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Cockayne syndrome (CS) is a rare, multisystemic, neurodegenerative
disease with clinical signs of growth and developmental delay, microcephaly,
sensorineural hearing loss, cataract/retinopathy, dental anomalies and sensitivity
to sunlight. CS has been due to damaged “nucleotide excision repair” and
defects in mitochondrial functions together. Mutations in the ERCC6 and
ERCCS8 genes cause CS. CS is a clinical spectrum. The mild end of this
spectrum is UV-sensitive syndrome, while the most severe end is prenatal
type. Classic form, late-onset and adult-onset form, xeroderma pigmentosum-
Cockayne syndrome constitute intermediate forms. Clinical diagnosis in CS
patients can be confirmed by molecular methods such as microarray and
whole exome sequencing. In this presented case, after a normal pregnancy,
the patient had hearing loss, cataract, microcephaly, growth and developmental
retardation and malnutrition in the first months. Homozygous splice site
mutation was found in ERCC6 gene. As the findings did not start during
pregnancy, classical type features and prenatal type features together with
rapid onset in early life were found together and suggested that there are
no sharp boundaries between subgroups.
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OZET: Cockayne sendromu (CS) seyrek goriilen, klinik bulgular1 biiyiime ve
gelisme geriligi, mikrosefali, sens6rindral isitme kaybi, katarakt/retinopati,
dental anomaliler, giines 1s1g1ina duyarlilik olan multisistemik, nérodejeneratif
bir hastaliktir. DNA tamir sistemi olan “nucleotide excision repair” sisteminde
zedelenme ve mitokondrial islev bozukluklarinin birlikteligiyle olusur. ERCC6 ve
ERCCS8 genlerindeki mutasyonlar CS’ye neden olur. CS klinik bir spektrumdur.
Bu spektrumun en hafif ucunda UV-duyarli sendrom varken en agir ucunda
prenatal tip vardir. Klasik sekil, ge¢ baslangicli ve eriskin baslangicli sekil,
kseroderma pigmentozum-Cockayne sendromu ara formlar: olusturur. CS
hastalarinda klinik taninin ardindan mikrodizin ve tiim ekzom analizi gibi
molekiiler genetik yontemlerle klinik tani dogrulanabilir. Sunulan hastada
normal bir gebeligi izleyen ilk aylarda isitme kaybi, katarakt, mikrosefali;
sonraki izlemlerinde biiyiime ve gelisme geriligi, malniitrisyon saptandi.
ERCC6 geninde homozigot splice site mutasyon bulundu. Bulgularin gebelikte
baglamamasiyla klasik tip 6zellikleri ve hayatin erken déneminde baslayip
hizli ilerlemesiyle prenatal tip 6zellikleri birarada saptanmis ve altgruplar
arasinda keskin sinirlarin olmadigimi diisiindiirmiistiir.

Anahtar kelimeler: Cockayne sendromu, tiim exom analizi, ERCC6 geni.
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Cockayne sendromu (CS) seyrek goriilen (2,7:
1.000.000), otozomal resesif (OR) kalitim
gbsteren, multisistemik ve ndrodejeneratif
bir hastaliktir.14 Tlerleyici bir hastalik olan
CS’nin bulgular1 zamanla agirlasir ve oliimle
sonuglanir.46 CS klinik bir spektrumdur.>
Bu spektrumun en hafif ucunda UV-duyarli
sendrom (UVSS) (PS600630) varken en agir
ucunda CS tip 2 (CS2) erken baslangi¢li/
prenatal tip vardir. CS tip 1 (CS1) klasik sekil,
CS tip 3 (CS3) ge¢ baslangicli sekil, eriskin
baslangicli sekil, kseroderma pigmentozum-
Cockayne sendromu (XP-CS) ara sekilleri
olusturur.3>-7 Serebro-okiilo-fasiyo-skeletal
sendrom 1 (COFS1; OMIM 214150) CS’nin
prenatal sekli ile klinik olarak ortiisiir.2>

