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Medicine, izmir, Turkey). Adams-Oliver syndrome: a case report. Cocuk Saglig
ve Hastaliklar1 Dergisi 2004; 47: 123-127.

Adams-Oliver syndrome is characterized by scalp defects with terminal
transverse limb anomalies. Most reports on this syndrome demonstrate
autosomal dominant pedigrees. Cutis marmorata telangiectasia congenita
accompanies the syndrome in many cases. The condition exhibits a remarkable
degree of variability, presenting as hemorrhagic cranial defects and/or extremity
amputations or as a very mild expression. In the differential diagnosis, aplasia
cutis congenita and terminal transverse extremity defects should also be
investigated. Early embryonic vascular disruption appears to be the underlying
pathogenetic mechanism. In this paper a case with bilateral hand and feet distal
phalangeal and nail hypoplasia with occipital scalp defect is presented. The
propositus was the product of her 27-year-old mother’s first pregnancy. She
was born at the 34th week of gestation. The child weighed 1600 g at birth
and she was noted to have characteristic findings of Adams-Oliver syndrome
with distal phalanx and nail hypoplasia of her hand and feet and with occipital
scalp defect. Since it is a rare case in our literature, the detailed case and
literature data are presented.
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OZET: Adams-Oliver sendromunda, sacli deri ve siklikla altindaki kemik dokuda
defekt ile ekstremitelerde genellikle dijital bozukluklar goriilmektedir.
Literatiirde tanimlanan vakalarin ¢ogunlugunda otozomal dominant gegis
goriilmiistiir. Kutis marmorata telenjiektatika konjenita siklikla sendroma eslik
eder. Hastalik, letal hemorajik kraniyal defektler ve/veya siddetli ekstremite
malformasyonlarindan, ¢ok hafif bulgularin goriildiigii vakalara kadar ¢ok degisik
ve genis bir yelpazede ekspresyon gosterebilir. Ayiric1 tanida, aplasia kutis
konjenita ve terminal transvers ekstremite defektlerine dikkat edilmelidir. Erken
ve kritik donemde embriyolojik kan akimi bozulmasinin etiyolojik neden
olabilecegi diisiiniilmektedir. Ailesinde benzer vaka bulunmayan, esi ile
akrabalig1 olmayan, 27 yasindaki annenin birinci gebeliginden 34. gebelik
haftasinda, sezaryen ile 1600 gr olarak dogan kiz bebekte, bilateral el ve ayak
parmaklarinin distal falankslarinin ve tirnaklarinin hipoplazik olmasi, sagh
deride oksipital bolgede defektin bulunmasi nedeniyle Adams-Oliver sendromu
diisiiniildii ve iilkemiz literatiiriinde az rastlandigindan ayrintili incelenen vaka
ve literatiir bilgileri sunuldu.

Anahtar kelimeler: Adams-Oliver sendromu, sapli deri defekti, ekstremite
malformasyonlari.

flk kez 1945 yilinda Adams ve Oliver! {ic kusagi  6zelligi, alttaki kemik dokuyu da icerecek
kapsayan bir ailede, sa¢li deri defekti ve terminal ~ sekilde agir malformasyonlarla birlikte olabilen
ekstremite malformasyonlar1 bulunan sekiz vaka  sagli deri defektleri ve bir ekstremitenin
tanimlamislardir. Adams-Oliver adi ile yokluguna dek ilerleyebilen distal tip ekstremite
tanimlanan bu sendromun iki ana fenotipik  defektleridir!-2. Sendromla birlikte izlenen diger
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anomalilerin &zellikleri ve klinik goriiniimdeki
genis ve farkli dagilim bazen tanida giigliiklere
yol acabilmektedir?->.

Deri bulgusu ve iki ana fenotipik 6zelligin
varligl ile, sik goriilmeyen Adams-Oliver
sendromu tanisi alan hastamizi sunarken,
tilkemiz literatiiriinde seyrek rastlanan antiteyi,
son bilgilerle gézden gecirmeyi ve ayirici tanida
diisiiniilmesi gereken hastaliklar1 hatirlatmayi
amagladik.

