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ORO-FASİO-DİJİTAL SENDROM I 
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 Oro-fasio-dijital sendrom ağız boşluğu (yarık damak ve dil, anormal diş gelişimi, yüksek 
damak, dilde lobulasyon, dilde hamartom), yüz (frontal çıkıklık, fasiyal asimetri, hipertelorizm, 
fasiyal milia) ve parmak anomalileri (sindaktili, brakidaktili, klinodaktili, polidaktili) ile ortaya 
çıkan gelişimsel bir bozukluk olup 9 farklı tipi tanımlanmıştır. Oro-fasio-dijital sendrom I (OFDS 1) 
en sık görülen tip olup ilk olarak Fransız diş hekimleri Papillon Leage ve Psaume Jean tarafından 
1954 yılında tanımlanmıştır. OFDS 1 X’e bağlı dominant geçer ve erkekler için ölümcüldür. OFDS 1 
nadir bir sendromdur yaklaşık 1/250.000 canlı doğumda görülmektedir. Olguların yaklaşık %75’i 
sporadiktir. OFDS’nun dismorfik özelliklerin cerrahi düzeltimi dışında spesifik bir tedavisi yoktur. 
Nadir görülmesi nedeniyle sunulmuştur.
Anahtar kelimeler: Oro-fasio-dijital sendrom I, yenidoğan
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ORO-FACIO-DIGITAL SYNDROME I 
 Oro-facio-digital syndrome, a group of congenital anomalies, is characterized by malformations 
of the oral cavity (cleft palate and tongue, abnormal dentition, high arched palate, tongue 
lobulation, hamartomata on the tongue), face (frontal bossing, facial asymmetry, hypertelorism, 
facial milia), and digits (syndactyly, brachydactyly, clinodactyly, polydactyly. This syndrome has 
nine different types. Oro-facio-digital syndrome type I (OFDS1) is the most common type, which 
identified by French dentists Papillon Leage and Psaume Jean, in 1954. OFDS 1 is an X-linked 
dominant condition that is lethal for males. OFDS 1 is a rare syndrome, occurring in approximately 
1/250,000 live births. Approximately 75% of cases are sporadic. There is no specific therapy for 
OFDS 1 other than surgical correction of the dysmorphic features. Being a rare entity, this paper 
presents a case of OFDS 1 in a newborn.
Key words: newborn, Oro-facio-digital syndrome I

GİRİŞ 
 Oro-fasio-dijital sendrom ağız 
boşluğu, yüz ve parmak anomalileri 
ile gözüken gelişimsel bir bozukluktur. 
Dokuz farklı tipi tanımlanmıştır (1). Oro-
fasio-dijital sendrom tip 1 (OFDS 1) en 
sık görülen tip olup ilk olarak Fransız diş 
hekimleri Papillon Leage ve Psaume Jean 
tarafından 1954 yılında tanımlanmıştır 
(2). OFDS 1’in sıklığı 1/250.000 canlı 
doğumdur. Burada kliniğimizde OFDS 1 
tanısı alan bir yenidoğan olgusu nadir 
görülmesi nedeniyle sunuldu (3,4).

OLGU
 Onsekiz yaşındaki annenin 1. 
gebeliğinden yaşayan 1. bebek olarak 
38.gebelik haftasında sezaryen ile 
doğan kız bebek mevcut anomalilerin 
araştırılması amacı ile yatırıldı. Anne 
baba arasında 2. dereceden akrabalık 
vardı. Fizik muayenesinde ağırlık 2700gr, 
boy 47cm, baş çevresi 35,5cm, genel 
durumu iyi, saç saçlı deri normal, ön 
fontanel 3x3 cm. normal bombelikteydi. 
Dilde ve ağız mukozasında çok sayıda 
hamartamatöz lezyonlar mevcuttu 
(Resim 1). Solunum sistemi muayenesi 

Olgu Sunumu
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Resim1. Dilde ve ağız mukozasında çok 
sayıda hamartamatöz lezyonlar

normal. Kardiyovasküler sistemde S1-S2 
doğal, mezokardiyak odakta 1/6 sistolik 
üfürüm mevcuttu. Organomegali yoktu. 
Genitoüriner sistem incelemesinde 
haricen kız çocuğu görünümündeydi. 
Yenidoğan refleksleri pozitifti. Göz 
dibi incelemesi normaldi. Ekstremite 
muayenesinde el ve ayaklarda altışar 
parmak mevcuttu (Resim 2). Abdomino-
pelvik ultrasonografi normaldi. Beyin 
tomografisinde korpus kallosum 
normalden ince, kolposefali ve Dandy-
Walker malformasyonu saptandı. Beyin 
manyetik rezonans incelemesinde korpus 
kallosumun ince olduğu ve Dandy-Walker 
malformasyonu olduğu doğrulandı. 
Ekokardiyografik inceleme, işitme testi 
normal olarak değerlendirildi. Hastanın 
izlemi sırasında nöbetlerinin olması 
üzerine fenitoin başlandı. Fenitoinle 
nöbetleri kontrol altına alındı. Elektr
oensefalograsisinde epileptik aktivite 
mevcuttu. Hastanın klinik izleminin 
stabil olması nedeniyle taburcu edilerek 
poliklinik düzeyinde takibe alındı.

