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�ZET

RAPADILINO sendromu, radius aplazisi veya hipoplazisi, baßparmak yokluÛu, patella yokluÛu veya
hipoplazisi, eklem dislokasyonlarÝ, alÝßÝlmamÝß y�z ßekli, yarÝk veya y�ksek damak, infantil diyare, kÝsa
v�cut yapÝsÝ ve normal zeka ile tanÝmlanmÝß multimalformasyon sendromudur. Bu vaka sunumunda,
radius ve patella yokluÛu, disloke diz eklemleri, kÝsa v�cut yapÝsÝ, ince yapÝlÝ burun ve normal zeka
gelißimi bulunan Rapadilino sendromlu bir erkek �ocuÛu rapor edilmißtir.

Anahtar Kelimeler: Radius yokluÛu, patella yokluÛu, kÝsa v�cut yapÝsÝ, RAPADILINO sendromu .

SUMMARY

RAPADILINO SYNDROME: A CASE REPORT

RAPADILINO syndrome is described multimalformation syndrome with radial aplasia or hypoplasia,
absence of thumbs, absent or hypoplastic patellae, dislocations of joints, unusual face, cleft or highly
arched palate, diarrhea in infancy, small stature, and normal intelligence. A case of Rapadilino syndrome
on a boy having absent radius and patellae, dislocated knees, short stature, slender nose and normal
intelligence has been reported.

Key Words: Radial aplasia, patellar aplasia, short stature, RAPADILINO syndrome.
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GÜRÜÞ

1989Õ da, ilk defa K��ri�inen ve arkadaßlarÝ tarafÝn-

dan ikisi kardeß olan beß hastada yeni bir malfor-

masyon sendromu tanÝmlanmÝßtÝr (1) .ÒRAPADILI-

NOÓ (RA: Radial, PA: PAtellae and cleft or highly

arched Palate, DI: Diarrhea and Dislocated joints,

LI: Little size and Limb malformation, NO: NOse

slender and NOrmal intelligence), s�zc�k olarak

bazÝ klinik bulgu ve malformasyonlarÝn kÝsaltmala-

rÝndan olußmaktadÝr (2). Radius aplazisi veya hi-

poplazisi, patella aplazisi veya hipoplazisi, baßpar-

mak yokluÛu, eklem dislokasyonlarÝ, alÝßÝlmamÝß

y�z ßekli, yarÝk veya y�ksek damak, infantil diyare,

kÝsa v�cut yapÝsÝ ve normal zeka ile karakterize na-

dir g�r�len bir multimalformasyon sendromudur

(3).

OLGU SUNUMU

H.Y.Y, (15 yaßÝnda, erkek hasta) y�r�me g��l�Û�

ßikayeti ile merkemize baßvurdu. SaÛlÝklÝ anne -

babanÝn 2. �ocuÛuydu. Ülk �ocuk 21 yaßÝnda ve �st

ekstremitelerinde hafif anomali �yk�s� olup kendi-

sine ulaßÝlamadÝ. Ailede benzer baßka bir tablo ta-

nÝmlanmÝyordu. Annesi 32 yaßÝnda iken normal mi-

adÝnda doÛum tarif ediyordu. Boyu bilinmemekle

birlikte, doÛum aÛÝrlÝÛÝ 3500 gram idi. DoÛduÛunda,

�st ekstremite anomalisi mevcuttu. Bir yaßÝna ka-

dar diyare �yk�s� vardÝ ve sonrasÝnda kendiliÛin-

den d�zelmißti.

Bize baßvurduÛunda boyu 108 cm ( % 3 �n al-

tÝnda), kilosu 56 kg ( % 25-50) olup kÝsa v�cut ya-

pÝsÝna sahipti (Þekil 1). Zeka gelißimi normaldi ( or-

taokul 3. sÝnÝf �Ûrencisiydi ). Y�ksek perdeli sesi
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vardÝ. Uzun y�z yapÝsÝ, k���k horizontal palpebral

fiss�rler, ince yapÝlÝ burun, mikro ve retrognati (Þe-

kil 2), y�ksek damak, kÝsa boyun, kÝsa ve kavisli �n

kollar, klinodaktili (parmaklarda mediolateral plan-

da eÛilme), kamptodaktili (parmaklarÝn fleksiyon

deformitesi) saptandÝ. Bilateral birinci metakarpofa-

lengeal eklem, II, III ve IV. parmak proksimal inter-

falengeal eklemlerinde fleksiyon kontrakt�r� mev-

cuttu (Þekil 3). 

