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Cornelia de Lange
Sendromu



Cornelia de Lange Sendromu
Nedir?

1 Cornelia de lange sendromu (CdLS), buylume ve
biligsel gerilik ile karakterize genetik olarak
heterojen, baskin bir gok sistemli gelisimsel
bozukluktur st ekstremite anormalliklert;
gastroozofageal disfonksiyon,; dlyafragma
kardiyak, okuler, palatal ve genitouriner
anomaliler; hlrsutlzm ve karakteristik
kraniyofasiyal ('jzellikler.yUz bulgulari, yuksek
kemerli kasl sinofrileri, maksillerin karakteristik bir
cikintisi olan ince dudaklari, uzun ve purtizsuz
fitmu, karing burun delikli kiicuk burun, uzun
k|rp|kler dusuk ayarlanmig ve posterior acili
kulaklar ve mikrognati icerir.




Cornelia de Lange Sendromu
Nedir?

1 Cornelia de Lang j
Sendromunun ilk
vakasi 1916'da
Wilfred Robert
Brockmann tarafindan
belgelenmistir.




1 1933 yilinda Hollandali cocuk doktoru
Cornelia Catherina de Lange tarafindan
Ikincisi olan ve eskiden Brockmann-de
Lange Sendromu olarak bilinen ve ayni
zamanda Amsterdam Dwarfism ya da
Bushy Sendromu olarak bilinen bir genetik
bozukluktur.
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Genetik Mutasyon

la de Lange Sendromu, dogumdan once
Klanan bir genetik bozukluktir.

la de Lange Sendromu icin kalitsal bir ozellik ve

spesifik genlerdeki mutasyon dusunulmektedir.

Genetik kalitimi isaret eden vakalarin cogunda aile
oykusunde bu hastaliga rastlanmaz.

Insanlarda yeni bir genetik mutasyona neden oldugu
dusunulmustur.
1 Vakalarin% 30'unda spesifik neden bilinmemektedir.

Uzmanlar, ¢cok hafif vakalarin teshis edilmediginden
suphelenmesine ragmen, Cornelia de Lange
Sendromu 10.000-30.000 canli dogumda 1'inde
gorulmektedir.



CdLS'nin Genel Belirtileri

1 Cornelia de Lange Sendromundan
kaynaklanan ve hafiften agira dogru
degisebilen; kol, eller ve parmak
kemiklerindeki anormallikleri icerir.

1 YUzdeki ozellikler genellikle ortada gorulen
kemerli kaslar, anormal derecede kirpikler,
disler birbirinden uzak mesafeler ve alcak
ayarlanmis kulaklar tarafindan bozulabilir.



1 Diger bulgular asiri vucut tuyleri, kucuk
basliklar, isitme ve sindirim problemleri ve
yarik damaktir.

1 Davranissal sorunlar, bazen otizm
spektrumundaki insanlarda gosterilen
davraniglara benzer.



Cornelia de Lange Davranis
Uzerine Etkileri

1 Cornelia de Lange Sendromlu bircok
insan, davranis sorunlari belirtisi
gostermez.

1 Ancak bazen siddetli olablilir ve kendine
zarar verme, kendini uyarma, uyari
kaldirildiktan sonra da devam eden her
gln uyarana guclu tepki dahil olabilir.



1 Aciya duyarlilik yoksunlugu ya da
kendisine duyarlilik artisi, her ikisi de
temel norolojik sorunlari isaret eder.

1 Hiperaktivite ve kisa bir dikkat suresi
siklikla bulunur ve bakicilar yeme, uyku ve
duygusal tepki icin disritmik veya dlizensiz
kaliplara dikkat cekerler.



1 Gunluk yasam aktiviteleri, davranissal
sorunlarda deneyimli cocuk hekimi
tarafindan ele alinabilmesine ragmen
Israrcl konularin duyu butunleme ve
davranis psikolojisi uzmani tarafindan ele
alinmasi gerekir.

1 Davranis problemleri profesyonel ve uzun
sureli davranis uzmanin tarafindan takip
gerektirir.



DIS

1 Kucuk disler ve disler, CdLS'li insanlarda
kucuk capli cene gelisimi ile sonuclanabilir.
Dis hijyeni problemli olabilir ve
gastroozofageal refliyle agizda sindirim
asitlerinin varligi disleri gurutur. Erken
dishekimligi yeniden degerleme ve tedaviye
devam etme ve onleyici stratejiler cogu
sorunun ustesinden gelmeye yardimci
olabilir. Yarik damaklar CdLS vakalarinda
yaygindir ve bunlar kulak kanalinda ve

nukseden kulak enfeksiyonlarinda sorunlara
neden olabilir.



1 Yarik damaklar dogumdan kisa bir sure
sonra tamir edilirse, baska turlu ortaya
clkmis olabilecek yemek ve konusma
problemleri 6nlenebllir. Bununla birlikte,
isitme kaybi hafif ila derin arasinda
degiseblilir ve fazla mesai degisebilir. Dar
kulak kanallari ve hasta davranislarindan
dolayl kapsamli bir incelemede zorluklar,
herhangi bir isitme uzmanina meydan
okumaktadir.



