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RAPADILINO SENDROMU: BiR OLGU SUNUMU

Canan Gelik!, Goknur Karahan', Melek Giingor!, Belgin Karaoglan'

0zET

RAPADILINO sendromu, radius aplazisi veya hipoplazisi, basparmak yoklugu, patella yoklugu veya
hipoplazisi, eklem dislokasyonlari, alisilmamig yiiz sekli, yarik veya yiiksek damak, infantil diyare, kisa
viicut yapisi ve normal zeka ile tanimlanmis multimalformasyon sendromudur. Bu vaka sunumunda,
radius ve patella yoklugu, disloke diz eklemleri, kisa viicut yapisi, ince yapili burun ve normal zeka
gelisimi bulunan Rapadilino sendromlu bir erkek ¢ocugu rapor edilmistir.

Anahtar Kelimeler: Radius yoklugu, patella yoklugu, kisa viicut yapisi, 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.

GiRiS

1989’ da, ilk defa K&aridinen ve arkadaslari tarafin-
dan ikisi kardes olan bes hastada yeni bir malfor-
masyon sendromu tanimlanmigtir (1) .“RAPADILI-
NO” (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), sézcik olarak
bazi klinik bulgu ve malformasyonlarin kisaltmala-
rindan olusmaktadir (2). Radius aplazisi veya hi-
poplazisi, patella aplazisi veya hipoplazisi, bagpar-
mak yoklugu, eklem dislokasyonlari, alisiimamis
yUz sekKli, yarik veya yiksek damak, infantil diyare,
kisa vicut yapisi ve normal zeka ile karakterize na-
dir gérllen bir multimalformasyon sendromudur

(3)-

" Ankara Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Merkezi, II. FTR Klinigi

OLGU SUNUMU

H.Y.Y, (15 yasinda, erkek hasta) yurime glcligu
sikayeti ile merkemize basvurdu. Saglikli anne -
babanin 2. cocuguydu. ilk cocuk 21 yasinda ve Ust
ekstremitelerinde hafif anomali éykusu olup kendi-
sine ulagilamadi. Ailede benzer bagka bir tablo ta-
nimlanmiyordu. Annesi 32 yasinda iken normal mi-
adinda dogum tarif ediyordu. Boyu bilinmemekle
birlikte, dogum agiriigi 3500 gram idi. Dogdugunda,
Ust ekstremite anomalisi mevcuttu. Bir yasina ka-
dar diyare 6ykisl vardi ve sonrasinda kendiligin-
den dlzelmisti.

Bize basvurdugunda boyu 108 cm ( % 3 in al-
tinda), kilosu 56 kg ( % 25-50) olup kisa viicut ya-
pisina sahipti (Sekil 1). Zeka gelisimi normaldi ( or-
taokul 3. sinif égrencisiydi ). Yiksek perdeli sesi
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vardi. Uzun ylz yapisi, kii¢lk horizontal palpebral
fisstrler, ince yapili burun, mikro ve retrognati (Se-
kil 2), yiksek damak, kisa boyun, kisa ve kavisli 6n
kollar, klinodaktili (parmaklarda mediolateral plan-
da egilme), kamptodaktili (parmaklarin fleksiyon
deformitesi) saptandi. Bilateral birinci metakarpofa-
lengeal eklem, I, Il ve IV. parmak proksimal inter-
falengeal eklemlerinde fleksiyon kontraktiiri mev-
cuttu (Sekil 3).

Hastamizda, hematolojik bulgular ve kromozom
calismalari normal idi. Hemoglobin: 15.2 gr/dl, he-
matokrit: % 45.1, I6kosit sayisi: 9700 / mm?, trom-
bosit sayisi :169000 /mm3, eritrosit sayisi: 6.08
10%/ul, biyokimyasal tetkik sonuglari normal idi. Ab-

Sekil 1: Hastanin kisa viicut yapisi

LY

Sekil 2: Hastanin ince yapili burun ve ¢ene gérinimu

dominal ve pelvik ultrasonografisi ile EKG’sinde pa-
tolojik bulgu tespit edilmedi. Kalp muayene bulgu-
lari ve isitme fonksiyonlari normal bulundu.

Radyolojik incelemelerde, bilateral radius (Sekil
4,5) ve patella agenezisi (Sekil 6,7), bilateral diz
dislokasyonu, genu varum (Sekil 8), kavis olustu-
ran ve kisa ulna (Sekil 4,5), basparmak hipoplazisi
ile birlikte bilateral metakarpal kemikler ve falanks
hipoplazileri saptandi. Patella agenezisi ile birlikte
unstabil diz eklemleri mevcuttu. Hastamiz tendon
gevsetme ve her iki dizi igin stabilizasyon operas-
yonlari gecirmisti. Rehabilitasyon programi sonun-
da bir cift uzun yirime ortezi ile bagimsiz ambu-
lasyon kazandi (Sekil 1).
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Sekil 3: Hastanin el ve parmak deformiteleri