HastamÝzda, hematolojik bulgular ve kromozom

�alÝßmalarÝ normal idi. Hemoglobin: 15.2 gr/dl, he-

matokrit: % 45.1, l�kosit sayÝsÝ: 9700 / mm3, trom-

bosit sayÝsÝ :169000 /mm3, eritrosit sayÝsÝ: 6.08

106/µl, biyokimyasal tetkik sonu�larÝ normal idi. Ab-

dominal ve pelvik ultrasonografisi ile EKGÕsinde pa-

tolojik bulgu tespit edilmedi. Kalp muayene bulgu-

larÝ ve ißitme fonksiyonlarÝ normal bulundu.

Radyolojik incelemelerde, bilateral radius (Þekil

4,5) ve patella agenezisi (Þekil 6,7), bilateral diz

dislokasyonu, genu varum (Þekil 8), kavis olußtu-

ran ve kÝsa ulna (Þekil 4,5), baßparmak hipoplazisi

ile birlikte bilateral metakarpal kemikler ve falanks

hipoplazileri saptandÝ. Patella agenezisi ile birlikte

unstabil diz eklemleri mevcuttu. HastamÝz tendon

gevßetme ve her iki dizi i�in stabilizasyon operas-

yonlarÝ ge�irmißti. Rehabilitasyon programÝ sonun-

da bir �ift uzun y�r�me ortezi ile baÛÝmsÝz ambu-

lasyon kazandÝ (Þekil 1).Þekil 1: HastanÝn kÝsa v�cut yapÝsÝ

Þekil 2: HastanÝn ince yapÝlÝ burun ve �ene g�r�n�m�
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TARTIÞMA 

RAPADILINO sendromu, nadir g�r�len ve radius

yokluÛu veya hipoplazisi, hipoplastik patella veya

patella yokluÛu, genellikle yaßla birlikte kendiliÛin-

den d�zelen diyare (2-3 yaßÝna kadar), segmental

vertebra deformite ve dislokasyonlarÝ, kÝsa v�cut

yapÝsÝ ve normal zeka gelißimini i�eren malformas-

yonlar topluluÛudur. Üskelet anomalilerinin alÝßÝlma-

mÝß bir versiyonudur (3). Ünce yapÝlÝ burun ile birlik-

te dismorfik bir y�z, k���k �ene, y�ksek veya yarÝk

damak ile birlikte y�ksek perdeli ses mevcuttur (1).

Hematolojik bulgular ve kromozom �alÝßmalarÝ nor-

maldir. �oÛunlukla ailede tek vakada g�r�lmesine

raÛmen, biri kÝz ve diÛeri erkek iki kardeßde g�r�l-

mesi otozomal resesif ge�iß olduÛunu d�ß�nd�r-

mektedir (3). K��ri�inen ve arkadaßlarÝ (1) beß,

Vargas ve arkadaßlarÝ (2) bir ve Jam ve grubu (3)

Þekil 3: HastanÝn el ve parmak deformiteleri

Þekil 4: SaÛ �n kol grafisi (radius yokluÛu ve ulnada
kavisleßme

Þekil 5: Sol �n kol grafisi (radius yokluÛu ve ulnada ka-
vißleßme)

Þekil 6: SaÛ diz yan grafi (patella yokluÛu)
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ise bir RapadilinoÕlu vaka bildirmißlerdir. Þimdiye

kadar yayÝnlanan toplam 7 Rapadilino sendromlu

(4 kÝz ve 3 erkek) vakada g�r�len anomaliler ve g�-

r�lme sÝklÝÛÝ Tablo IÕde verilmißtir. Bu bulgular dÝ-

ßÝnda bir vakada konjenital kalp hastalÝÛÝ ve hidro-

nefroz saptanmÝßtÝr (3).

Yedi vakada da tespit edilen bulgulardan radius

ve patella aplazisi, baßparmak hipoplazisi, bir yaßÝ-

na kadar devam eden infantil diyare, tipik y�z g�r�-

n�m� (uzun ve ince yapÝlÝ burun ile birlikte uzun

y�z, mikrognati ve retrognati), normal zeka gelißimi

ve y�ksek perdeli ses hastamÝzda da mevcuttu.

AyrÝca daha az g�r�len diÛer bulgulardan kÝsa v�-

cut yapÝsÝ, y�ksek damak, bilateral diz dislokasyo-

nu bulunmaktaydÝ.