CS, temel DNA tamir sistemi olan “nucleotide
excision repair” (NER) sisteminde zedelenme
ve mitokondrial islev bozukluklarinin
birlikteligi ile olusur.27-9 Ultraviyole veya
radyasyonla karsilasma sonucu olusan DNA
zedelenmesini diizeltmek, normal replikasyon
veya transkripsiyonun devamini saglamak NER
sisteminin en 6nemli gorevleridir.2 CS nedeni
olan mutasyonlar ERCC6 (excision repair cross-
complementing group 6 (CSB; OMIM 609413)
ve ERCC8 (excision repair cross-complementing
group 8; (CSA; OMIM 609412) genlerinde
bulunur.27 CS hastalarinin %65’inde ERCC6
ile iliskili mutasyonlar, %35’inde ise ERCCS8
ile iliskili mutasyonlar tespit edilir.247

Bu yazida CS prenatal ve klasik tiplerinin
her ikisine de uyan ozellikleri olan ve ERCC6
mutasyonu saptanan 32 aylik erkek hasta
sunularak, prognostik &zellikler tartisilmugtir.
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Vaka Takdimi

Yenidogan isitme tarama testinden gecememesi
ve dismorfik 6zellikleri nedeniyle ilk kez
2,5 aylik iken Cocuk Genetik klinigimizce
degerlendirildi. Gebelik izlemlerinde kiigiik
bir bebek oldugu séylenmesi disinda normal
bir gebelikten sonra, 33 yasindaki saglikli
baba ile 29 yasindaki saglikli anneden 40.
gebelik haftasinda, sezaryen ile 2700 gr (3-10.
persentil) dogdugu; hipoksik kalma, pozitif
basingli ventilasyon oykiisli veya yenidogan
yogun bakim {initesi yatis1 olmadig1 &grenildi.

Anne ve baba arasinda akrabalik yoktu, ancak
ayni kdyden olduklar1 6grenildi. Hastamizin
saglikli alt1 yasinda kiz ve iki yasinda erkek
kardesleri vardi. Annenin ayrica bir diisiik
Oykiisti vard: (Sekil 1).

Iki buguk aylik iken yapilan ilk muayenesinde
birinci aydan itibaren basladig1r 6grenilen bas
kontroli ve sosyal giiliimseme vardi. Boy 50.5
cm, viicut agirligr 3900 gr ve bas cevresi 34.5
cm Olciildi; hepsi tGglinci persentilin altindaydi.
Mikrosefalik gériiniim, derin yerlesimli gozler,
yukari egimli palpebral araliklar, blefarofimozis,
retrognati, alt ekstremitede tonus artisi vardu.
Erkek goriiniimdeydi; testisler bilateral inguinal
kanalda bulundu.

Beyin manyetik rezonans goriintiilemede (MRG)
bilateral katarakt, yetersiz miyelinizasyon,
korpus kallozum inceligi saptandi. Intrakranial
kalsifikasyon yoktu. Odyogramda ¢ok ileri
derecede isitme kaybi vardi. VEP-ERG-BAEP’de
gorsel ve isitsel yanitlar elde edilemedi.

Hasta dort aylik iken konjenital katarakt
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Sekil 1. Hastanin soy agaci
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nedeniyle ameliyat edildi. Konjenital katarakt
ile iliskili konjenital enfeksiyonlar i¢in yapilan
testler negatif bulundu. Galaktozemi igin
yapilan idrarda seker kromotografisi, idrar ve
kan aminoasitleri, tandem MS normal bulundu,
metabolik hastalik olmadig1 diisiinildd.

Sekiz aylik iken basini tutabildigi, destekli
oturdugu, ancak desteksiz oturamadigi, isitme
kaybi igin isitme cihazi kullandig1 ve implant
takilmas: planlandigi ve konusma terapisi
baslandig, hi¢ nobetinin olmadig1 goriildii. Boy
60 cm, viicut agirligi 5300 gr, bas cevresi 36
cm Ol¢iildl; tlimi dglincd persentilin altinda
bulundu.

Yirmi aylik iken ndébetinin olmadigi, 6zel
egitim aldigi, ekokardiyografinin normal
oldugu, karaciger islev testlerinde yiikseklik ve
malniitrisyon nedeniyle izlendigi goriildii. TSH
yiikseklikleri malniitrisyona baglandi. Santral
hipotroidi ve diisitk doz ACTH testi ile santral
adrenal yetmezlik olmadig1 goriildii. Ure ve
tirik asit yiiksekligi, hiperpotasemi, proteiniiri
nedeniyle degerlendirildi. Karin ultrasonografik
incelemesi normal bulundu.