Vaka Takdimi

Aralarinda akrabalik bulunmayan, son ii¢ ayda
diisiik tehdidi nedeniyle ritodrin kullanimi
disinda, gebeligi normal gecen, saglikli 27
yasindaki anne ve 27 yasindaki babanin birinci
cocugu olarak 34. gebelik haftasinda, Apgar
skorlar1 8 ve 10 olarak, sezaryen ile dogan; viicut
agirligr 1600 gr (10-25. persentil), boyu 41 cm
(10-25. persentil) ve bas cevresi 29 cm (10.
persentil) olan kiz bebegin fizik muayenesinde;
oksipital bélgede 2.5 x 3 cm boyutlarinda sagli
deri defekti (Sekil 1), bilateral el ve ayaklarda
parmak ve tirnak hipoplazisi (Sekil 2 ve 3) ve
sag hipokondriuma uyan bdlgede 2 x 3 cm
boyutlarinda atrofik deri goriinimi (Sekil 4)
saptandi. Diger sistem bulgular gebelik yas: ile
uyumlu ve normal olarak degerlendirildi.
Cekilen direkt kraniografide sagh deri defektine
uyan bélgede kemik defekti, ekstremite
grafilerinde ise bilateral el ve ayak parmak-
larinda distal falanks yoklugu izlendi (Sekil 5
ve 6).

Abdominal ve kranial ultrasonografi ile eko-
kardiografisi normaldi. Kromozom analizi,
46,XX idi. Ailelerinde benzer antite ya da farkli
anomalili vaka bulunmayan anne ve babanin

=~

Sekil 1. Oksipital bolgedeki sagli deri defekti.
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Sekil 4. Sag hipokondriumdaki atrofik deri goriiniimii.

fizik muayene ve distal ekstremite grafileri
normal olarak degerlendirildi. Rutin prematiire
bakimi disinda sagli deri defekti olan bolgeye
yerel pansuman uygulandi. Yeterli agirlik artist
saglanan bebek izlenmek iizere taburcu edildi.

Tartisma

Hastamizin iki major tami kriteri ile tipik bir
Adams-Oliver sendromu oldugu diisiiniildd.
Sagli deri ve/veya altindaki kemik doku ile
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Sekil 5. Ellerdeki distal falanks yoklugu
(sag 3, 4; sol 2, 3, 4. parmaklarda).

Sekil 6. Ayaklardaki distal falanks yoklugu
(3, 4, 5. parmaklarda).

terminal ekstremite defektlerinden olusan bu iki
kriteri tasiyan vakalar aslinda Adams ve
Oliver’den ¢ok 6nce 1910 ve 1938 yillarinda
sporadik olarak tanimlanmislardir. O yillarda
etiyolojinin amniotik band oldugu diisiiniilmiis
ve ilk ailevi vaka 1945’te bildirilmistirl:2.

Sacli deri defekti siklikla en erken gozlenen ve
en 6nemli fizik bulgudur. Lezyon aplasia kutis
konjenitaya ¢ok benzemekle birlikte etiyoloji-
lerinin farkli oldugu belirtilmektedir®. Siklikla
vertekste gozlenen lezyonu boyutlar1 0.5 cm’den
10 cm’ye, siddeti ise kiigiik atrofik bir deri
alanindan, duraya kadar ilerleyebilen kafatasi
defektlerine kadar degisebilmektedir?6-8. Letal
hemorajik kranial defektler ve akrani vakalari
da bildirilmistir®-!1. Hasta ve tasiyict oldugu
diistiniilen tiim vakalarin incelendigi, 1991
yilinda yayinlanan arastirmada toplam 81
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vakanin %75’inde sac¢hi deri ve/veya kranium
defekti oldugu goriilmistiir2. Ayn: yayinda
vakalarin normal beyin morfolojisi ve izlemde
normal zeka ve gelisime sahip olduklar:
belirtilmistir. Ancak daha sonraki yillarda, agir
mental ve psikomotor retardasyonu, korpus
kallosum agenezisi, diisiik zeka diizeyi, agir
norolojik defisiti ve intrakranial kalsifikasyonu
olan vakalar da bildirilmistir>-12-14, Bizim
vakamizda oksipital bolgede geniscge bir alanda
kemik doku ile birlikte sag¢li deri defekti
saptanmis, ancak kranial ultrasonografide baska
bir anomaliye rastlanmamuistir.

