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Girifl
Apert sendromu nadir görülen, konjenital bir mal-

formasyon sendromu olup, progresif kutanöz ve kemik
sindaktili, midfasiyal hipoplazi ve kraniyosinostozis
triad› ile karakterizedir. ‹lk olarak Whearon taraf›ndan
1894 y›l›nda tan›mlanm›flt›r ve 1906 y›l›nda Apert tara-
f›ndan genifl olarak revize edilmifltir.[1] Bu sendromun
prevelans› 15.5 /1,000,000 (1/65,000) yenido¤anda ola-
rak bildirilmekte olup, tüm kraniyosinostozis vakalar›-
n›n %4.5’ini oluflturmaktad›r.[2-4] Fibroblast growth fac-
tor reseptor 2’yi (FGFR2) kodlayan genlerdeki mutas-
yon, bilinen olgular›n %97’sinde mevcuttur.[2-4] ‹skelet
anomalilerinin yan›nda de¤iflik s›kl›kta özellikle santral

sistemi gibi visseral malformasyonlar ve mental retar-
dasyon tabloya efllik eder.[5] Bu olgu sunumundaki ama-
c›m›z, prenatal ultrasonografide Apert sendromu tan›s›
konan bir olgu nedeniyle, Apert sendromunun ultraso-
nografik 2 boyutlu (2D) ve 4 boyutlu (4D) bulgular›n›
bu konudaki literatür ile birlikte sunmakt›r.

Olgu Sunumu
Olgumuz 29 yafl›nda, G2P1olup, 23. haftada yap›-

lan sonografide Apert sendromu ön tan›s› ile klini¤imi-
ze refere edilmifltir. Yap›lan ultrasonografide, kraniyo-
sinostozis, hipertelorizm, frontal bossing, burun kökü
bas›kl›¤› (fiekil 1), el ve ayaklarda sindaktili (fiekil 2) ve
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künyeli yaz›n›n Türkçe sürümüdür.

Özet

Amaç: Prenatal ultrasonografide Apert sendromu tan›s› konulan
olgunun sunulmas›.

Olgu: 29 yafl›nda, G2P1 olguda, 23. haftada yap›lan sonografide
kraniyosinostozis, hipertelorizm, frontal bossing, burun kökü ba-
s›kl›¤›, el ve ayaklarda sindaktili, orta derecede ventrikülomegali
saptanm›flt›r. Bu bulgular ile Apert sendromu ön tan›s›yla, ailenin
de iste¤i ile terminasyona karar verilmifl olup, postmortem incele-
mede bulgular teyit edilmifltir. 

Sonuç: Prenatal tan› için birinci basamakta baz› bulgular (anormal
kraniyofasiyal görünüm, ekstremite anomalileri) görüldü¤ünde
Apert sendromu da ak›lda tutularak detayl› sonografik incelemele-
re geçilmelidir. 

Anahtar sözcükler: 2D ultrasonografi ve 4D ultrasonografi,
Apert sendromu.

Apert syndrome: a case report

Objective: To present a case of Apert syndrome diagnosed by
prenatal ultrasonography. 

Case: In prenatal ultrasound examination, a 29-year-old G2P1
patient has been found to have a fetus with craniosynostosis,
hypertelorism, frontal bossing, nasal bridge depression, syndacty-
ly in the hands and feet, moderate ventriculomegaly. These find-
ings lead to the diagnosis of Apert syndrome and the pregnancy
was terminated with the will of the family. Postmortem examina-
tion confirmed the diagnosis.   

Conclusion: Apert syndrome should be considered in the differ-
ential diagnosis when certain ultrasonographic findings such as
abnormal craniofacial look or extremity abnormalities are encoun-
tered during prenatal examination. 