Boy 64 cm, viicut agirlig1 4300 gr, bas cevresi
36 cm bulundu; tiimi {igiinci persentilin
altindaydi. Son bir yilda boyu 4 cm uzamuisti.
Hic¢ agirlik artisi olmadigr gibi 1 kg vermis
ve bas cevresi hi¢ biliylimemisti. Brakisefali
ve mikroretrognati izlendi. Gozler ¢ok
derin yerlesimli ve bas traksiyonda geriye
diisiiyordu. Tiim ekstremitelerde hipertonisite
bulundu. Mikrosefali, biiyime ve gelisme
geriligi, katarakt,sensorindral isitme kaybi,
derin yerlesimli gozler, blefarofimozis, korpus
kallozum inceligi ile CS/COFS diistiniildi.
Fotosensitivite yoktu. Mikrodizin analizi yapildi
ve normal bulundu.

Sik akciger enfeksiyonu ve malniitrisyon
nedeniyle yapilan yutma degerlendirmesinde oral
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evre iletim siiresinde uzama, yutma refleksinde
gecikme, sivi besinlerde sessiz aspirasyon
izlendi. Kivamli gidalarla aspirasyon izlenmedi,
fakat kalintiya bagli yutma sonrasi aspirasyon
riski yliksek goriildii. Agizdan beslenmeme ve
yutma rehabilitasyonu 6nerildi. Osefagus mide
duodenum grafisinde gastrodsefageal reflii
(GOR) goriildii. Ust gastrointestinal sistem
endoskopik incelemede &sefagus alt ucunda
hiperemi, nazogastrik sondanin temas ettigi
yerlerde hiperemi, duodenum ikinci kisima
gecis yerinde darlik ve iilser gorildii, darlik
nedeniyle ikinci kisma gecilemedi.

Yirmi dort aylik iken yapilan dérdiincii kontrolde
nobetinin olmadigi, 6zel egitim aldigy, tire, tirik
izlemde oldugu goriildii. Nazogastrik sonda
ile beslenen hasta Nissen funduplikasyon ve
gastrostomi Oncesi degerlendirildi. Boy 64
cm, viicut agirlign 4300 gr, bas cevresi 36 cm
bulunduy; tiimii Ggiincii persentilin altinda idi
(Tablo I). Brakisefali, gozler derin yerlesimli,
enoftalmus, mikroftalmi, yiiksek damak, pektus
karinatum, tlim ekstremitelerde hipertonisite
bulundu. Fotosensitivite yoktu.

Otuz iki aylik iken ates genel durum bozuklugu,
pyelonefrit ve sepsis nedeniyle eksitus oldu.
Idrar kiiltiirii ve kan kiiltiiriinde Klebsiella
oxytoca iiredi.

CS klinik tanisi konulan hastaya molekiiler
genetik tani konulabilmesi i¢in hastaya tiim
ekzom dizi analizi yapildi. ERCC6 geninde
c.1821+1G>A homozigot splice site mutasyon
bulundu. Sanger dizilemesi ile mutasyon
dogrulandi. Anne ve baba ayni mutasyon icin
heterozigot saptanarak segregasyon tamamlandi.

Tartisma

CS belirti ve bulgular1 ortak, ancak fenotipik
degiskenligi olan hastaliklar grubudur. Hastalarin

Tablo 1. Yasina gore viicut Olgiileri ve SDS degerleri.

Viicut

Yas (ay) Boy (cm) SDS agirlig (gr) SDS Bas cevresi (cm) SDS
2.5 50.5 -3.0 3900 -2.3 34.5 -4.0
8 60 -4.1 5300 -3.8 36 -6.4
20 64 -5.6 4300 -9.0 36 -8.4
24 64 -6.4 4300 -10.5 36 -8.4

SDS: standart deviasyon sapmasl.
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bliylime ve gelisme geriligi, mikrosefali gibi
temel bulgular1 zaman icerisinde hizla ilerler
ve oturma, yliriime, yutma, kendi kendini
besleyebilme ve konusma gibi kazanilmis
beceriler kaybedilir.? Belirti ve bulgulardaki
degiskenlik hastaligr ii¢ gruba ayirmaya
yeterlidir.> Ancak bu ii¢ grup disinda XP-CS,
eriskin baslangicl tip ve UVSS son zamanlarda
siniflamaya alinmis hastaliklardir.>7

