
ÖZ

 Cornelia de Lange Sendromu (CdLS), mental retardasyon, 
prenatal ve postnatal gelişme geriliği, üst ekstremite ano-
malileri, konjenital kalp anomalileri, gastrointestinal, geni-
toüriner ve oftalmolojik anomaliler ve tipik yüz görünümü 
ile karakterize nadir görülen multisistemik bir bozukluktur. 
Bu olguda, CdLS’nda sık görülen oftalmolojik anomaliler 
ve çok nadir görülen glokom beraberliğini saptayarak sun-
mayı amaçladık. 

Anahtar kelimeler: Cornelia de Lange Sendromu, mental re-
tardasyon, glokom, miyopi, pitozis.

ABSTRACT

 Cornelia de Lange Syndrome (CdLS) is a rarely seen mul-
tisystemic disorder that has characteristic features such as 
mental retardation, prenatal and postnatal growth retarda-
tion, upper-limb abnormalities, congenital cardiac, gastro-
intestinal, genitourinary and ophthalmologic abnormalities 
and characteristic facies. In this case, we aimed to present 
ophthalmologic abnormalities in a patient associated with 
glaucoma that was seen very rarely with CdLS. 

Key Words: Cornelia de Lange Syndrome, mental retardation, 
glaucoma, myopia, ptosis. 
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GİRİŞ
Cornelia de Lange sendromu (CdLS) ya da diğer 

adıyla Brachmann de Lange sendromu ilk kez Corne-
lia de Lange tarafından tanımlamıştır.1 Hastalığın pre-
valansı 0.6-10/100000 arasında değişir ve bir sonraki 
gebelikte tekrarlama riski %2-5 oranındadır.2,3. CdLS, 
nadir görülen multisistemik konjenital bir bozukluktur. 
Etyolojisi tam olarak bilinmemektedir. Çoğunlukla spo-
radik olarak görülür. Dismorfik yüz görünümü, hirşutizm, 
dudak anomalileri, mental retardasyon, büyüme geriliği, 
özefagus fonksiyon bozukluğu, kardiyak, genitoüriner ve 
oftalmolojik anomalilerle karakterize bir sendromdur. Bu 
sendromun genetik mekanizması tam olarak anlaşıla-
mamıştır. Buna neden olarak ailesel olguların az olması 

gösterilmiştir. Mevcut verilere göre genetik geçiş otozo-
mal dominantdır. 3. kromozomun uzun kolundaki genin 
bu sendromdan sorumlu olduğu ileri sürülmüştür.4 Ya-
pılan son çalışmalarda, 5p13 kromozomunda bulunan 
“Nipped B like” (NIPBL) genindeki mutasyonların CdLS’lu 
olguların yaklaşık %50’sinde bulunduğu bildirilmiştir. Bu 
gen, Drosophila melanogaster Nipped-B geninin homo-
loğudur ve mitotik kardeş kromatid kohezyonunun da 
aralarında bulunduğu gelişimsel yolaktaki etkileşimlerle 
ilgilidir.5

Cornelia de Lange sendromlu olguda, nadir görülen 
glokom birlikteliği ve diğer oftalmolojik bulguları literatür 
bilgilerini değerlendirerek anlatmayı amaçladık. 
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OLGU SUNUMU
İki yaşında kız çocuk, gözlerde sulanma, çapaklan-

ma ve ışık hassasiyeti şikayetleri ile ilk kez göz poliklini-
ğine ailesi tarafından getirildi. Öyküsünde, 32 yaşındaki 
annenin 2. gebeliğinden yaşayan 2. çocuk olarak 36. 
gebelik haftasında düşük doğum ağırlıklı (1400 gr) doğ-
duğu ve ebeveynler arasında akraba evliliğinin olmadığı 
öğrenildi.

 Oftalmolojik muayenesinde; epifora, fotofobi, ble-
farit, konjonktivit, lakrimal fonksiyon bozukluğu, bilateral 
ptozis, şaşılık, nistagmus, uzun kirpikler, sinofirizi (orta 
hatta birleşen kalın kaşlar), hipertrikozis ve glokom göz-
lendi (Resim 1). Sikloplejik refraksiyon muayenesinde; 
sağ göz: -2.00 (-6.00α20) , sol göz: -2.25, (-2.00α30) 
olarak saptandı. Kornea çapları 13 mm ve göz içi basıncı 
sağ gözde: 35 mmHg, sol gözde: 29 mmHg olarak öl-
çüldü. Biyomikroskopik muayenesinde; bilateral kornea 
ve lens saydam, iris doğal izlendi. Fundus muayenesin-
de; her iki gözde de optik diskler soluk ve ayrıca peripa-
piller pigment halkası mevcuttu.

