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Stickler Sendromu’na Genel Bakis: Bir Derleme Calismasi

Ayse Isildar!

Ozet

Amag: Stickler Sendromu (STL) konjenital olarak ortaya ¢ikan ve ¢ocugun farkli gelisim alanlarimi etkileyen bir
bag dokusu bozuklugudur. Bu ¢alismanin amaci, STL’ye iliskin alanyazindaki ¢aligmalarin taranarak sendromun
genel ozellikleri, klinik dzellikleri, dil ve konugma 6zellikleri, tanilama siire¢leri ve tedavisine dair bilgilerin
derlenmesidir. Yontem: Calismada derleme methodu kullanilarak 1990 yili ile 2021 yili arasinda yaymlanan
makaleler incelenmistir. Makaleler “Stickler Sendromu”, “Stickler Syndrome”, “Stickler Syndrome speech and
language”, “Stickler Syndrome clinical features”, “Stickler Syndrome genetic”, “Stickler Syndrome treatment”,
“Stickler Syndrome diagnosis”, “Pierre Robin Sequence Stickler Syndrome” anahtar sozciikleri kullanilarak
Tirkee ve Ingilizce olarak aratilmistir. Hakemli dergilerde yaymlanan ve STL’nin klinik &zelliklerine dair bilgi
iceren ¢aligmalar incelemeye dahil edilmistir. Bulgular: incelenen ¢aligmalar STL nin klinik 6zellikleri, tan1lama
strecleri ve tedavisi olmak lzere {i¢ ana baghiga ayrilarak derlenmistir. Klinik 6zellikler bashig1 ise kraniyofasiyal
anomaliler, igitme kaybi, dil ve konusma &zellikleri, okiiler anomaliler, iskeletsel anomaliler olmak {izere bes alt
baslikta ele almmistir. Her bir baglikta STL ile ilgili konulara iligkin yapilan arastirma bulgularina yer verilmistir.
STL’nin klinik ozelliklerine bakildiginda siklikla isitsel, okiiler ve kraniyofasiyal sistemlerin etkilendigi
goriilmektedir. Mikrognati, damak yarigi, bifid uvula ve igitme kaybi en sik goriilen farkliliklardan bazilaridir.
Ozellikle kraniyofasiyal sistemlerindeki bu farkhiliklar, STL’li gocuklarin dil ve konusma gelisimlerini
etkilemektedir. Sonug¢: DKT’lerin ve diger multidisipliner ekip uzmanlarinin STL nin karakteristik 6zelliklerini
bilmeleri olduk¢a 6nemlidir. Yarik damak ya da Pierre Robin Sekanst ile klinige bagvuran ¢ocuklar mutlaka STL
siiphesi ile de degerlendirilmelidir. STL’li bireylerin tedavisi multidisipliner yaklasim ile tiim gelisimsel
yetersizlikleri dikkate almarak bireyin ihtiyaglarma 6zgii planlanmalidir. Ozellikle kraniyofasiyal anomalilerin

dogru zamanlama ile yonetimi STL’li ¢ocuklarin dil ve konusma gelisimleri bakimindan 6nem arz etmektedir.
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A General Overview of the Stickler Syndrome: Literature Review
Summary