TARTIŞMA
 OFDS 1 oral, fasial, el ve ayak 
parmak anomalileri ile karakterize bir 
sendromdur (1). OFDS’un tanımlanmış 
9 alt tipinden en sık görüleni OFDS 
1’dir (5,6). OFDS 1 X-linked dominant 
geçişli klinik bir tablo olup homozigot 

erkekler için ölümcüldür. Olguların %75’i 
sporadiktir. OFDS-1 X kromozomunun 
kısa kolundaki (Xp22.2-p22.3) genindeki 
CXORF5 mutasyonu sorumludur (7,8). 
CXORF5 geni embriyogenezisin başlangıç 
aşamasında renal yapı, fasial iskelet 
yapısı ve SSS gelişiminde rol oynar (9). 
Kadın erkek oranı (K/E) 1:1 ile 2:1 ‘dir 
(4).
 Yüz anomalileri OFDS sendromları 
içerisinde OFDS 1’de daha sık 
görülmektedir. Başlıca yüz anomalileri; 
burun kıkırdak hipoplazisi, frontal 
bossing, hipertelorizm, burun kökü 
basıklığı, mandibular ramus hipoplazisine 
bağlı mikrognatia, fasial asimetrileri 
içermektedir. Küçük burun deliği, 
yarık dudak ve irregüler yarık damak, 
hamartamatöz dil lezyonlarına sekonder 
gelişen lobule dil, multipl milia, bölgesel 
alopesi olabilir. Dildeki hamartamatöz 
lezyonlar olguların %70’de görülmektedir. 
Dişlerde sıklıkla eksiklik olmakla birlikte, 
ekstra dişler, enamel displazisi ve 
maloklüzyon olabilmektedir. İşitme kaybı 
yarık damağı olan olgularda tekrarlayan 
otitis media nedeniyle gelişebilmektedir 
(4).
 El parmaklarındaki (%50–70) 
malformasyonlar ayak parmaklarına 
(%25) göre daha fazladır. Parmaklarda 
brakidaktili, klinodaktili, sindaktili 
ve daha nadir olarak polidaktili 
görülmektedir. Polidaktili sıklığı %1-
2’dir (4). Bizim olgumuzda dilde multipl 
hamartamatöz lezyonları ve literatürde 
nadir olduğu belirtilen polidaktili dört 

Resim 2. El ve ayaklarda altışar parmak 
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ekstremitesinde de mevcuttu. 
 Dermatolojik olarak özellikle yüz, saçlı 
deri, kulak, ense ve ellerde multipl milia 
sıktır. Bu lezyonlar birinci yılın sonunda 
kendiliğinden kaybolabilir. Yamalı alopesi 
vakaların %65’inde görülmektedir. Saçlar 
kuru, kırılgan ve kabadır. Cilt kuru ve 
pullu görünümdedir. Tırnaklar ve terleme 
fonksiyonları normaldir (4,10,11). 
 Santral sinir sisteminde (SSS) ise 
yaklaşık %40 oranında malformasyonlar 
(pakigri, korpus kallozum agenezisi, 
gri cevherde heterotopia, serebellum 
agenezisi, Dandy-Walker malformasyonu, 
porensefali, hidrosefali, serebral ve 
serebellar atrofi) görülmektedir (7). 
SSS malformasyonu olanlarda epilepsi 
meydana gelebilir. Ağır SSS defekti 
yoksa hafif-orta düzeyde mental 
retardasyon vardır (12,13). Bizim 
olgumuzda SSS değerlendirmesinde 
Dandy-Walker malformasyonu, 
hidrosefali, korpus kallozumun normale 
göre ince olduğu saptandı ve klinik izlemi 
sırasında konvulsiyonları ortaya çıktı. 
Konvulsiyonlar fenitoin ile kontrol altına 
alındı.
 OFDS I hastalarının yaklaşık 
%50’sinde polikistik böbrek hastalığı 
gelişebilmektedir. Renal patoloji 
ilerleyen yaşlarda geliştiği için 
böbrek fonksiyonlarının yıllık takibi 
önerilmektedir. Renal kistlere beyin, 
karaciğer ve pankreas kistleri eşlik 
edebilmektedir (9,14). Bizim olgumuzda 
abdomino-pelvik ultrasonografik 
inceleme normal bulundu. 
 OFDS1’in diğer OFDS tiplerinden 
ayrımı daha çok klinik bulgulara göre 
yapılmaktadır. OFDS2’de polidaktili 
ve bifid nasal ön planda olup 
milia ve polikistik böbrek hastalığı 
görülmemektedir. OFDS3’te polidaktiliye 
myoklonik jerkler ve ağır mental 
retardasyon eşlik etmektedir. OFDS4’e 
tibia hipoplazisi, pektus eksavatus 
ve kısa boy görülmektedir. OFDS5’te  
polidaktili, hiperplastik frenula ve median 
yarık damak görülmektedir. OFDS6’da 
polidaktili ve serebellar marfosmasyonlar 
ön planda olup renal agenezi veya 
displazi eşlik edebilmektedir. OFDS8 
epiglot anomalisi, tibial ve radial 
defektlerin eşlik etmesi ile OFDS1’den 
ayrılmaktadır. OFDS9’a retinal anomaliler 

eşlik etmektedir (3).
 OFDS nadir görülen bir sendrom 
olup tanısı daha çok klinik bulgular ile 
konulmaktadır. Oral, fasiyal ve parmak 
anomalileri olan hastalarda OFDS ayırıcı 
tanıda göz önünde bulundurulması gereken 
bir sendromdur. Bizim olgumuzda dil ve 
oral mukozadaki multipl hamartamatöz 
lezyonlar, polidaktili, SSS’deki korpus 
kallosum anomalisi, hidrosefali ve Dandy-
Walker malformasyonu ile OFDS 1 olarak 
değerlendirdik. OFDS’da multidisipliner 
bir yaklaşım için kulak, burun ve boğaz, 
ortopedi, plastik cerrahi, pediatri, beyin 
cerrahisi ve diş hekimliği tarafından takip 
edilmelidir. Sendrom tanısının erken 
konmasının avantajı ileride gelişebilecek 
klinik problemlerin takibi açısından 
önemlidir.
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