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Ozet 
Donohue sendromu prenatal donemde baslayan buyume genll\jo, topok yuz gorunumu, colt alto 
yalj dokusu ve kas dokusunda azalma ve onsulln dorenco ole karaktenze otozomal resesof ge~o~ll 
bor hastallktor Borc;ok fenotopok ozellokler yanonda dego~ok hormonal anormalllkler de boldonlmo~tor. 
Hastall\jon topok metabollk bulgulan postprandoyal hopergllsemo. preprandoyal hopoglisemo, onsulln 
dorenco, hopennsulonemo ve buyume genllgo olarak gozlenmektedor. Bu kllnok duruma en sok 
esllk eden fizok bulgular akantozos nogrikans, klltons hopertrofiso ve "elfin face" yuz gbrunumudur. 
Bu yuz gorunumu bellrgon canll bakan gozler, hopertelonzm, gent~ ve antevert burun dellklen, 
kahn dudaklar, buyuk, deforme ve dusuk kulaklar sekllndedor. 

Anahtar Sozcukler: Leprechaunism, hlpertr ikoz, yenidogan 

Abstract 
Donohue's syndrome or leprechaunosm os charactenzed by prenatal onset g rowth retardatoon , 
lackong subcutaneous fat and decreased muscle mass, onsultn resostance and other phenot yprc 
and hormonal changes. Metabolic charactenstrcs of the dosease ondude postprandoal hyperglycemoa, 
fastong hypoglycemoa, onsultn resostance, hypennsulonemoa, and faolure to thrive. Most of the 
cases have severe onsultn resostance woth the mutatoon of the onsultn receptor gene The physocal 
features most often assocoated woth thos condotoon oncludong hypertnchosos, pachyderma, 
acanthosos nogncans, promonent genotalta, and elfin-like facoal charactenstocs of promonent eyes, 
wode nostrols, thock l ips, and large, low-set ears. Key Words : Leprechaunosm, hypertnchosos, 
newborn. 

Key Words :Leprechaunism, hypertrichosis, newborn 
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Drmolwe .\ ~ ndi'OnJu ( Lcpr.;chawiiSrll ) 

Giri~ 

Leprechaunism. sikhgi bir milyon canh dogumda bir'den 
daha az olan otozomal resesif ge<;i~li konjenital bir 
hastahkt1r. intrauterin donemde ba~layan ve dogumdan 
sonra devam eden biiyi.ime geriligi ile karakterizedir. 
Dismorfik yi.iz goriiniimi.i, atrofik subkutan yag dokusu 
ve muskuler hipotrofi diger klinik bulgulardu·. Virilizasyon 
bulgulan Sikhkla k!Zlarda gozlenir. insulin resistansma 
bagh hiperinsiilinemi vard1r. Preprandiyal hipoglisemi, 
postprandiyal hiperglisemi !?eklinde glukoz regiilasyon 
bozuklugu gozlenir(l ,2). Bu yaz1da <;ok nadir gozlenmesi 
nedeniyle, leprechaunism tamst alan bir klz bebek 
sunulmu~tur. 

Olgu Sunumu 
Yirmidort ya~mdaki annenin dordi.inci.i gebeliginden ikinci 
canh dogum olarak normal spontan vajinal yolla dogan 
k1z bcbek, dismorfik goriintiisii olmast ncdcniyle 
ycnidogan iinitemizc sevk cdildi. Oykiiden ailenin daha 
onceki <;ocuklanndan birinin de benzer gori.ini.ime sahip 
oldugu ve ya~ammrn 3. giiniinde eksitus oldugu ogrenildi. 
Vi.icut ag1rhgi 2300 (<3P), boy 46cm (<3P ), ba~ <;evresi 
35.cm (50-75 P) idi. Fizik muayenede jcneralizc hipcrtrikoz 
ve cilt altt yag dokusunda azalma dikkati <;ekti ($ekil I). 
Sa<;lar uzun ve slkt!; dii~iik ve biiyi.ik kulaklar, ekzoftalmus, 
periorbital odem, propitozis, mikrognati , di~eti hipertrofisi 
saptand1 ($ekil 2 ve 3). Gogiis muayenesinde meme 
ba!?lanmn belirgin oldugu ve galaktore gozlcndi. Batm 
distansiyonu. kahn gobek kordonu ve kliteromcgali diger 
pozitif fizik muayene bulgulanydi. 

Olgumuzun laboratuar bulgulannda; preprandial kan 
~ekeri 17mg/dl, postprandial kan ~ekeri 200 mg/dl, sT3: 
1,72pg/ml, sT4: 14.78pg/ml. TSH: 0.11 u!U/ml, Prolaktin 
315.48 ng/ml, FSH:0.31 miU/ml, LH:O.OOmiU/ml, 
Estradiol: 14.78pg/dl , Progestcron2,95ng/ml , SHBG: 
95nmoi!L, GH:7 ,41 mikroiU/ml, Kortizol: 5,39ug/dl , 
insulin diizeyi 285 uiU/ml. C-peptit: 108.0 ng/ml, IGF
l di.izcyi I 050 ng/dl, !GF-BP3: 198 ng/dl olarak ol<;i.ildii. 
Klinik izlemde preprandiyal hipoglisemi ve postprandiyal 
hiperglisemileri gozlendi. Kemik ya~I geriydi. Batm 
USG'de sag adnexial kaynaklt, tiim pelvisi dolduran 
yakla~Jk 4,5 em <;:aph. en biiyi.igii 16,8xllrrun olan, multipl 
kistik olu~um izlendi ( over ) ($ekil4). Kranial ve hipofiz 
MRI incelemesi normal stnulardayd1. Yaptlan 
ckokardiyografik incclemcde, patent foramen ovalc 
saptand1. Alman cilt biyopsisi akantozis nigrikansla 
uyumlu olarak rapor edildi. Tiim bu fizik muayene ve 
laboratuar bulgulanyla hastaya ' 'Leprechaunism" tams1 
kondu . Hastanm klinik izlemi s1rasmda hipoglisemi ve 
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hiperglisemilcri d1~mda bulgulari normaldi. Yat1~1 s1rasmda 
emmesinde ve oral ahmmda sonm gozlenmedi. Banndaki 
kitle yoni.inden izlemi planlanan hasta, ailesinin il d1~mda 
ya~amas1 nedeniyle kontrollerin hi<;birine gelmedi. 
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Tartl~ma 