Key words: 2-D ultrasonography and 4-D ultrasonography,
Apert syndrome.
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fiekil 1. (a-d) Fetusun kraniyofasiyal 2D ve 4D görüntüleri. Görüntüler incelendi¤inde koronal kra-
niyosinostozis (ok), frontal bossing (ok bafl›) ve deprese nazal bridge görülmekte, 2D ile
karfl›laflt›r›ld›¤›nda görüntüler aras›ndaki büyük fark net olarak izlenebilmektedir. [Bu flekil,
derginin www.perinataldergi.com adresindeki çevirimiçi sürümünde renkli görülebilir]

fiekil 2. Ekstremite anomalilerinin 2D ve 4D görüntüleri. (a-c) Üst ekstremite görüntüleri. Ellerde-
ki ‘mitten hand’ görülmektedir. (d) Alt ekstremite (ayak) görüntüleri. [Bu flekil, derginin
www.perinataldergi.com adresindeki çevirimiçi sürümünde renkli görülebilir]
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orta derecede ventrikülomegali saptanm›flt›r (fiekil 3) .
Bu bulgular›n 2D ve 4D görüntüleri al›nm›flt›r. Bu bul-
gular eflli¤inde ailenin de iste¤i ile terminasyona karar
verilmifl olup, fetusun postmortem incelemesinde bu
bulgular teyit edilmifltir.

Tart›flma
Apert sendromu klasik olarak koronal kraniyosinos-

tozis, midfasiyal hipoplazi ve el ve ayaklarda simetrik
kemik sindaktili triad› olarak karakterize olup, prevelan-
s› bir milyon canl› do¤umda 15 olgu olarak bildirilmek-
te ve kraniyosinostotik sendromlar›n %4.5’ini olufltur-
maktad›r. FGFR2’yi kodlayan genlerdeki mutasyon bi-
linen olgular›n %97’sinde mevcuttur.[2-7] FGFR2’deki
mutasyonlar otozomal dominat olmas›na ra¤men, olgu-
lar›n büyük ço¤unlu¤u (%98) spermdeki de novo mu-
tasyona ba¤l› olarak sporadiktir ve yeni mutasyonlara
ba¤l› olarak oluflur.[6,8] FGFR2’deki mutasyonlar, muh-
temelen bu mutasyonlar›n s›kl›¤›n›n artmas› nedeni ile
paternal yaflla birlikte artar ve dolay›s› ile Apert sendro-
mu etiyolojisinde ileri paternal yafl önemlidir.[8] Bu gen-
deki mutasyon di¤er kraniyosinostozis ve iskeletal disp-
lazisi olgular›nda da görülür.[9] Bu gendeki mutasyon so-
nucu hücre migrasyonundaki regülasyon, proliferasyon
ve differansiyasyon bozulur ve sonuç olarak prematüre
osteogenezis ve iskelet anomalileri oluflur. Kraniyal sü-
turlardaki prematür füzyon sonucu oluflan kraniyal flekil
bozukluklar› ve el ve ayaklarda sindaktili tüm Apert sen-
dromunlu olgularda gözlenen anomalilerdir.[6,7,9] Koro-
nal sinostozis tüm Apert olgular›nda gözlenir ve en er-
ken 19. haftada saptan›r. Koronal süturlardaki prematür

füzyon Apert sendromunu di¤er kraniyosinostozis olgu-
lar›ndan ay›r›r. S›kl›kla lambdoid ve sagittal kraniyosi-
nostozis gibi bozukluklar, frontal bossing gibi kafa flekil
anomalilerine yol açar.[9,10]

Literatürde bildirilen çeflitli anormallikler beyin,
kraniyofasiyal, kardiyak, genitoüriner (%10), gastroin-
testinal (%1.5), obstetrik ve iskeletsel anomaliler olarak
bildirilmifltir. Kraniyofasiyal anomaliler belirgin frontal
bossing, düz oksiput, k›sa düz burun, mikrognati ve ya-
r›k damakt›r. Midface hipoplazi Apert olgular›nda kla-
sik olarak karakterize olup, belirgin burun kökü bas›kl›-
¤› ile karfl›m›za ç›kar. Di¤er kraniyofasiyal anomaliler
koanal stenosis, lens ektopisi, proptozis olarak bildiril-
mifltir. K›salm›fl kemik orbitalar nedeniyle hipertelo-
rizm, proptozis ve strabismus s›kl›kla izlenir. Beyin-
santral sinir sistemi lezyonlar› olarak, non-progresif
ventrikülomegali (%48.5), komplet veya parsiyel korpus
kallozum agenezisi (ACC), holoprosensefali, septum
pellisidumun parsiyel yoklu¤u, posterior fossa anomali-
si, artm›fl nukal kal›nl›k olarak bildirilmifltir.[7,9,10] Korpus
kallozum agenezisi ve ventrikülomegali Apert sendro-
mu olgular›nda s›kl›kla tan›mlanan bulgulard›r. Renier
ve ark. 60 olguluk serilerinde komplet ACC oran›n›
%5, parsiyel ACC oran›n› ise %45 olarak bildirmifltir.[11]

Sonuçta ventrikülomegali veya korpus kallozum agene-
zisinin prenatal tespit edildi¤i olgularda ek olarak Apert
sendromunun da düflünülmesi önerilmektedir. 

