
erebro-kosto-mandibular sendromu (SKMS), ilk olarak 1966 yılında
tanımlanmış mikrognati ve kosta defektleri ile karakterize prenatal
büyüme defektidir.¹

Sendromun karakteristik özellikleri mikrognati, kosta deformiteleri;
özellikle arka kosta açılanma defektleri ve serebral gelişimsel geriliktir.
Yarık damak ve dilde pitoz sıklıkla eşlik eder ve yenidoğan döneminde baş-
layan solunum sıkıntısına katkıda bulunur. Prenatal ve postnatal gelişme
geriliği sıklıkla görülür.² Beslenme ve konuşma problemleri, mental retar-
dasyon sık görülürken, ileti tipi işitme kaybı hastaların yaklaşık %10’unda
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Serebro-Kosto-Mandibular Sendromu

ÖÖZZEETT  Dört ay lık er kek has ta ne fes al ma da güç lük ve ök sü rük şikâyet le ri ile has ta ne mi ze getirildi.
Fi zik mu a ye ne sin de ki mik rog na ti, ret rog na ti, yük sek da mak, dü şük ku lak, hi per te lo rizm, pek tus
eks ka va tum gi bi kon je ni tal ano ma li ler ve ak ci ğer gra fi sin de ki kos ta de fekt le riy le se reb ro-kos to-
man di bu lar sen dro mu ta nı sı ko nul du. Se reb ro-kos to-man di bu lar sen dro mu mik rog na ti, kos ta de -
fek ti ve ge liş me ge ri li ği ile ka rak te ri ze na dir gö rü len bir sen drom dur. Kos ta de for mi te le ri kos ta nın
tam age ne zi sin den psö do ar tro za ka dar de ği şen se vi ye ler de gö rü le bi lir. So lu num yet mez li ği ne bağ -
lı ölüm ha ya tın ilk gün le ri ya da ay la rın da sık gö rü lür. Kos ta de for mi te le ri nin ağır lı ğı za man la dü -
zel me gös te re bi le ce ğin den, er ken teş his, acil cer ra hi ve me di kal mü da ha le ha yat kur ta rı cı dır.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Kon je ni tal; disp ne; mik rog na tizm; ret rog na tizm; ka bur ga lar

AABBSS  TTRRAACCTT  A 4-month-old boy with dif fi culty in bre at hing, co ug hing is ad mit ted to hos pi tal. Rib
de for mi ti es se en in chest ra di og raphy com bi ned with the con ge ni tal ano ma li es such as mic rog nat -
hi a, ret rog nat hi a, hyper te lo rism, low-set ears, pec tus ex ca va tum in physi cal exa mi na ti on le ad to
the di ag no sis of ce reb ro-cos to-man di bu lar syndro me. Ce reb ro-cos to-man di bu lar syndro me is a ra -
re con ge ni tal syndro me cha rac te ri zed by mic rog nat hi a, pos te ri or rib-gap de fects and de ve lop men -
tal de lay. Rib de for mi ti es ran ge from comp le te ab sen ce of rib os si fi ca ti on, pos te ri or rib-gap de fects
to pse u do art hro sis. De ath du e to se ve re res pi ra tory fa i lu re in the first days or months of li fe is usu -
al. So upon di ag no sis, prompt me di cal and sur gi cal tre at ment can be li fe-sa ving as the spon ta ne o -
us re duc ti on in the ex ten si on of rib de fects can oc cur by ti me.

KKeeyy  WWoorrddss::  Con ge ni tal; dyspne a; mic rog nat hism; ret rog nat hism; ribs
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görülmektedir. Kıkırdak ve kemik anomalileri
kalça, dirsek ya da trakeada da olabilir. Ventriküler
septal defekt, polikistik böbrek, meningosel gibi
başka konjenital anomalilerin görülme sıklığı
SKMS’da artmıştır.³

Bu yazıda solunum sıkıntısı ile başvuran 4
aylık SKMS olgusu sunulmuştur.

OLGU SUNUMU
Dört aylık erkek hasta öksürük, nefes almakta zor-
luk ve doğumdan beri devam eden hırıltı şikâyet-
leriyle hastanemiz acil polikliniğine getirildi. 

Aralarında akrabalık bulunmayan anne ve ba-
badan, sorunsuz gebelikten sonra zamanında 3000
g olarak doğan hastanın daha önce 2 kez pnömoni
tanısı ile hastaneye yatırılarak tedavi edildiği ve sa-
yısız defalar da ayaktan bronkodilatör tedavisi al-
dığı öğrenildi. Gebelik süresince ilaç kullanımı,
teratojen maruziyeti saptanmadı. Annenin bir kez
düşük yapma hikâyesi mevcut idi. Solunum şikâ-
yetleri nedeniyle başvurdukları çocuk göğüs hasta-
lıkları tarafından yapılan bronkoskopide
laringomalazi, trakeomalazi ve bilateral bronko-
malazi saptanmıştı.

