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ELLIS VAN CREVELD SENDROMU

Ellis Van Creveld Sendromu (kondroektodermal displazi), 
1940 yılında pediatrist Richard WB Ellis ve Simon Von 
Creveld tarafından tanımlanan otozomal resesif geçen, 
kromozom 4p16 da bulunan genetik bir kusur nedeniyle 
ortaya çıkan ve nadir görülen bir sendromdur (1). Bu nadir 
görülen sendromda ellerde olan postaksiyal polidaktili, 
distal ekstremite kısalığı ile görülebilen cücelik, konjenital 
kalp hastalıkları, displastik tırnak ve diş yapısı tanısal kri-
terler olarak tanımlanır (2).

Hastalığın karakteristik tetradını EVC (Ellis Van Creveld) 
geninde oluşan bir mutasyon oluşturur. Bunlar orantı-
sız cücelik, bilateral postaksiyal polidaktili, ektodermal 
displazi ve konjenital kalp malformasyonlarıdır (1). 

EVC sendromunun tanısı antenatal olarak 18. haftada 
ultrason ile konulabilir ya da doğum sonrası, karakteristik 
tetradın izlenmesi ile de tanı alabilir (1).

Ektodermal displazinin varlığı kemiklerin ossifikasyonunu 
etkiler ve uzuvların kısa kalmasına neden olur. Polidaktili 
tutulumu ellerde ve ayaklarda meydana gelir. Parmaklar 
genelde sosis parmak şeklindedir ve tırnaklar hipoplastik 
görünümdedir. Bu sendromdan etkilenen hastaların yakla-
şık yarısında konjenital kalp malformasyonları görülmekte-
dir. En sık olarak mitral ve triküspit kapağı tutan hastalıklar 
görülürken atriyal ve ventriküler septum defektleri de görü-
lebilir (1). Ellis Van Creveld sendromunun diğer özellikleri 
arasında el bileğinde hamat ve kapitat kemiklerin koalisyo-
nu, üst dudak anomalileri ve epispadias sayılabilir (3).

Amerikada yaşayan ve kendine has kültürel özellikleri olan 
Amish toplumunda bu hastalığın prevelansı 1/5000 iken 
diğer toplumlarda 7/1.000.000’dir (4).

EVC sendromunun tipik radyolojik bulguları mevcuttur. 
Polidaktili her hastada görülür. Ayaklarda polidaktili %10 
oranında görülür. Polidaktili genellikle ellerin ulnar tara-
fında altıncı parmak olarak görülür ve kıkırdak eklem veya 
tendonsuz ekstra yumuşak doku şeklinde görülebilir. 
Vakalarda kemik yaşı genellikle gecikir. Ekstremitelerin 
distal kısımları proksimal kısımlarına göre daha kısadır 
ve bu durum orantısız bir cüceliğe sebep olur. Distal ve 
orta falankslar proksimal falankslara göre daha kısadır ve 
bu durum ellerin kare şeklinde görünmesine neden olur. 

Resim 1. AP kafa grafisinde ılımlı mikrognati
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Göğüs radyogramında kısa ve dar göğüs kafesi ve geliş-
memiş akciğerler mevcuttur. Pelvik radyografilerde bilate-
ral iliak kanatlarda kısalaşma, siyatik çentiklerde küçülme 
ve trident asetabula görülür (5).

Nadir görülen, genetik bir hastalık olan EVC’nin kesin bir 
tedavisi yoktur. EVC tedavisinde genellikle semptomatik 
yaklaşımlar uygulanır ve birçok tıp dalının multidisipliner 
yaklaşımı gereklidir. Tedaviye erken başlanılması çeşitli 
ortopedik ve diş komplikasyonlarını minimuma indirir. 
Ancak yine de yaşamın erken döneminde yüksek kardiyo-
vasküler ölüm oranları mevcuttur (5).

Akraba evliliği öyküsü bulunan ailenin ilk çocuğu olan 2 
yaşındaki kız hasta anormal muayene bulguları ve sendro-
mik morfoloijye sahip olması sebebiyle başvurdu. Radyoloji 
kliniğinde kemik survey incelemesi yapıldı. AP kafa grafi-
sinde ılımlı mikrognati (Resim 1), PA akciğer grafisinde 
kostalarda düzleşme ve klavikulalarda kısalma izlendi ve 
toraks normalden küçüktü. (Resim 2) El grafisinde (Resim 
3) kapitatohamat füzyon (siyah daire) ve altıncı parmakta 
hipoplazi (beyaz dolu ok), distal falanksların bir kısmında 
hipoplazi (beyaz daire), proksimal falankslarda metafizyel 
çanaklaşma (beyaz boş ok) izlendi. Alt ekstremite gra-
fisinde (Resim 4), her iki tibia proksimal metafizlerinde 
genişleme ve düzensizlik (siyah daire) dikkati çekti.

Ellis Van Creveld sendromu otozomal resesif geçen, çok 
sayıda sistemik tutulum yapan bir genetik hastalıktır. EVC 
sendromunun tanısı antenatal dönemde de koulabilmek-
tedir. EVC sendromunun kesin bir tedavisi olmamakla 
birlikte multidisipliner bir yaklaşımla semptomatik bir 
tedavi yapılmaktadır. Ancak yine de erken dönemde ölüm 
oranları yüksektir.
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