CS1/klasik tip’te prenatal donemde ve dogumda
biiyiime normaldir. Ilk iki yildan sonra gelisim
duraklar. Biiylime geriligi ve kazanilmis norolojik
fonksiyonlarda kayip ile hastalik belirgin hale
gelir. Tlerleyici olarak gérme, isitme, periferik ve
santral sinir sistemi fonksiyonlar1 ciddi olarak
bozulur.67 Fotosensitivite siddetli olabilir, ancak
deri kanserlerine yatkinlik yoktur.” Ortalama
olim yas1 16°dir.>

Spektrumun en agir ucunda bulunan CS2/
erken baslangicli tipteki hastalarda prenatal
dénemde baslayan dogumda var olan biiyiime
geriligi vardir.57 Postnatal néromotor gelisim
basamaklarini kazanim yok veya ¢ok azdir.67
Bu hastalarda ortalama 6liim yasi bes yildir.
CS2 ile COFS/Pena-Shokeir sendromu tip 2
klinik olarak ortiisiir.>7 Konjenital katarakt,
artrogripozis, erken postnatal donemde
eklemlerde ve vertebralarda kontraktiirler
goriilebilir.

Hastamiz sorunsuz bir gebelikten sonra normal
bir dogum agirlig ile dogmustur. Bir bagka ifade
ile prenatal bir etkilenme olmamuistir. Ancak
gebelik izlemlerinde kii¢iik bir bebek oldugu
belirtilmis ve ayrica dogum agirliginin sinirda
normal (3-10. persentil) olmasi, dogum boy
ve bas cevresinin bilinmemesi CS2 acisindan
kusku uyandirmistir. CS1 oldugu kabul
edildiginde 1limli bir gidis olmas: gerekirken,
hastanin postnatal ilk birka¢ ay sonunda
yakinmalar baslamis ve 32 aylik iken 6liimle
sonuglanan hizli ve agir bir hastalik tablosu

GCocuk Saghg ve Hastaliklar Dergisi ® Temmuz - Aralik 2019

ile kaybedilmistir.

Yakinmalarin 3-4 yaslarinda basladigi ve on
yas civarinda klinik bulgularin belirginlestigi,
biiyimesi ve bilissel yeteneklerin CS1’den
(klasik tip) daha az etkilendigi, CS3 (ge¢
baslangicli tip) tanimlanmistir.>” Ortalama
yasam siiresi 30 yildir.> Zihinsel ve nérolojik
etkilenme ¢ok az olabilir veya hi¢ olmayabilir.
Malnutrisyon 6n plandadir.10

XP-CS’de, erken baslangi¢li deri kanserleri,
deri atrofisi, telenjiektazi gibi XP’ye ait deri
bulgular: ile malniitrisyonun eslik ettigi
siddetli boy kisaligi, mikrosefali, serebral ve
serebellar atrofi, ataksi, spastisite, isitme kaybi,
hiporefleksi/arefleksi, zihinsel yetersizlik ve
hipogonadizm gibi CS’ye ait 6zellikler birlikte
bulunur.”!! CS’nin tipik yiiz, iskelet bulgulari
ile santral sinir sistemi demiyelinizasyonu veya
kalsifikasyonu XP-CS alt tipinde goriilmez.?
XP’ye ait yedi komplemantasyon grubundan
herhangi birisi ile goriilebilirken, en sik grup G
(XPG) ve grup D (XPD) ile beraber goriiliir.1!
Bir calismada hastalarin %80.9’u bu iki grupta
saptanmuistir.!!

Bazi hastalarda 40 yaslarinda baslayan ataksi,
demans ve isitme kaybi ile seyreden eriskin
baslangicli tipte zihinsel etkilenme yoktur.*
UVSS ise norolojik disfonksiyonun ve zihinsel
etkilenmenin olmadigi, deri kanseri riski
artmadan fotosensitivite ile karakterizedir.
UVSS1-2-3 olmak iizere ii¢ tip vardir. Sirasiyla
ERCC6, ERCC8 ve UVSSA geninde homozigot
mutasyonlar sonucu goriiliir.6

CS tanust klinik olarak konulabilir. Klasik tani
kriterleri kullanilacagr gibi modifiye kriterlerde
kullanilabilir (Tablo II). Klinik olarak major
kriterlerin tiimi ve mindr kriterlerden ti¢ tanesi
olmalidir.# Hastamizda mikrosefali, postnatal
biiylime ve gelisme geriligi, konjenital katarakt,
sensdrindral isitme kaybi, enoftalmus, kaseksi
ve siddetli boy kisalig: ile klinik olarak tiim

Tablo II. CS igin klasik ve modifiye tam kriterleri.4?

