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ELLIS VAN CREVELD SENDROMU

Ellis Van Creveld Sendromu (kondroektodermal displazi),
1940 yilinda pediatrist Richard WB Ellis ve Simon Von
Creveld tarafindan tanimlanan otozomal resesif gecen,
kromozom 4p16 da bulunan genetik bir kusur nedeniyle
ortaya ¢ikan ve nadir gorulen bir sendromdur (1). Bu nadir
gorllen sendromda ellerde olan postaksiyal polidaktili,
distal ekstremite kisaligi ile gortlebilen clcelik, konjenital
kalp hastaliklari, displastik tirnak ve dis yapisi tanisal kri-
terler olarak tanimlanir (2).

Hastaligin karakteristik tetradini EVC (Ellis Van Creveld)
geninde olusan bir mutasyon olusturur. Bunlar oranti-
siz cucelik, bilateral postaksiyal polidaktili, ektodermal
displazi ve konjenital kalp malformasyonlaridir (1).

EVC sendromunun tanisi antenatal olarak 18. haftada
ultrason ile konulabilir ya da dogum sonrasi, karakteristik
tetradin izlenmesi ile de tani alabilir (1).

Ektodermal displazinin varligi kemiklerin ossifikasyonunu
etkiler ve uzuvlarnn kisa kalmasina neden olur. Polidaktili
tutulumu ellerde ve ayaklarda meydana gelir. Parmaklar
genelde sosis parmak seklindedir ve tirnaklar hipoplastik
gorunumdedir. Bu sendromdan etkilenen hastalarin yakla-
sik yarisinda konjenital kalp malformasyonlari gorilmekte-
dir. En sik olarak mitral ve triklUspit kapagl tutan hastaliklar
gorulirken atriyal ve ventrikller septum defektleri de goru-
lebilir (1). Ellis Van Creveld sendromunun diger ozellikleri
arasinda el bileginde hamat ve kapitat kemiklerin koalisyo-
nu, Ust dudak anomalileri ve epispadias sayilabilir (3).

Amerikada yasayan ve kendine has kultlrel 6zellikleri olan
Amish toplumunda bu hastaligin prevelansi 1/56000 iken
diger toplumlarda 7/1.000.000'dir (4).

EVC sendromunun tipik radyolojik bulgulari mevcuttur.
Polidaktili her hastada gorulur. Ayaklarda polidaktili %10
oraninda gorulur. Polidaktili genellikle ellerin ulnar tara-
finda altinci parmak olarak gorilir ve kikirdak eklem veya
tendonsuz ekstra yumusak doku seklinde gorulebilir.
Vakalarda kemik yasi genellikle gecikir. Ekstremitelerin
distal kisimlarn proksimal kisimlarina goére daha kisadir
ve bu durum orantisiz bir clcelige sebep olur. Distal ve
orta falankslar proksimal falankslara goére daha kisadir ve
bu durum ellerin kare seklinde gériinmesine neden olur.

Resim 1. AP kafa grafisinde iliml mikrognati
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Resim 2. PA akciger grafisinde kostalarda duzlesme, klaviku-
lalarda kisalma, normalden kuii¢lk toraks

Resim 3. Kapitatohamat flizyon (siyah daire), altinci parmak-
ta hipoplazi (i¢i dolu beyaz ok), distal falankslarin bir kisminda
hipoplazi (beyaz daireler), proksimal falankslarda metafizyel
¢anaklasma (beyaz i¢i bos ok)

Gogus radyograminda kisa ve dar gogus kafesi ve gelis-
memis akcigerler mevcuttur. Pelvik radyografilerde bilate-
ral iliak kanatlarda kisalasma, siyatik ¢entiklerde kigtlme
ve trident asetabula gorilur (5).

Nadir gorilen, genetik bir hastalik olan EVC'nin kesin bir
tedavisi yoktur. EVC tedavisinde genellikle semptomatik
yaklasimlar uygulanir ve bircok tip dalinin multidisipliner
yaklasimi gereklidir. Tedaviye erken baslaniimasi cesitli
ortopedik ve dis komplikasyonlarini minimuma indirir.
Ancak yine de yasamin erken doneminde yuksek kardiyo-
vaskuler olim oranlari mevcuttur (5).

Resim 4. Her iki tibia proksimal metafizlerinde genisleme ve
dizensizlik (siyah daire)

Akraba evliligi oykisu bulunan ailenin ilk cocugu olan 2
yasindaki kiz hasta anormal muayene bulgulari ve sendro-
mik morfoloijye sahip olmasi sebebiyle basvurdu. Radyoloji
kliniginde kemik survey incelemesi yapildi. AP kafa grafi-
sinde Iliml mikrognati (Resim 1), PA akciger grafisinde
kostalarda duzlesme ve klavikulalarda kisalma izlendi ve
toraks normalden kigukti. (Resim 2) El grafisinde (Resim
3) kapitatohamat flizyon (siyah daire) ve altinci parmakta
hipoplazi (beyaz dolu ok), distal falankslarin bir kisminda
hipoplazi (beyaz daire), proksimal falankslarda metafizyel
canaklasma (beyaz bos ok) izlendi. Alt ekstremite gra-
fisinde (Resim 4), her iki tibia proksimal metafizlerinde
genisleme ve dizensizlik (siyah daire) dikkati gekti.

Ellis Van Creveld sendromu otozomal resesif gegen, ¢cok
sayida sistemik tutulum yapan bir genetik hastaliktir. EVC
sendromunun tanisi antenatal donemde de koulabilmek-
tedir. EVC sendromunun kesin bir tedavisi olmamakla
birlikte multidisipliner bir yaklagimla semptomatik bir
tedavi yapilmaktadir. Ancak yine de erken donemde olum
oranlar ytksektir.
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