Purpose: Stickler Syndrome (STL) is a connective tissue disorder which occurs congenitally and affects several
areas of development in childhood. This study aims to review the studies in the literature on STL and compile
information about the general characteristics, clinical features, language and speech characteristics, diagnostic
processes, and treatment of the syndrome. Method: The articles published between 1990 and 2021 were examined
using the review method. “Stickler Sendromu”, “Stickler Syndrome”, “Stickler Syndrome speech and language”,
“Stickler Syndrome clinical features”, “Stickler Syndrome genetic”, “Stickler Syndrome treatment”, “Stickler
Syndrome diagnosis”, “Pierre Robin Sequence Stickler Syndrome” keywords were used to find related articles.
Studies published in peer-reviewed journals and containing information about the clinical features of STL were
included in the review. Results: The reviewed articles were compiled under three main headings: clinical features,
diagnosing processes, and treatment of STL. The clinical features are covered under five sub-headings: craniofacial
abnormalities, hearing loss, speech and language features, ocular abnormalities, and skeletal abnormalities. There
are some research results related to STL under every heading. The genes affected seem to differ by the type of
SLT observed. STL’s characteristic visual features include a flat nose with a raised tip, visable nostrils and
micrognatia (Baker et al. 2011; Robin et al., 2017; Snead and Yates, 1999). The flat facial features are highly
detectable in early childhood but become less so as the child grows. Micrognatia is considered as a part of PRS
(Pierre Robin Sequence). In addition to micrognatia, PRS is characterised by cleft palate (60-90%) and
glossoptosis (Robin et al., 2017). When the clinical characteristics of Stickler Syndrome are considered, it is
observed that the condition frequently affects auditory, ocular, and craniofacial systems. Along with micrognathia,
cleft palate, bifid uvula, and hearing loss are some of the other most frequent differences. In particular, the
differences in craniofacial systems affect the language and speech development of children with STL. Conclusion:
It is significant for speech and language therapists to recognize the distinguishing characteristic features of STL.
Speech and language therapists should definitely evaluate the children who are seen at the clinic with cleft palate
or PRS with the suspicion of STL. The treatment of the individuals with STL should be planned with the needs of
the individual, thereby considering all developmental deficiencies, adopting a multidisciplinary approach.
Intervention with the right timing is required particularly for craniofacial anomalies for the speech and language
development of the children with STL.

Keywords: language, speech, speech and language therapist, craniofacial, Stickler Syndrome.
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Giris

Cocuklarda goriilen dil ve konusma bozukluklar1 siklikla konjenital olarak ya da
gelisimsel siiregte meydana gelen bazi farkliliklar sebebiyle ortaya ¢ikabilmektedir. Konjenital
olarak goriilen kalitsal bozukluklar yapisal veya fonksiyonel anormalliklere yol agarak
cocuklarin gelisimini farkli derecelerde yasam boyu etkilemektedir (World Health Organization
[WHO], 2021). STL de bireyin iskeletsel, okiiler, isitsel ve kraniyofasiyal sistemlerinin
etkilendigi bir bag dokusu bozuklugudur (Nikopoulus ve ark., 2011). Ilk olarak 1965 yilinda
Stickler ve arkadaslar1 tarafindan kalitsal progresif artro-oftalmopati olarak tanimlanmistir
(Stickler ve ark., 1965; akt. Baker ve ark., 2011). STL’nin prevalansini belirlemeye yonelik
herhangi bir ¢calisma bulunmasa da Pierre Robin Sekansi (PRS) ile dogan ve STL belirtileri
sergileyen bebekler arasindan, STL’nin karsilagilma sikliginin 7500 ila 9000 dogumda bir
oldugu soylenmektedir (Lee & Hayward, 2008; Printzlau & Andersen, 2004). Tiirkiye’de ise
STL’ nin prevalansina iliskin herhangi bir ¢alismaya rastlanmamistir. Arastirmacilar, STL nin
yetersiz tanilandigimi ve bu durumun da gercek prevalansi belirlemeyi giliclestirdigini one
stirmustiir.

STL’nin etiyolojisinde bakildiginda daha yaygin olarak otozomal dominant kalitilirken,
otozomal resesif de kalitildigi goriilmektedir (Robin ve ark., 2021; Snead & Yates, 1999).
Otozomal dominant kalitilan STL Tip I (STL1), Tip II (STL2) ve Tip III (STL3) olmak {izere
uc tip icermektedir (Baker ve ark., 2011). STL1 COL2A1 gen mutasyonu (Richards ve ark.,
2010; Robin ve ark., 2021), STL2 COL11A1 gen mutasyonu (Richards ve ark., 1996; Richards
ve ark., 2010) ve STL3 COL11A2 gen mutasyonu sonucu meydana gelmektedir (Sirko-Osadsa
ve ark., 1998; Vikkula ve ark., 1995). Hastaligin otozomal resesif kalitilan tipleri ise oldukca
nadir goriilen Tip IV (STL4) ve Tip V’tir (STL5) (Nikopolous ve ark., 2011). STL4 COL9A1
gen mutasyonu sonucu (Nikopoulos ve ark., 2011; Van Camp ve ark., 2006), STL5 ise COL9A2