Ekstremite defektleri sendromun en sik
gozlenen fenotipik &zelligidir ve toplam 81
vakanin %85’inde gozlenmistir2. Genellikle
asimetrik olup bir el veya ayag: tutarken diger
ekstremiteler etkilenmeden kalabilmektedir.
Sybert!> 1985’de ekstremite defektlerini
hipoplastik tirnaktan, kutandz sindaktili, kemik
sindaktilisi, transvers rediiksiyon defektleri,
oligodaktili, ektrodaktili, polidaktili ve
brakidaktiliye kadar oldukea genis bir yelpazede
tanimlamistir. Toriello ve arkadaslari® ise
1988’de yayinladiklar literatiir derlemesinde
toplam 72 vakanin 61’inde ekstremite defektleri
bulundugunu, bunlarin 51’inde ayak, 41’inde
ellerin etkilendigini, ¢ogunlugunda, bizim
hastamizda da oldugu gibi distal falanks
yoklugu ve brakidaktili gézlendigini bildirmis-
lerdir. Sonug olarak ekstremite defektleri Adams
ve Oliver’in ilk tanimladig1 vakada oldugu gibi
bir ekstremitenin tam yoklugundan, tek bir
parmakta hafif kisalik ya da tirnak hipoplazisine
kadar degisen siddette gozlenebilmektedir?3.

Sendromla birlikte gézlenen anomalilerden en
sik olani deri defektleridir ve ¢ogunlukla da
kutis marmoratus seklinde kendini gostermek-
tedir. Digerleri; hemanjiom, dilate ve tortidz
skalp venleri, gévde ve ekstremitelerde aplasia
kutis konjenita, ince hiperpigmente ya da {ilsere
deri goriiniimi olarak sayilabilmektedir?3.
Bizim vakamizda ise sik gozlenen deri defektleri
bulunmamakla birlikte, literatiirde bir vakada
abdominal deride iilserasyon, {i¢ vakada ise ince
hiperpigmente deri olarak bildirilen bu
bulgulara karsilik gelebilecek karin derisinde
atrofik bir alan izlenmistir®.10,

En sik tani karmasasi yaratan durum, Adams-
Oliver sendromlu vakalarda bildirilen kutis
marmoratus telenjiektatika konjenita (CMTC)
birlikteligidir34°.16. CMTC siklikla kizlarda
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gbzlenen seyrek ve benign bir konjenital
kutandz vaskiiler anomalidir ve Adams-Oliver
sendromunun énemli bulgularindan olan
belirgin ve tortioz sagli venleri, sindaktili ile
birlikte hipoplazik ayak parmaklar1 ve daha pek
¢ok anomalinin bildirildigi bir yayinda, bu iki
antitenin birbirine ¢ok benzedigi ve hatta ayni
antitenin degisik ekspresyonlar: olabilecegi
belirtilmistir3.

Der Kaloustian ve arkadaslari!'’, 1991 yilinda
Poland ve Adams Oliver sendromlu bireylerin
bulundugu bir aile bildirdiler ve tek bir
dominant mutant genin neden oldugu vaskiiler
zedelenmeye bagli olabilecegini, bu zedelen-
menin ¢ok farkli fenotiplere yol agabilecegi
fikrini 6ne siirdiiler.