GORME

1 CdLS olgularinda sasilik, Nistagmus,
siddetli miyopi ve Ptozis veya g0z
sarkmasi tumuyle gozlenmistir. Bir
optometristin erken degerlendirmesi,
hastanin optik kusuruna gore duzeltici
eylem uygulamanin ilk adimidir. CdLS'li
bazi cocuklarin normal bakis davranisiari
gostermedigi de belirtiimelidir.



Kardiyoloji

1 Arastirmalar, Cornelia de Lange Sendromiu
cocuklarin% 20-30'unda konjenital kalp
defekti olustugunu gosteriyor. Sever sartlari
dogumda kolayca teshis edilir; Diger daha az
ciddi konularin tespit edilmesi daha zordur.
Tum CdLS bebeklerinin bir cocuk
kardiyologuna erken sevk edilmesi siddetle
tavsiye edilir. Dogustan kalp hastaligi,
buyume sorunlarinda ve yetersizlikte bir
faktor olabilir.



Konusma ve dil

1 Cornelia de Lange hastalarinin yalnizca
kucuk bir yuzdesi konusmada zorluk
cekmiyor. Bircogunun, konusma hatalari,
ses ikameleri veya bozuk unsuz kullanimi
gibi konularda konusma apraksisi de
olabilir. Erken mudahale ve konusma
terapisi bircok durumda onemli derecede
lyllesme saglayabilir.



Ergenlik

1 Ergenlik baslangici, fiziksel, duygusal ve
davranigsal olarak tipik bireylerle aynidir,
ancak ruh hali degisiklikleri ve diger
davranis sorunlari daha alevilenebillir.
Bakicilar ayrica siklikla istenmeyen
gebeliklerin 6nlenmesine yonelik
yontemleri de dusunmek zorundadirlar.



Beslenme

1 Cornelia de Lange Sendromlu hastalar,
sicakliga, tada, dokuya, gidalarin alindig!
cevreye duyarli olabilirler ve gerektiginde
besleyiciler de dahil olmak Uzere mevcut
kisiler tarafindan duyarl olabilirler. Istah,
daha once belirtilen sindirim sistemi
yakinmalari ve kusma ve gaz distansiyonu
gibi diger gastrik problemlerden
etkilenebilir.



Gelismeler Becerileri

1 Erken mudahale ve uygun uyarilarin
uygulanmasi, CdLS'li kisilerin gelisiminde
onemli bir rol oynayabilir. CdLS hastalari
icin ortalama 1Q skoru 53 yapilan
arastirmadan elde edildi. 53 orta derecede
zeka geriligine isaret eden aralikta.
Bununla birlikte, bilgisayar kullanimi ve
dokunsal uyariima yoluyla gorsel-uzamsal
bellek gibi gug alanlarina oynamak etkin
bir kalkinma stratejisi oldugunu kanitladi.



Egitim

1 Eqgitim, tibben ilgili konularin yani sira onemili bir
rol oynamaktadir ve bir gok sorunu asmada hayati
oneme sahiptir. Egitim planlari, ogretimin bireye
ozgu olabilecegi dikkatli egitim yerlesimi, CdLS'li
hastalarin fiziki kisitlamalarini ve konularini en aza
indirgemelerine ve potansiyellerini gelistirmelerine
yardimci olmak i¢cin konusma ve meslek
terapistleri, fizik tedavi uzmanlari, fizik tedavi
uzmanlari, ogretmen hekimler ve doktorlar
arasindaki disiplinler arasi bir yaklagim
gerekmektedir. Tabii ebeveynler ve bakicilar.



Yasam Beklentisi

1 CdlIs hastalarinda yasam beklentisi
1 - Doktorlari

1 - Genetik danismanlik

1 - Ozel egitim(davranis bozuklugu)

1 - |letisim ve konusmal(isaret dili gibi farkl
araclarla iletisim)

1 - Cocuk gelisim(oz bakim)



Tedavi Secenekleri

1 Tani konulduktan sonra, uzman
sendromun vucuttaki etkisini ogrenmek
icin testler yapmalidir.

1 Kalp etkilendi mi?
1 Bagirsak tikanikhgi var mi?
1 Solunum yetmezligi tehdidi var mi?

1 Yeme ve icme parametrelerinin
anlasiimasi.



1 Bazi hastalar ekstremitelerdeki kusurlari
duzeltmek icin cerrahi girisimlerden
gecebillir.

1 [sitme kaybi, ndbet, bagirsak tikanikligu,

kalp anormallikleri ve isitme kaybl i¢in
uygun tedaviyi saglayacaktir.



1 Ebeveynler ve diger aile uyeleri, CdLS'li bir
cocugun yasam kalitesini ve yasam
beklentilerini iyilestirmek icin onerilen
tedavinin uygulayacagindan emin olabillir.

1 Duysal-Motor Butunlesme terapisi

1 Ozel egitim

1 Dil-Konusma Terapisinde Ozelteknikler
uygulanmalidir.
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