gen mutasyonu sonucu ortaya ¢ikmaktadir (Baker ve ark., 2011). STL’1i bireylerde goriilen
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semptomlar ve dereceleri etkilenen gen mutasyonuna gore bireyden bireye degisiklik gosterdigi
i¢in belirtilerin siddetine gore prognoz da degisiklik gostermektedir (Robin ve ark., 2021). Bu
nedenle uzun vadede bulgularin nasil bir ilerleme gosterecegini tahmin etmek zor
olabilmektedir.

Literatiirde STL’nin genetik 6zellikleri ve/veya klinik 6zelliklerine iliskin gesitli vaka
calismalar1 ya da derleme ¢alismalar1 mevcuttur (Acke ve ark., 2012; Bowling ve ark., 2000).
Ancak Tirkiye’de STL hakkinda yapilan g¢alismalar olduk¢a smirli olmakla beraber bu
calismalar genellikle vaka ¢alismalarindan ibarettir (Guo ve ark., 2017; Oztiirk ve ark., 2018;
Yararcan ve ark., 1998). Bu calismada, STL ile ilgili alanyazindaki ¢aligmalar taranarak
sendromun genel Ozellikleri, klinik 6zellikleri, tanilama siiregleri, tedavisi, prognozu ve
ozellikle dil ve konusma problemlerine iliskin bilgilerin derlenmesi amaglanmistir. Bu
dogrultuda calismanin DKT’lere, klinik alanda STL siiphesi tasiyan ¢ocuklar1 ayirt etme ve
gerekli yonlendirmeleri yaparak uygun terapi programini saglama konusunda aydinlatici olmasi
umit edilmektedir.

Yontem

Bu derleme ¢alismasini olusturma siirecinde STL’ye iliskin 1990 yilindan itibaren
Temmuz 2021 yilma kadar yaynlanan Tiirkge ve Ingilizce makaleler aratilmistir. Iliskili
makaleleri bulabilmek amaciyla “Stickler Sendromu”, “Stickler Syndrome”, “Stickler
Syndrome speech and language”, “Stickler Syndrome clinical features”, “Stickler Syndrome
genetic”, “Stickler Syndrome treatment”, “Stickler Syndrome diagnosis”, “Pierre Robin
Sequence Stickler Syndrome” anahtar sozciikleri kullanilmistir. Konu ile iliskili makalelere
Google Scholar, Pubmed, Elseiver, Science Direct, Springer elektronik veri tabanlari
araciligiyla ulagilmistir. Calismanin amact dogrultusunda STL’nin klinik 6zellikleri, genetik
ozellikleri, dil ve konusma &zellikleri, tan1 ve tedavisine iliskin bilgi veren bitiin makalelere

erisim saglanmistir. Erisilen makalelerden hakemli bir dergide yaymlanmig olan ve STL’ nin

246



Dil, Konusma ve Yutma Arastirmalart Dergisi (DKYAD), 4(2), 2021

klinik 6zelliklerine iligskin bilgi igeren c¢alismalar derlemeye dahil edilmistir. STL’ye iliskin
spesifik klinik 6zellikler ya da genetik Ozellikleri ile ilgili derinlemesine medikal terminoloji
iceren calismalar ise dahil edilmemistir. Incelenen makaleler STL’nin klinik &zellikleri
(kraniyofasiyal anormallikler, isitme kaybi, dil ve konusma 6zellikleri, okiiler anormallikler,
iskeletsel anormallikler), tanilama siiregleri ve tedavisi olmak tiizere {i¢ ana basliga ayrilarak
derlenmistir.
Bulgular