TARTISMA

RAPADILINO sendromu, nadir gériilen ve radius
yoklugu veya hipoplazisi, hipoplastik patella veya
patella yoklugu, genellikle yasla birlikte kendiligin-
den dlzelen diyare (2-3 yasina kadar), segmental
vertebra deformite ve dislokasyonlari, kisa vicut
yapisi ve normal zeka gelisimini iceren malformas-
yonlar toplulugudur. iskelet anomalilerinin aligilma-
mis bir versiyonudur (3). ince yapili burun ile birlik-
te dismorfik bir ylz, kiiglk ¢ene, ylksek veya yarik
damak ile birlikte yiksek perdeli ses mevcuttur (1).
Hematolojik bulgular ve kromozom calismalari nor-
maldir. Cogunlukla ailede tek vakada gérilmesine

Sekil 4: Sag 6n kol grafisi (radius yoklugu ve ulnada
kavislesme

Sekil 5: Sol 6n kol grafisi (radius yoklugu ve ulnada ka-
viglesme)

ragmen, biri kiz ve digeri erkek iki kardesde goriil-
mesi otozomal resesif gegis oldugunu dislndir-
mektedir (3). Kaaridinen ve arkadagslari (1) bes,
Vargas ve arkadaslari (2) bir ve Jam ve grubu (3)

Sekil 6: Sag diz yan grafi (patella yoklugu)
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Sekil 7: Sol diz yan grafisi (patella yoklugu)

ise bir Rapadilino’lu vaka bildirmiglerdir. Simdiye
kadar yayinlanan toplam 7 Rapadilino sendromlu
(4 kiz ve 3 erkek) vakada gériilen anomaliler ve gé-
rilme sikhgr Tablo I'de verilmistir. Bu bulgular di-
sinda bir vakada konjenital kalp hastaligi ve hidro-
nefroz saptanmigtir (3).

Yedi vakada da tespit edilen bulgulardan radius
ve patella aplazisi, bagparmak hipoplazisi, bir yasi-
na kadar devam eden infantil diyare, tipik ytz géria-
nimd (uzun ve ince yapili burun ile birlikte uzun
yUz, mikrognati ve retrognati), normal zeka gelisimi
ve ylksek perdeli ses hastamizda da mevcuttu.
Ayrica daha az gérilen diger bulgulardan kisa vi-
cut yapisi, yiksek damak, bilateral diz dislokasyo-
nu bulunmaktaydi.
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}

Sekil 8: Her iki diz 6n-arka grafisi (genu varum)

Ayirici tanida éncelikle radius aplazisi ile seyre-
den sendromlar disindlmelidir. Hastamizin hema-
tolojik bulgularinin normal olmasi nedeniyle, trom-
bositopeni (<150.000/mm3) ve radius yoklugu ile
karakterize alt ekstremite anomalileri ile birlikte ola-
bilen “ TAR” sendromundan (4) uzaklasiimigtir.

Holt-Oram sendromunda (HOS) (5), radial ano-
mali, multipl st ekstremite defektleri ile birlikte kar-
diyak anomaliler mevcuttur. Otozomal dominant
gecisli bir antitedir. Hastamizin EKG ve kardiyak

Tablo I: Yedi Rapadilino’lu vakada saptanan anomaliler ve
goriilme sikhg (3)

Anomaliler Goriilme Sikhg
Hipoplazik radius veya yoklugu 717
Hipoplazik bagparmak veya aplazisi 717
Hipoplazik patella veya yoklugu 777
Diyare 77
Tipik yiiz* 717
Normal zeka 717
Kisa viicut yapisi 6/7
Yiiksek veya yarik damak 717
Eklem dislokasyonu ( diztkalga+ayak bilegi) 4/7
Omurga segmentasyon anomalisi 2/7
Yiiksek perdeli ses 77
Deride pigment degisiklikleri veya hemanjiom 217

*Uzun ve belirgin ince burun, uzun yiiz, kigiik ¢ene
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bulgularinin normal olmasi bu sendromdan ayril-
masina yol agmistir.

Vater assosiyasyonunda (6), radial defekt ile
birlikte anal stenoz, vertebra, ézefagus, trakea ve
bébrek malformasyonlari tanimlanmigtir. Radial
defekt digindaki bulgular vakamizda saptanmamis-
tir. Rapadilino sendromunda gérilen yiiz degisiklik-
leri, uzun siren diyare ve patella yoklugu, Vater ve
Holt- Oram sendromunda tarif edilmemistir (2).

Siklikla brakidaktili, basparmak aplazisi veya
anomalileri, navikuler aplazi veya hipoplazisi ile or-
taya cikan Fanconi anemisinde (7) pigmentasyon
degisiklikleri ve kromozom kirilmalari mevcuttur.
Otozomal resesif gecis sézkonusudur (8). Hasta-
mizda pansitopeni, pigmentasyon degisikliklerinin
ve kromozom anomalilerinin olmamasi, kan bulgu-
larinin normal olugsu bu tablodan uzaklasmamizi
saglamstir.
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