Diger ayirici tanilar arasinda sagh deri defekti
ve postaksiyal polidaktili sendromu, trizomi 13,
sagli deri defekti ve split-hand defekt sendromu,
amniotik band sekansi ve epidermolisis biillosa
distrofika tip Bart sayilmaktadir!8. Ayrica basit
aplasia kutis konjenita Johanson Blizzard
sendromu, Wolf Hirschhorn sendromu da ayrici
tanida mutlaka diistiniilmelidir?1920, Annenin
gebelikte kullandig1 metimazol gibi ilaglarin
bebekte sag¢li deri defektine yol acabilecegi
bilindiginden ayrintili sorgulanmasi unutul-
mamalidir?,22, Hastamiz diger klinik bulgularin
olmayis1 ve normal karyotip ile bu bozukluk-
lardan rahatca ayrilabilmektedir.

Adams-Oliver sendromunun patofizyolojisi tam
olarak bilinmemektedir. Sybert patogenezde
travma, amniotik band ve uterin kompresyon-
larin varligini 6ne siirerken, Torielli ve
arkadaslari® CMTC ile birlikte bu sendromun
vaskiiler bozukluklara bagli olarak gelistigini
kabul etmektedir323-26. En son goriis; kutis
marmorato, dilate-tortidéz skalp venlerinin
siklikla eslik etmesi ve kranial verteks ve
ekstremiteler gibi “watershed” bolgelerde
defektlerin gbzlenmesi nedeniyle, sendroma
erken ve kritik dénemdeki embriyolojik kan
akiminin bozulmasinin yol a¢tig1 seklindedir?.

Sendromun kalitimi, ilk tanimlandig: ailede
otozomal dominant olarak tanimlanmistir. Daha
sonra Kusterw ve arkadaslari!® azalmis
penetransli otozomal dominant kalitimi bazi
ailelerin soyagaglarini inceleyerek tanimlamis-
lardir. Koiffmann ve arkadaslar1l® ise kendi hasta
serilerinde otozomol resesif kalitimi goster-
melerinden sonra bunu destekleyen baska
vakalar da yayinlanmistir?7-30. Bunlarin disinda
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vakalarin ¢ogu sporadik olarak bildirilmis ve
genellikle yeni mutasyon olarak kabul edilmistir.
Ancak genin penetrans gostermedigi bazi
durumlarda sporadik oldugu diisiiniilen
vakalarin tasiyici olma olasig1 da vardir?.
Prenatal tani i¢in Oncelikle saglikli goriinen
anne ve babalarin tasiyici olabileceginin
diistintilmesi, etkilenmis bir ¢ocugu olan ailede
sonraki ¢ocuk i¢in gebeligin erken dénemlerinde
dikkatli ve seri ultrasonografik incelemelerin
yapilmasi 6nerilmektedir!8. Vakamizda anne ve
baba arasinda akrabalik olmadig: gibi, aile
Oykiisiinde de sendroma ait herhangi bir
fenotipik o6zellige rastlanmamistir. Adams-
Oliver sendromunda kiiciik ve hafif sacli deri
defektlerinin tedavisine gerek olmadig, biraz
daha biiyiik lezyonlarda lokal temizlik ve
antibiotikli pomadlarla pansuman yapilmasi,
genis ve duranin etkilendigi durumlarda greft
operasyonlarina gereksinim olabilecegi belir-
tilmektedir?. Bizim vakamizda yerel bakim
uygulanmis ve izlemde greft uygulamasina karar
verilmistir. En 6nemli komplikasyonlar acik
lezyonlardan sepsis ve/veya menenjit gelisimi
ve vaskiiler lezyonlardan fatal olabilen kanama-
lardir®.10.31, Sik gériinmeyen Adams-Oliver
sendromu tanisi alan vakamiz iilkemiz lite-
ratiirinde seyrek rastlandigindan, ayrintili
olarak incelenen bulgular1 ve literatiir bilgileri
ile sunularak hatirlatilmistir.
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