Klinik Ozellikler

STL’nin klinik alt siniflamas1 her bireyde ve ailede gen lokasyonuna gore degisiklik
gosterse de vitreous anormallikleri, yarik damak, isitme kaybi, kraniyofasiyal anormallikler ve
iskelet malformasyonu gibi bulgulara siklikla rastlanmaktadir (Nikopoulus ve ark., 2011). Fakat
etkilenen gen ve STL nin tipine gdre baz1 bulgular farklilik gdstermektedir. Ornegin, STL1 ve
STL2’de COL2A1 ve COL11A1 gen mutasyonlar1 sebebiyle gézde anormallikler bulunurken,
COL11A2 gen mutasyonunun yol a¢tig1 STL3 te okiiler bir bulguya rastlanmamakta ve “non-
okiiler STL” olarak da adlandirilmaktadir (Nikopoulus ve ark., 2011; Van Camp ve ark., 2006).
Kraniyofasiyal Anormallikler

STL’nin karakteristik yiiz 6zellikleri incelendiginde diizlesmis bir yiiz profiline eslik
eden basik ve yukart kalkik bir burun, goriiniir burun delikleri ve mikrognati ile
karsilasilmaktadir (Baker ve ark., 2011; Robin ve ark., 2021; Snead & Yates, 1999). Burun
ucunun kiiciik ve yukar1 kalkik olmasi filtrumun daha uzun goriinmesine yol agabilmektedir.
Ayrica maksilla ve burun kopriisiiniin diizglin gelisememesi gozlerde epikantal kivrimlara
sebep olabilmektedir (Robin ve ark., 2021). Bebeklik ve ¢ocukluk déneminde kolayca fark
edilen bu diizlesmis yiiz profili yas ile birlikte daha az belirgin hale gelmektedir (Snead &

Yates, 1999).

247



Dil, Konusma ve Yutma Arastirmalart Dergisi (DKYAD), 4(2), 2021

STL’nin en temel belirtilerinden biri olan mikrognati PRS’nin bir pargasi olarak
goriilmektedir. PRS mikrognatiye eslik eden yarik damak ve glossoptozis ile tanimlanmaktadir
(Robin ve ark., 2021). PRS olan bireylerin %60-90°1 yarik damaga sahiptir (Amlani, 2017).
Van den Elzen ve arkadaslarinin 2001°de yaptig1 retrospektif bir calismada PRS olan bireylerin
%36,8’ine bir sendromun eslik ettigi teshis edilmistir. En sik eslik eden sendromlarin ise STL
ve Velokardiyofasiyal Sendrom oldugu bulunmustur. Bagka bir retrospektif ¢aligmada da bir
hastaneye basvuran PRS olan bireylerin yaklasik yarisinda bir sendromun var oldugu ve
STL’nin en sik karsilasilan sendrom oldugu bulunmustur (Evans ve ark., 2006). Jackson ve ark.
(2020), STL olan bireylerin klinik o6zelliklerini inceledikleri retrospektif ¢alismada STL’1i
bireylerin %72 sinin PRS tanis1 aldigin1 ortaya koymustur.

DKT’ler agisindan STL’de dikkate alinmasi1 gereken en 6nemli bulgulardan bir tanesi
yartk damaktir. STL’li bireylerin yaklasik dortte birinde yarik damak, dortte ligiinde ise
submuk6z yarik ya da bifid uvula gibi bulgulara rastlanmaktadir (Liberfarb ve ark., 2003;
Stickler ve ark., 2001). STL’li bireylerin %20’sinden fazlas1 damak yarigina sahip olsa da temel
olarak STL diger klinik 6zellikleriyle izole damak yarig1 olan bireylerden ayrilmaktadir (Lee &
Hayward, 2008).