Yapılan fizik muayenesinde taşipne, taşikardi,
subkostal retraksiyonlar, hipotoni haricinde, mik-
rognati, retrognati, yüksek damak, düşük kulak, hi-
pertelorizm, pektus ekskavatum göze çarpan
konjenital anomalilerdi (Resim 1, 2). Çekilen akci-
ğer grafisinde kosta açılanma defekti, kosta kalınlı-

ğında asimetri, şekil bozuklukları ve solda 3. kot
agenezisi saptandı (Resim 3). Hastanemize yatışın-
daki tam kan sayımı, biyokimya tetkikleri, C-reak-
tif protein değeri yaşına göre normal sınırlarda, kan
gazı değerlerinden pH 7.36, pCO2 46.6 mmHg, pO2
61.8 mmHg, HCO3 26’ydı. Genetik konsültasyo-
nunda yapılan kromozom analizi normal erkek; 46,
XY bulundu. Kranial ve batın ultrasonografileri,
metabolik hastalık taramasında TANDEM mass
spektrometre ve otoakustik emisyon normal olarak
saptandı. Fizik muayenedeki konjenital anomaliler
ve akciğer grafisindeki bulgular ile hastaya SKMS
tanısı konuldu.

Aileye sendromun seyri hakkında bilgi verildi,
ilerideki gebeliklerde risk ve erken prenatal tanı-
nın önemi anlatıldı. Hastamız halen ayaktan göğüs
hastalıkları polikliniğinden takip edilmektedir. Bu
olgunun sunulması, resimlerin çekilmesi için aile-
den bilgilendirilmiş olur alınmıştır.

TARTIŞMA

SKMS’nin nedeni bilinmemektedir. Etiyolojisinde
etkili olduğu söylenen genler miyojenik faktör 5
(MYF5), “goosecoid homeobox (GSC)” ve “runt-re-
lated” transkripsiyon faktör 2 (RUNX2) genleridir.
İleri düzey moleküler çalışmalar nedeni ortaya çı-
karmak için gereklidir.4 Ulaşabildiğimiz kadarıyla
60’ın üzerinde SKMS olgu bildirimi vardır ve bun-
ların da yaklaşık yarısı ailevi olgulardır.5 Olguların
çoğu sporadik olmasına rağmen literatürde otozo-
mal resesif geçişli ve otozomal dominant kalıtımla
babadan oğula geçen olgular bildirilmiştir.6 Bizim
olgumuzda anne ve baba anamnez alınarak ve ak-
ciğer grafisi çekilerek taranmıştır, fakat fiziksel ve
radyolojik olarak SKMS ile uyumlu bulguya rast-
lanmamıştır.

Prenatal tanı seri ultrasonografi takipleri 
ile konulabilir: Onbirinci haftada artmış fetal nukal
translusensi, 12. haftada mikrognati ve 18. haftada
kaburga oluşumunun gösterilememesi ile teşhis
mümkündür.7 Hastaların çoğu hayatın ilk aylarında
solunum sıkıntısı ile hayatlarını kaybetmektedir.
Seri halinde akciğer grafi takiplerinde kosta de-
fektlerinin kademeli olarak azaldığı gösterildiğin-
den, tanı konulduktan sonra verilen destek tedavisi

Rabia Gönül SEZER ve ark. SEREBRO-KOSTO-MANDİBULAR SENDROMU

Turkiye Klinikleri J Pediatr 2011;20(3)262

RESİM 1: Hastamızın genel görünümü.



çok önemlidir.8 Literatürde bildirilen en uzun
yaşam süreleri ulaşabildiğimiz kadarıyla 12 ve 36
yaş arası olgu sunan bir seridendir.9

SKMS nadir görülen bir dispne sebebidir. Mik-
rognati, dilde pitoz ve kosta defekti kombinasyon-

ları SKMS’nin hayatı tehdit edici unsurlarını oluş-
turur. Hızlı ve yerinde yapılan cerrahi ve medikal
tedaviler hayat kurtarıcıdır. Erken tanı, tedavi ve
multidisipliner takip ile hastaların yaşam süresi ve
kalitesi arttırılabilmektedir.
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KAYNAKLAR

RESİM 2: Yüzdeki konjenital anomaliler: mikrognati, retrognati ve düşük
kulak.

RESİM 3: Akciğer grafisindeki kosta defektleri.