Kardiyak anomalilerin bafll›calar› kardiyovasküler
anomaliler ve hipoplastik sol kalp iken, genitoüriner
anomaliler polikistik böbrek ve hidronefrozis olarak
bildirilmifltir. Obstetrik anomaliler ise polihidroamni-
ostur.[4-7] El ve ayaklardaki sindaktili bilateraldir.[7,9,10]

Sindaktili ‘mitten hands’ olarak bilinir ve bu sendromu
di¤er kranioysinostozis olgular›ndan ay›r›r. Olgular›n
%97’sinde görülür. 

Olgumuzda tespit edilen bulgular ise; anormal kafa
flekil bozuklu¤u, kraniyosinostozis, frontal bossing, düz
burun, ventrikülomegali, hipertelorizm, el ve ayaklarda
sindaktili olarak saptanm›flt›r ve bu bulgular nedeniyle
olgumuza Apert sendromu tan›s› konmufltur. Apert
sendromu riskli hastalarda birçok metod ile (ultraso-
nografi, moleküler test) erken saptanabilirken, tan› bü-
yük ço¤unlu¤unu oluflturan sporadik olgulardaki çeflit-
li non-spesifik sonografik bulgular›n bildirilmesi nede-
niyle zordur ve tan›y› do¤rulamak için ciddi sonografik
inceleme gerekir.[6,7,10] Olgumuzda rutin prenatal tara-
ma s›ras›nda saptanan birçok non-spesifik bulgunun
detayl› incelenmesi sonucu tan›ya gidilmifltir. Apert
sendromunun prenatal sonografik tan›s›, anormal kra-

fiekil 3. S›n›rda ventrikülomegali görüntüsü.
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niyal flekil bozuklu¤u, midfasiyal hipoplazi ve bilateral
el ve ayaklarda sindaktili triad›n›n saptanmas› ile konur.
Oküler hipertelorizm ve eksorbitizm ek di¤er önemli
Apert sendromu özellikleri veya kraniyosinostozise efl-
lik eden di¤er önemli özellikler olup, ultrasonografi s›-
ras›nda alarm verecek özelliklerdir. Yüksek riskli ailele-
rin taranmas›nda hedef ultrasonografik izlem en erken
16-17. haftalarda ekstremitelerde ‘mitten hand’in ve
20. haftada da kraniyosinostozise ait de¤iflikliklerin tes-
pit edilmesidir.[12,13] Bununla beraber kraniyal ve orbital
flekil de¤ifliklikleri, hipertelorizm ikinci trimestrin son-
lar›na do¤ru s›kl›kla belirgin olmay›p, üçüncü trimest-
rde çok daha fazla belirgin hale gelmektedir.[14] Olgu-
muzda da kraniyosinostozis ancak 23. haftadaki ultra-
sonografide saptanabilmifltir. ‹ntrakraniyal anomaliler
Apert sendromundaki kraniyal de¤iflikliklerden önce
olufltu¤undan korpus kallozumun tam geliflmesinden
önce bile teflhis edilebilir. Bu bulgular çok genifl spek-
trumda saptanabildi¤inden, bu olgularda amniyosen-
tezle karyotip analizi ile efllik eden sitogenetik anorma-
litelerin de¤erlendirilmesi önerilmektedir.[15] Her ne
kadar korpus kallozum agenezisini komplet olarak 19-
20. haftadan önce de¤erlendirmek mümkün olmasa da,
lateral ventriküllerin de¤erlendirilmesi ve septum pel-
lusidumun rutin ikinci trimestr ultrasonografik de¤er-
lendirilmesi, prenatal olgular›n ço¤unda gösterilen
korpus kallozum agenezisinin erken de¤erlendirilme-
sinde önemli katk› sa¤layacakt›r.[6,10] Yine fetal ellerin
detayl› de¤erlendirilmesinin, standart obstetrik de¤er-
lendirme içinde yer almasa bile, ventrikülomegali veya
korpus kallozum agenezisi gibi yüksek riskli olgularda
yap›lmas› faydal› olacakt›r. Olgumuzda da ventrikülo-
megali saptanm›flt›r. ‹kinci trimestrda parmaklar›n de-
¤erlendirilmesi zor olsa da yap›labilir ve Apert veya
Pfeiffer gibi bir çok kraniyosinostozis sendromu ve di-
¤er anomalilerin saptand›¤› olgularda hedef taramada
yol göstererek tan› koydurabilir.[16] Kötü prognoz tafl›-
d›¤›ndan Apert sendromunun, di¤er daha iyi prognoza
sahip Pfeiffer sendromu benzeri di¤er kraniyosinosto-
zis olgular›ndan ayr›lmas› önemlidir. Özellikle ekstre-
mitelerin de¤erlendirilmesi bu ay›r›m›n yap›lmas›nda
önem tafl›r. Yine kraniyofasiyal yap›lar›n net de¤erlen-
dirilmesi her zaman 2D ultrasonografi ile tam olarak
yap›lamayabilir. Özellikle kraniyosinostozisin net ola-
rak de¤erlendirilmesi önemlidir. Olgumuzda 4D ultra-
sonografi ile bu yap›lar normal ultrasonografideki gö-
rüntü ile k›yaslanamayacak flekilde tam olarak gösteril-
mifltir. Görüntüler incelendi¤inde, tam anatomik görü-
nümün elde edildi¤i görülecektir. Literatür incelendi-
¤inde Apert sendromunun 4D görüntüleri ile ilgili bir