Dil ve Konusma Ozellikleri

STL olan bireylerdeki dil ve konusma gicliikleri pek ¢ok faktore
dayandirilabilmektedir. Mikrognatia, diizlesmis burun, yarik damak vb. orofasiyel
anormallikler STL’li ¢ocuklarin solunum, beslenme, dil ve konusma gelisimini olumsuz
etkileyebilmektedir. STL’li bir¢ok c¢ocuk sendromlu olmayan g¢ocuklara kiyasla solunum
glicliigii yasayarak cerrahi miidahaleye ihtiya¢c duymaktadir (Jackson ve ark., 2020). Benzer
sekilde damak yarig1, submukdz yarik ya da bifid uvula da goriilebilen STL’li ¢cocuklar, bazi
konusma problemleriyle DKT’ye basvurabilmektedir (Webb & Markus, 2012). Jackson ve

arkadaglari’nin 2020°de STL’li bireylerin damak ameliyat1 sonras1 konusma gelisimlerini
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inceledikleri ¢aliymada, STL’li bireylerin sendromlu olmayan bireylere kiyasla ameliyat
sonrasinda daha zayif konugma becerileri sergiledigi goriilmiistiir. Hipernazalite, nazal emisyon
ve artikiilasyon hatalar1 bakimindan her iki grup da benzer oranlar sergilemistir. Lee ve
Hayward (2008) ise, yapmis oldugu retrospektif ¢alismada STL’li ¢ocuklarin damak ameliyat1
sonrast konusma Ozelliklerinin sendromlu olmayan gruptan nitel anlamda farklilik
gostermedigini ortaya koymustur.

Konusma gelisimi, yapilan damak ameliyatinin yani sira her bireye 6zgii olan damak
anatomisi, yarigmn tipi ve biyiikligi ile maksillar kemikteki ve farengeal kaslardaki
yetersizliklerden de etkilenmektedir (Jackson ve ark., 2020). Ancak genellikle damak ameliyati
sonrasinda bireyin konusma becerileri kademeli olarak gelismektedir. Damak ameliyatinin yani
sira damaktaki yapisal problemlerin yol agtig1 isitme kaybi da STL’li ¢ocuklarin dil ve konugma
gelisimi agisindan dikkate alinmas1 gereken bir risk faktoriidiir. STL’de goriilen beslenme, dil
ve konusma gii¢liiklerinin altinda yatan nedeni anlamak, DKT’lerin ¢ocugun ihtiyaclarina
uygun bir terapi programi olusturmasini saglamaktadir (Nowak, 1998). Dil ve konusma
terapisinden siklikla fayda saglayan STL’li ¢ocuklarin erken tanilanmasi ve gerekli
miidahalelerin yapilmasi dil ve konusma terapisi siirecini de kolaylastirmaktadir (Nowak, 1998;
Webb & Markus, 2002).

Isitme Kayb

Isitme kayb1 STL’nin ayirt edici dzelliklerinden biri olsa da etkilenen gen mutasyonuna
gore igitme kaybinin tipi ya da derecesi degiskenlik gosterebilmektedir. STL1’de ¢ogunlukla
hafif diizeyde ve progresif olmayan igitme kayb1 goriiliirken STL2 ve STL3’te daha ileri
diizeyde ve progresif isitme kaybi goriilmektedir (Acke ve ark., 2012; Robin ve ark., 2021).
Isitme kaybi, yarik damak sebebiyle sik gegirilen otitis medianin yol a¢tig1 iletim tip ya da
nedeni bilinmeyen sensorindral bir hasardan kaynakli sensorindral tip kayip olarak

gorilebilmektedir (Snead & Yates, 1999). Yiiksek frekansta sensorinoral tip isitme kayb1 yas
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ile birlikte kotiileserek hipermobil timpanik membrana yol agabilmektedir (Rose ve ark., 2005).
Acke ve arkadaglarmmin (2012) STL’li bireylerde isitme kaybimin karsilasilma sikligim
inceledigi ¢aligmada, 313 hastadan elde edilen veriye gore STL’li bireylerin %62,9’unda hafif
ve orta siddette isitme kaybi tespit edilmistir. Ayrica bu kayiplarin %67,8’inin sensorinoral tip,
%14,1’inin iletim tip ve %18,1’inin mikst tip oldugu rapor edilmistir.
Okdler Anormallikler