Major kriterler Biiylime geriligi

Gelisme geriligi

Mikrosefali (sadece modifiye tani kriteri)

Minor kriterler

Katarakt/Pigmenter

Enamel

(modifiye) Fotosensitivite retinopati SNIK hipoplazisi Enoftalmi
o . . Kaseksi,
Mindr kriterler Fotosensitivite Katarakt/Pigmenter SNIK _Dis siddetli boy
(klasik) retinopati clirtikleri kisaligt

SNIK: sensérinéral isitme kayb.
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major ve {i¢ mindr kriterin saglanmasi ile
klasik ve modifiye tani kriterlerine gére CS
tanisi konuldu. CS’li hastalarda siklikla goriilen
fotosensitivite yoktu.

Santral sinir sisteminin goriintiilemesinde
kalsifikasyon, beyin atrofisi ve demiyelinizasyon
goriilebilir. Hastamizin beyin MRG’de yetersiz
miyelinizasyon, korpus kallozum inceligi
saptand1. Intrakranial kalsifikasyon yoktu.>

Beslenme c¢ogunlukla CS’li hastalarda
zorluklar igerir. Bunun nedeni ¢ogunlukla
ciddi diizeyde olan GOR’diir. Beslenmenin
diizeltilmesi icin tiip gastrostomi yapilabilir.8
Hastamizda beslenme giicliigii nedeniyle yapilan
endoskopik degerlendirmede GOR saptanmus,
tlip gastroskopi ve reflii cerrahisi planlanmistir.

CS hastalarinda klinik tani konduktan sonra
molekiiler yontemlerle ERCC6 ve ERCC8
genlerindeki mutasyonlara bakilarak klinik tani
dogrulanabilir. Mutasyonlarin %75’ini olusturan
kiiclik intragenik delesyonlar/insersiyonlar,
missense, nonsense, splice site mutasyonlar sekans
analizi ile tespit edilebilir.” Mutasyonlarin
%25’ini olusturan ekzon veya tiim gendeki
delesyon ve duplikasyonlar ise sekans analizi
ile tespit edilemezler.” Bunlar icin multiplex
ligation dependent probe amplification (MLPA)
veya mikrodizin yapilmalidir.” Molekiiler testler
ile klinik taniyr desteklemek i¢in hastamizda
yapilan mikrodizin normal bulunmasi
lizerine yapilan tiim ekzom dizi analizinde
ERCC6 geninde c.1821+1 G>A daha 6nce
bildirilmemis, muhtemel patojenik homozigot
splice site mutasyon saptandi.

Genel bir kural olarak CS’nin agirligi, biiyiime,
motor ve bilissel becerilerin kazanim durumu,
yasam siiresi birbirleri ile iligkilidir. Daha ciddi
etkilenmis hastalar daha kisa boylu, daha az
beceri kazanmis ve daha kisa yasam siiresine
sahip olanlardir. Daha hafif etkilenmis hastalar
ise daha uzun boylu, daha fazla beceri kazanmis
ve daha uzun bir yasam beklentisi olanlardir.
Erken donemde goriilen sensorindral isitme
kaybr hastaligin agir gideceginin belirtisidir.?
CS’li hastalarda ateroskleroz nedeniyle gelisen
hipertansiyon nedeniyle bobrek fonksiyonlari
bozulabilir. Bébrek fonksiyon bozuklugu kotii
prognozla iligkilidir ve hastanin yakin zamanda
kaybedileceginin belirtisidir.8 Ug yasindan &nce
katarakt goriilmesi CS i¢in en 6nemli prognostik
faktorlerdendir ve bu hastalarin yedi yasindan
once kaybedilme olasilig1 yiiksektir.8
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Ayirici tanida biiylime geriligine neden
olan endokrin, metabolik, gastrointestinal
ve kromozom hastaliklari, intrakranial
kalsifikasyona neden olabilen konjenital
enfeksiyonlar (rubella, toksoplazma), Cornelia
de Lange sendromu, Dubowitz sendromu,
Seckel sendromu, fotosensitivite, sa¢ ve deride
incelme belirgin ise kseroderma pigmentosum
ve Bloom sendromu, prematiire yaslanma
sendromlar1 (Hutchinson-Gilford progeria,
Werner, Rothmund-Thompson sendromu),
erken baslangicli pigmenter retinopati varsa
mitokondrial hastaliklar ve peroksizomal
biogenez bozukluklar1 (Zellweger sendromu)
distintilmelidir.” Dogumda mikrosefali,
mikrokornea ve katarakt olan MICRO
sendromu CS2/COFS’a benzeyebilir. Hizli
ilerleyen norodejenerasyonun olmamasi, DNA
NER tamir sisteminin normal olmasi ile
ayrilir.” XP-CS’li hastalarda kirilgan sag ve
tirnaklar olmamasi ile trikotiyodistrofiden ayirt
edilebilir.> Hastamizda fotosensitivite ve sag
bulgusu olmamasi, progresif biiylime ve gelisme
geriligi olmasi, konjenital enfeksiyonlara
yonelik yapilan degerlendirmenin ve metabolik
degerlendirmenin normal olmasi ile ayirici
tanida sayilan hastaliklar diisiintilmemistir.