Donohue ( 1) 1948 y1lmda bu sendromu bir kiz <;ocugunda, 
pankreas, overler, meme dokusundaki patolojik 
degi~iklikler ve hir~utism nedeniyle ''Dysendocrinism" 
olarak tammlam1st1r. Leprechatmismli hastalarda prenatal 
baslayan buyiime geriligi ve cilt alti yag dokusu ve kas 
dokusunda belirgin azalma tipik bulgulard1r. Bu bulgular 
intrauterin donemde inslilinin buyiime i<;in gerekliliginin 
gostergesidir. Leprechaunism'li hastalarm ortalama dogum 
agu·llgi 2600 gramd1r(2). Olgumuzun dogum ag1rhg1 2300 
gr idi. Lcprechaunismli hastalann yiiz goriiniimleri tipiktir. 
Leprechaunism'in tipik dismorfik yuz goriiniimu "elfin 
facies" veya "pixiclikefacies" diye belirtilmektedir. 
Leprechaun, Irlanda hikayelerinde buyiik hazineye sahip 
ve kJsa boylu bir cinin ad1d1r. Belirgin canh bakan gozler, 
hipettelorizm, burun strtmm diiz olmasi, geni~ ve antevert 
burun dcliklcri, kahn dudaklar, biiyuk, defonnc ve dii~iik 
kulaklar, kulak onundc, ahnda, ka~lara kadar uzanan 
kdlanma vc mikrognati bu yliz gortiniimiinun ozelliklctini 
olusturur (1,3,4). Cilt gev~ek ve kuru, sa<;lar kuru ve 
kabad1r, viicutta yiiz, kollar ve s1rtta belirgin killamna soz 
konusudur. Akantozis nigrikans, hiperkeratozis, 
hiperpigmentasyon, displastik ttmaklar, orifisler etrafmdak1 
deride kivnmlar, kahn dudaklar ve gingival hipertrofi 
g61iilebilir (5). Diger klinik bulgular arasmda motor ve 
mental retardasyon, ktz <;ocuklannda meme iperplazisi. 
kliteromegali. hepatomegali, dogu~tan kalp hastaltgt ve 
miyokardiyal ipcrtrofi sayllabilir (2, 6). Olgumuzun 
ekokardiyografik incelemesinde patent foramen ovale 
d1~mdaki bulgular normaldi. 

Hastaligm temel biyokimyasalozelligi insulin direnci ve 
sonucunda geli~en hiperinsiilinizmdir. insulin direncinin. 
insUlin reseptorlcrinin sayiSI, yapJSI, pre- veya postreseptor 
olaylardaki bozukluklar sonucu olabilecegi one 
sutiilmektedir ( 4, 7, 8) . insUlin direnci sonucunda ac;hk 
hipoglisemisi, postprandial hiperglisemi ve arahkli 
glukozi.iri. yiiksek doz insiilinin mitojenik etkisiyle de 
pankreasta adac1k hiicrc hiperplazisi, akantozis nigrikans, 
ovaryan maski.ilinizasyon, ovcrlerdc biiyiime ve 
folliklillerin belirginlesmesi, Ieydig hiicre hiperplazisi, 
meme geli~imi ve miyokardiyal hipertrofi goriilebilir (6, 
7). Olgumuzun ultrasonografik degerlendirmesinde 
overlerde bi.iylime ve multikistik goriiniim vardJ. Akantozis 
nigrikans tams1 da cilt biyopsisiyle dogruland1. 
Leprechaunizm de gonadotropin di.izeylerinde artma(2), 
diisiik T3 sendromu bildirilmistir (9). Vakam1zm tiroid 
fonksiyonlan normal Simrlardaydi ve gonadotropin 
diizeylerinda artma gozlemlenmedi. IGF-1 reseptorleri 
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over, kalp, vaskuler endotcl, bobrckte bulunur. 

Leprechaunism'in tams1 <;esitli fiziksel, biyokimyasal ve 
hormonal anormallikler gostermesine ragmen klinik 
goriiniime dayanmaktad1r. Tipik fiziksel ozellikleri ile 
sendrom dii s iini.ilc rek laboratuvar bulgulan ile 
desteklcnmeye c;:ahs1hr. Ozel bir kromozomal anormallik 
tespit edilememekle birlikte, degi~ik mutasyonlann 
olabilecegi hatta baz1 mutasyonlann hastahgm daha hafif 
formlanna yo! ac;:t1g1 bilinmektedir (10). Hastahgm bilinen 
bir tedavisi yoktur. insulin benzcri biiyiime fakt61ii I ile 
uzun siireli tcdaviler denenmektcdir (II, 12). S iddctli 
bi.iyi.ime geriligi ve s1k enfeksiyonlar nedeniyle vakalann 
c;ogu ilk y1l ic;:inde kaybedilmekte hafif formlar ise daha 
uzun si.ire ya$ayabilmektedir (3, 12). 
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