STL’de okiiler problemler de etkilenen gen mutasyonuna gore cesitlilik gostermektedir.
STL’nin en sik karsilasilan tipi olan STL1’de ¢ogunlukla konjenital vitreous anormallikleri
gorlilmektedir (Nikopoulus ve ark., 2011). STL2’de de benzer sekilde miyop, retina dekolmani,
katarakt ya da glokom gibi okiiler sorunlara rastlanmaktadir (Baker ve ark., 2011). Stickler ve
ark. (2011), okiiler problemlerin dagilimini incelediklerinde STL’1i bireylerin %90’ mnda miyop,
yaklasik %60°1nda da retina dekolmani ve/veya katarakt oldugunu bulmuslardir. Ayrica retina
dekolmaninin en sik 10-30 yaslar1 arasinda ortaya ¢iktig1 belirlenmistir. STL1 ve STL2’de
okiiler anormalliklere rastlanirken STL3’te rastlanmamaktadir (Sirko-Osadso ve ark., 1998;
Van Camp ve ark., 2006). Bu durumun nedeni, COL11A2 geninin gézde herhangi bir etkiye
yol agmamasidir (Nikopoulus ve ark., 2011).
Iskeletsel Anormallikler

STL’li bireylerin ayirt edici bir diger 6zelligi iskelet yapilarinda meydana gelen anormal
durumlardir. Iskelet yapilarinda epifiz kaymasi, skolyoz, kifoz, hipermobil eklemler, erken
yasta osteoartrit ve kemik erimesi goriilebilmektedir (Majava ve ark., 2007; Robin ve ark.,
2021). Stickler ve ark. (2001), STL’li bireylerin yarisindan ¢ogunda eklem hipermobilitesi
oldugunu ve bu durumun 10 yas alt1 cocuklarda daha fark edilir oldugunu bildirmistir. Ayrica
hastalarin ¢eyreginde cerrahi gerektirmeyen carpik bacak ve %17’sinde skolyoz ile gogiis
deformiteleri bulunmustur. Ulkemizde bu sendromla ilgili yapilan olgu sunumlarinda vakalarin

el eklemlerinde genisleme ve hipermobilite de tespit edilmistir (Akyol ve ark., 1990; Caksen
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ve ark., 1995). Eklemlerde meydana gelen belirtiler ¢ogunlukla dejeneratif oldugundan
bireylerin aktivite diizeyinin yiiksek olmasi anomalilerin ilerlememesi agisindan onemlidir
(Stickler ve ark., 2001). Ayrica iskeletsel yapilarindaki anormallikler dejeneratif olarak ilerlese
de bireyler ¢ogunlukla eklem agrilarindan sikayet etmemektedir (Robin ve ark., 2021).
Tanillama

STL ile ilgili Tiirkiye’de yapilan arastirmalar incelendiginde sayili olgu sunumu
calismalarina rastlanmaktadir (bkz. Akyol ve ark., 1990; Borazan ve ark., 2008; Caksen ve ark.,
1995; Oztiirk ve ark., 2018). STL, iilkemize kiyasla yurtdisinda daha sik karsilasilan bir
sendrom olmasina ragmen yine de klinisyenler tarafindan kolaylikla tanilanamamaktadir (Rose
ve ark., 2005). Bu durumun PRS ve STL’nin benzer bulgular tasimasindan kaynaklanabilecegi
diistiniilmektedir. PRS dogumdan sonra kolaylikla tanilanabilirken, STL’ nin tanilanmasi diger
bulgular ortaya ¢ikana kadar gecikebilmektedir. Stickler ve arkadaslarinin (2001), PRS olan 75
bireyin klinik 6zelliklerini inceledikleri ¢alismada vakalarin 11°inin dogum sonrasi, 22’sinin
dogumdan itibaren bir yil, 25’inin dogumdan itibaren iki yil i¢erisinde ve 17’sinin daha ileri
yaslarda STL tanis1 aldig1 bulunmustur.