yay›n bulunmam›flt›r. Ancak Apert sendromunun tan›-
s›nda 3D görüntüleme ile ilgili yay›nlar bulunmaktad›r.
Bu yay›nlar›n incelenmesinde, normal ultrasonografi
ile karfl›laflt›r›lamayacak flekilde hem kraniyofasiyal
hem de ekstremitelere ait anomalilerin net olarak gös-
terildi¤i görülecektir. Bu yay›nlarda Apert sendromu-
nun di¤er olgulardan ay›r›m›nda 3D görüntüleme yön-
temlerinin iyi bir yol olaca¤› belirtilmifltir.[13,17] Ultraso-
nografik özellikler tan› koymak için yeterli olsa da mo-
leküler testler ile do¤rulanmas› yap›labilir. Olgular›n
%98-99’unda FGFR2 2 geninde mutasyon oldu¤u bi-
linmektedir ve tan› bu mutasyonlar›n saptanmas› ile
do¤rulan›r.[18] Her ne kadar moleküler tan›, flüpheleni-
len olgularda tan› koydurucu olsa da daha önce etkilen-
mifl çocuklar› olmayan olgularda, flüpheli prenatal bul-
gular›n saptanmas› üçüncü trimestra kadar gecikmifl
olabilir. Bu nedenle ultrasonografik bulgular›n daha
önce saptanmas› ön plana ç›kmaktad›r. Olgumuzda ul-
trasonografik bulgular tan› için yeterli olmufltur. Mole-
küler tan› ise halen ülkemizde yap›lmamaktad›r. 

Sonuç
Apert sendromu bir çok spesifik ultrasonografik

bulgular› içeren bir sendromdur. Prenatal dönemdeki
olgularda tan› konulmas›n›n birinci basama¤›, baz› bul-
gular (anormal kraniyofasiyal görünüm, ekstremite
anomalileri) gibi durumlarda Apert sendromunu ak›lda
tutarak detayl› sonografik incelemelere geçmektir. Pre-
natal ultrasonografide, özellikle yüz anomalileri ve eks-
tremite anomalileri gibi spesifik bulgularla seyreden
sendromlar›n tan›s›nda 4D ultrasonografi önemli avan-
tajlar sa¤lamaktad›r.

Ç›kar Çak›flmas›: Ç›kar çak›flmas› bulunmad›¤› belirtilmifltir.
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