii9tincti dereceden kuzendi ve annenin iki erkek 
karde~i ile, babasmm amcasmda orta derecede 
mikrosefali ve mental retardasyon bulundugu 
ogrenildi. Ancak bu ki~ileri inceleme olanagt 
bulunamad1. 

Geli§medigi i9in Pediatri poliklinigine getirilen 
hastanm boyu 65 em (3 per.>), agtrhgt 7.5 kg (3 
per.>), ba~ 9evresi 29 em. (3 per.>) di. lleri 
derecede mental retarde alan hastada, ku~ kafast 
goriintimii, a~agt yonelmi~ palpebral fisstirler, 
goreceli olarak btiytik ve malforme kulaklar, gaga 
burun, mikrognati, ytiksek damak ve her iki el be
~inci parmakta klinodaktili ile 1\Iiteromegali 
saptand1 (Resim 1 ). 

Radyolojik incelemelerinde; sagda rudimenter oni
kinci kosta, ytiksek ve dar pelvis (Resim 2), 
BBT'de korpus kallozum agenezisi vardt (Resim 
3). 

Laboratuvar incelemelerinde, tam kan say1m1 ve 
formiilti, TORCH gurubu enfeksiyonlann antikor 
titreleri, T3, T4, TSH, idrar metabolik taramas1, 
idrar amino asit kromatografisi ve kan ~ekeri 
normaldi. Tiroid sintigrafisinde difftiz hiperplazi 
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Seckel sendromu 

saptand1. Hastanm karyotipi 46,XX bulundu. 

Olgu II: Be~ ya~ tic; ayhk ktz hastanm anne
babast 34 ya~mda ve saghkhyd1. Annenin tic;UncU 
gebeliginden miyadmda, 1600 gr. agtrhgmda ve 
NVY'dan dogan hastanm diger tit; loz karde~i de 
saghkhydt. Prenatal oyktistinde ozellik olmayan 
hastanm dogumdan hemen sonra 1 dk. kadar sUren 
morarmas1 oldugu, ancak 1.5 ya~mda destekli 
oturdugu ve annesini tamdtgt ve 3.5 ya§tnda 
yiirtidtigti ogrenildi. Aile oyktistinden . anne ve 
babasmm birinci dereceden kuzen oldugu ve ailede 
benzer olgu bulunmadtgl ogrenlldi. 

HmltJh solunum, nefes darhgt ve morarma 
yakmmas1 ile getirilen hasta, yabanc1 cisim aspi
rasyonu on tantst ile yatlflldt. Bir ytl once de aym 
nedenle hastaya bronkoskopi yaptldtgt ve c;ekirdek 
t;tkanldtgl ogrenildi. 

Resim 1. Olgu I' in fenotipik goriiniimii 

!Jeri derecede mental retarde olan hastanm boyu 76 
. em (3 per.>) agtrhk 8700 gr (3 per.>), ba~ c;evresi 
38 em (3 per.>) olarak bulundu. Fenotipik 
incelemesinde cpikantus, hipertelorizm, pitozis, 
gaga burun, dti~tik kulak, mikrognati, her iki el 5. 
parmakta klinodaktili, bilateral simian c;izgisi, her 
iki ayakta ikinci ve ii9tincU parmakta sindaktili, pes 
eqinovarus, sacral sinus varhgt saptandt (Resim 4). 
Radyolojik incelemelerinde; skolyoz, ytiksek ve 
dar pelvis (Rcsim 5), distal femoral metafizde "V" 
~eklinde geni~leme gortildti. BBT ve MRG 
tetkikleri normaldi. Kemik ya~t 2 ya~ 6 ayhk ktz 
c;ocuguna uymaktaydt. Goz muayenesinde iris 
kolobomu bulundu. Laboratuvar incelemelerinde; 
tam kan saytmt ve formtilti TORCH grubu 
enfeksiyonlann antikor titreleri, T3, T4 ve TSH ile 
tiroid sintigrafisi, idrar metabolik taramast ve 
aminoasit kromatografisi normaldi. Hastanm 
karyotipi 46,XX bulundu. 

Resim 2. Olgu l'e ail pelvis grafisi 
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Resim 4. Olgu II'nin fenotipik goriiniimii 
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Resim S. Olgu II'ye ait pelvis grafisi 

TARTI~MA 

Bu sendromun tum kriterlerinin bulunmadtgt 
olgularda tam gti9li.igti olabilir ve diger 
mikrosefalik sendromlarla kolayllkla kart~abilir 
(4). 

Bizim olgularimtzda yukartda sozti eclilen be~ ana 
bulgunun bir arada bulunmast nedeniyle Seckel 
sendromu tamst kolayhkla kondu. 

Bu sendromun her iki cinste de gori.ilmesi, 
karde~ler arasmda tekrarlar olmast, hasta 
ebeveynlerinde btiytik oranda akrabahk bulunmast 
ve anne-babalarm normal olmast otozomal resesif 
ge9i~i gostermektedir (2) . OlgulanmlZln her 
ikisinde de ebeveyn akrabahgmm varhgt bu ge9i~ 
~ekline uymaktadu. Literattirde bazt olgularda 
hipoplastik anemi ve pansitopeni gibi hematolojik 
bozukluklar ve kromozomal instabilite bulundugu 
bildirilmi~se de (5) bizim olgulanmtzda bu 
bulgular saptanamadt. Bu sendromun 17 ile 20. 
gebelik haftalannda ultrasonografik inceleme ile 
prenatal tamst mtimktin olabildiginden (6,7), tekrar 
90cuk sahibi olmayt dti§tinen Olgu I'in ailesine 
genetik dant~ma verildi. 
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Seckel sendromu 

Tablo I. Hastalarda saptanan klinik ve radyolojik 
bulgular 

Oigui Oigu II 

Prenatal biiyiime geriligi + + 
Postnatal biiyiime geriligi + + 
Kemik Yll§l geriligi + + 
Mikrosefali + + 
Dii~iik ve malforme kulak + + 
Gaga burun + + 
Mikrognati + + 
Yiiksek damak + 
Klinodaktili + + 
Simian ~izgisi + 
Kliteromegali + 
Yiiksek ve dar pelvis 
Distal femoral metafizde 

+ + 

V ~eklinde geni§leme + 
Pes ekinovarus + 
Coxa vara 
Diz ve kal~a dislokasyonu 
lris kolobomu + 
Di~ anomalisi + 
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