Fizik muayenede; atipik yüz görünümü (Resim 2), 
mikrobrakiyosefali, düşük ön saç çizgisi, düşük kulaklar, 
uzun filtrum, dar ve yüksek damak, mikrognati, kısa bo-
yun, sırt cildi ve kulak sayvanında belirgin hipertrikozis, 
çok ince ve aşağı dönük üst dudak, el ayası ve parmak-
lar hipoplastik, bilateral simian çizgisi, üst ekstremitede 
dirsekte hafif kontraktür ve hirşutizm gibi CdLS’nun tipik 
bulguları gözlendi. Kalp ekografisinde konjenital kalp 
hastalıklarının da (VSD, ASD ve TY) olduğu tespit edildi. 
Ayrıca kulak burun boğaz muayenesinde sensoryonöral 
işitme kaybı da saptandı. Pediatri doktorları tarafından, 
bu mevcut fenotipik bulgular değerlendirmeye alınarak 
olgumuzun CdLS ile uyumlu ve nispeten ağır bir formu 
olduğu sonucuna varılıp tanısı konmuştur. CdLS’nda gö-
rülen oftalmolojik bulguların hemen hemen hepsi olgu-
muzda da gözlenmiş olup bu tanıyı desteklemektedir.

TARTIŞMA
Cornelia de Lange Sendromu; prenatal ve postnatal 

gelişme geriliği, prematürite ve birçok anomalilerin eşlik 
ettiği multisistemik bir konjenital bozukluktur.6,7 Oftalmo-
lojik bulgular, olgular arasında farklılık göstermektedir. 
Bu ise NIPBL genindeki mutasyon tipinin oftalmolojik fe-
notipi etkilemesi şeklinde yorumlanmıştır.8 CdLS’nda of-
talmolojik bulgularla ilgili az sayıda çalışma bulunmak-
tadır. Bununla ilgili en kapsamlı çalışmalardan biri Levin 
ve arkadaşlarına2 aittir. Bu çalışmada, CdLS’lu hastalar-
da; sinofirizi ve uzun kirpikler, hipertelorizm, telekantus, 
miyopi, nazolakrimal kanal tıkanıklığı, pitozis, şaşılık, ve 
nistagmusun görüldüğü bir seri yayımlamışlardır. CdLS 
ile ilgili şimdiye kadar ki oftalmolojik bulguların rapor 
edildiği en geniş seriyi ise Wygnanski-Jaffe ve ark.1 ya-
yımlamışlardır ve CdLS’lu olgularda, yukarıda belirtilen 
oftalmolojik bulgulara ek olarak; peripapiller pigment 
halkası ve mikrokorneanın bulunabileceği rapor edilmiş-
tir. 

Olgumuzun oftalmolojik muayene bulguları litera-
türdeki vakalarla korelasyon göstermektedir. Epifora, 
blefarit, kronik konjunktivit, lakrimal fonksiyon bozuklu-
ğu, sinofirizi, uzun ve kıvrık kirpikler, miyopi, peripapiller 
pigment halkası ve pitozis CdLS’lu hastalarda sık görü-
len göz bulgulardır. Horizontal şaşılık, nistagmus, mikro-
kornea, katarakt ve glokom ise daha az sıklıkta görülen 
bulgulardır.1 

Olgumuza, blefarit ve konjonktivit için medikal te-
davi verildi. Nazolakrimal kanal tıkanıklığı için öncelikle 
probing önerildi. Konjenital ptozis tedavisi için cerrahi 
düzeltme önerildi. CdLS’lu hastalarda, refraksiyon ku-
suru olarak en sık miyopi görülmektedir. Olgumuzdaki 
refraksiyon kusurunun tedavisi için gözlük reçetesi yazıl-
dı ve ailesine ambliyopiyi önlemesi için gözlüğün sürekli 
olarak takılması gerektiği bilgisi verildi. 

Cornelia de Lange Sendrom’lu olgumuzda, çok na-
dir görülen oftalmolojik bulgulardan glokom saptandı. 

Resim 1: CdLS’nda görülen oftalmolojik bulguların görünümü (ptozis, 
blefarit, sinofirizi, uzun ve kıvrık kirpikler). 

Resim 2: CdLS’nda atipik yüz görünümü.
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İnfantil glokoma sıklıkla eşlik eden bulanık kornea ve 
megalokornea gözlenmemesine rağmen, göz içi basıncı 
(GİB) yüksek ölçüldü. Ancak kornea her iki gözde de say-
dam izlenirken; fundus muayenesinde optik diskler soluk 
olarak izlendi. Kontrol muayenelerinde de aynı şekilde 
GİB yüksek olarak ölçüldü. Glokom, sonunda körlüğe 
kadar varabilen ilerleyici bir hastalık olduğu için, erken 
tanı konulup tedavisine vakit kaybetmeden başlanması 
gerekmektedir. Olgumuzu yeni başlayan infantil glokom 
olarak değerlendirip cerrahi tedavi önerildi. 

Sonuç olarak, nadir görülmesine rağmen CdLS’lu 
hastalarda rutin oftalmolojik muayene mutlaka yapılma-
lıdır. Sık görülen refraksiyon kusurlarından miyopi aran-
malı ve glokomun da görülebileceği akılda tutularak GİB 
dikkatli bir şekilde ölçülmelidir. Özellikle bu olgularda 
tanı büyük çoğunlukla çocuk yaşlarda konmaktadır. Bu 
yüzden Pediatri doktorları tarafından ailelere çocukları-
nın oftalmolojik muayenelerini mutlaka yaptırmaları hu-
susunda bilgi verilmesi önem arzetmektedir. Böylece ne 
kadar erken dönemde tedaviye başlanırsa o kadar iyi 
sonuçlar elde edilmiş olur. Ayrıca CdLS’nun tekrarlama 
riskinden dolayı, prenatal tanı konulabildiği için ailelere 
mutlaka genetik danışma verilmelidir. 
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