CS olan hastalarda tedavinin temel amaci
ilerlemenin 6nlenmesi ve olas1 komplikasyonlarin
rehabilite edilmesidir. Gelisme geriligi i¢in 6zel
egitim programlari, yiirliylis anormallikleri
ve ylirimenin devami icin fizik tedavi ve
yardimci araglar, beslenme yetersizligi igin tip
gastrostomi takilmasi, spastisite ve tremor icin
tibbi tedavi, isitme kaybinin tedavisi, katarakt
ve diger gbz komplikasyonlarin tedavisi,
kutanoz fotosensitivite i¢in glines koruyucularin
kullanimi, lens ve retinayi korumak ic¢in
giines gozliikleri kullanilmasi gerekir; eklem
kontraktiirleri icin fizik tedavi, dis clirtiklerini
azaltmak icin dis bakimi yapilmalidir.”

CS tanisi alan bir kiside hastaligin derecesini
belirlemek icin iskelet grafileri ve beyin MRG
cekilmeli, bliyiime ve gelisme degerlendirilmeli,
dis kontrolleri, ERG ile birlikte oftalmolojik
degerlendirme, isitme testi, karaciger ve bobrek
islev testleri, demiyelinizan noropati igin sinir
iletim caligsmalar1 yapilmalidir.” Hastamizda tiim
bu degerlendirilmeler yapilmis ve gerekli takip
ve tedaviler planlanmistir.

Hastamiz, katarakt i¢in erken dénemde
ameliyat edilmistir. Isitme kaybi i¢in isitme
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cihazi takilarak, kohlear implant planlanmis
ve konusma terapisi baslanmistir. Gelisme
geriligi i¢cin fizik tedavi ve Ozel egitim
verilmistir. Malniitrisyon ve beslenme igin
yutma testi ve iist gastrointestinal endoskopisi
yapilarak tibbi tedavi verilmistir. Yakinmalar
diizelmeyince gastrostomi ile birlikte reflii
cerrahisi planlanmis, ancak yapilamadan hasta
kaybedilmistir.

CS otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir.
Hastanin anne ve babasi zorunlu heterozigottur.
Bu kisiler asemptomatiktir. Hastanin
kardeslerinde %25 homozigot etkilenmis, %50
saglikli tasiyici, %25 homozigot saglikli olma
olasiligr vardir.!2 CS1 ve 2 olan hastalarda
gebelik goriilmez, ancak CS3’lii birkag kadinda
fertilite bildirilmistir. Ailede risk altindaki
bireylere de tasiyicilik acisindan test yapilmali,
genetik danisma verilmeli ve gebelik plani
olanlara preimplantasyon genetik tani olasilig
sunulmalidir.”

Hastamizda prenatal ve klasik tiplerin her
ikisine de uyan &zellikleri olmasi, kotii prognoz
belirtisi olan yenidogan déneminde baslayan
isitme kaybi, erken déonemde katarakt ve bobrek
fonksiyon bozuklugunun olmasi, GOR ve
agir malniitrisyon varligi, 32 aylik iken erken
olimiin nedeni olarak diisliniilebilir. Hastamiza
klinik bulgularla tan1 konmus ve molekiiler
genetik tanisi da tim ekzom dizi analizi ile
dogrulanmustir.

CS’li hastalara klinik ve molekiiler genetik tani
konularak olas1 komplikasyonlara kars1 gerekli
izlem ve tedavileri planlanmali ve aileye genetik
danigsma verilmelidir.
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