AyÝrÝcÝ tanÝda �ncelikle radius aplazisi ile seyre-

den sendromlar d�ß�n�lmelidir. HastamÝzÝn hema-

tolojik bulgularÝnÝn normal olmasÝ nedeniyle, trom-

bositopeni (<150.000/mm3) ve radius yokluÛu ile

karakterize alt ekstremite anomalileri ile birlikte ola-

bilen Ò TARÓ sendromundan (4) uzaklaßÝlmÝßtÝr.

Holt-Oram sendromunda (HOS) (5), radial ano-

mali, multipl �st ekstremite defektleri ile birlikte kar-

diyak anomaliler mevcuttur. Otozomal dominant

ge�ißli bir antitedir. HastamÝzÝn EKG ve kardiyak

Þekil 7: Sol diz yan grafisi (patella yokluÛu)

Þekil 8: Her iki diz �n-arka grafisi (genu varum)

Tablo I: Yedi RapadilinoÕlu vakada saptanan anomaliler ve
g�r�lme sÝklÝÛÝ (3)

Anomaliler G�r�lme SÝklÝÛÝ

Hipoplazik radius veya yokluÛu 7/7
Hipoplazik baßparmak veya aplazisi 7/7
Hipoplazik patella veya yokluÛu 7/7
Diyare 7/7
Tipik y�z* 7/7
Normal zeka 7/7
KÝsa v�cut yapÝsÝ 6/7
Y�ksek veya yarÝk damak 7/7
Eklem dislokasyonu ( diz±kal�a±ayak bileÛi) 4/7
Omurga segmentasyon anomalisi 2/7
Y�ksek perdeli ses 7/7
Deride pigment deÛißiklikleri veya hemanjiom 2/7

*Uzun ve belirgin ince burun, uzun y�z, k���k �ene
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bulgularÝnÝn normal olmasÝ bu sendromdan ayrÝl-

masÝna yol a�mÝßtÝr.

Vater assosiyasyonunda (6), radial defekt ile

birlikte anal stenoz, vertebra, �zefagus, trakea ve

b�brek malformasyonlarÝ tanÝmlanmÝßtÝr. Radial

defekt dÝßÝndaki bulgular vakamÝzda saptanmamÝß-

tÝr. Rapadilino sendromunda g�r�len y�z deÛißiklik-

leri, uzun s�ren diyare ve patella yokluÛu, Vater ve

Holt- Oram sendromunda tarif edilmemißtir (2).

SÝklÝkla brakidaktili, baßparmak aplazisi veya

anomalileri, navikuler aplazi veya hipoplazisi ile or-

taya �Ýkan Fanconi anemisinde (7) pigmentasyon

deÛißiklikleri ve kromozom kÝrÝlmalarÝ mevcuttur.

Otozomal resesif ge�iß s�zkonusudur (8). Hasta-

mÝzda pansitopeni, pigmentasyon deÛißikliklerinin

ve kromozom anomalilerinin olmamasÝ, kan bulgu-

larÝnÝn normal olußu bu tablodan uzaklaßmamÝzÝ

saÛlamÝßtÝr.

Nager sendromu (9), nadir g�r�len ve mandibu-

ler ve malar hipoplazi, aßaÛÝ eÛimli palpebral fiss�r-

ler, kulak ve damak anomalilerine ek olarak baß-

parmak hipoplazisi ve radial defektlerle birlikte ola-

bilen bir sendromdur. Fakat vakamÝzda bulunan

patella yokluÛu gibi alt ekstremite anomalileri tarif

edilmemißtir. 

Fasioaurikuloradial displazi (1) sendromunda,

asimetrik radial displazi, y�z anomalileri, kulak de-

formitesi ile iletim tipi ißitme kaybÝ tanÝmlanmÝßtÝr.

HastamÝzda ißitme kaybÝnÝn olmamasÝ, ayrÝca pa-

tella yokluÛu, parmak anomalilerinin bulunmasÝ bu

sendroma ters d�ßmektedir.

VakamÝz, K��ri�inen ve arkadaßlarÝnÝn (1) 5

Finli �ocukta tanÝmladÝÛÝ Rapadilino sendromuna

uymaktadÝr. Son zamanlarda tanÝmlanmÝß ve nadir

g�r�len bir sendrom olmasÝ nedeniyle �nem taßÝdÝ-

ÛÝnÝ d�ß�n�yoruz.
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