STL’nin tanilanmasi, 6zellikle okiiler ve isitsel anormalliklerin erken teshis edilmesi ve
gelisebilecek komplikasyonlarin 6nlenmesinde, hastalar i¢in biiyliik 6neme sahiptir (Rose ve
ark., 2005). Tanilama silirecinde gen testleri uygulanarak bireyin klinik bulgularina gore
mutasyona ugrayan gen tespit edilebilmektedir (Robin ve ark., 2021). Bunun disinda STL i¢in
spesifik olarak olusturulmus standardize bir degerlendirme araci bulunmamaktadir. Ancak
Rose ve ark. (2005), STL1 i¢in baz1 tanilama kriterleri dnermistir. Onerilen kriterler vakanimn
klinik 6zellikleri, aile dykiisii ve molekiiler verilerden alinan puanlara dayanmaktadir. Baska
bir goriise gore ise, STL’nin tanilanmasi i¢in en az bir tane major ve iki mindr fenotipik
ozelligin bulunmas1 gerekmektedir (Lee & Hayward, 2008). Ancak yine de yalnizca fasiyal

fenotipe bakilarak tan1 yapilmasi klinisyenler i¢in zor olmakla birlikte yanlig tan1 yapilmasina
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da yol acabilmektedir (Majava ve ark., 2007). Ornegin, STL2 ile ayn1 genin (COL11A1)
mutasyona ugradigi Marshall Sendromu STL1 ve STL2 ile benzer 6zellikler sergilemektedir
(Annunen ve ark., 1999). STL ve Marshall Sendromu’nun tek bir fenotipik sendromu temsil
ettigi ya da iki ayr1 sendrom olarak ele alinmasi gerektigine dair farkli goriisler mevcuttur
(Majava ve ark., 2007; Shanske ve ark., 1997; Stratton ve ark., 1991). Ozellikle aile éykiistinde
miyop, retina dekolmani, igitme kayb1 ya da iskeletsel anormallikler olan ¢ocuklar STL siiphesi
ile degerlendirilmelidir (Lee & Hayward, 2008). Erken tanilama, uygun tedavi planini
olusturmak ve gerekli uzmanlara yonlendirmeleri yapmak agisindan ¢ok 6nemlidir. Bu noktada
ozellikle damak yarigi ile ilgilenen hekimlerin ve DKT’lerin STL siiphesi tasiyan ¢ocuklarin
erken tanilanmasi ve gerekli yonlendirmelerin yapilmasi agisindan 6nemli bir rolii vardir.
Tedavi

STL ile tanilanan bireylere uygulanacak tedavi yaklasimi bireyin ihtiyaclarma 6zgii
planlanmalidir. Kraniyofasiyal anormallikler i¢in plastik cerrah, kulak burun bogaz uzmani,
ortodontist ile DKT semptomlar1 degerlendirerek is birligi igerisinde miidahale etmelidir.
Heniiz tanilanamamis STL olan ve PRS ile dogan bebeklere hava yolu saglamak icin
trakeostomiye ihtiya¢ duyulabilecegi icin erken donemde dogru miidahale hayati 6nem
tasimaktadir (Robin ve ark., 2021). DKT’ler agisindan énemli bir bulgu olan yarik damak
sonucu da bebekler erken donemde beslenme giicliikleri, ilerleyen donemlerde de konusma
problemleri gelistirebilmektedir (Stickler ve ark., 2001). Bu agidan en iyi konusma ¢iktis1 igin
yarik damak miidahalesinin bebek 9-12 aylik iken yapilmasi gerekmektedir (Peterson-Falzone
ve ark., 2016). STL’li bireylerin sahip oldugu orofasiyel anormallikler nedeniyle genellikle
ikinci bir cerrahi miidahale gerekebilmektedir. Dolayisiyla bu bireylerin uzun bir siire boyunca
DKT’lerin de bulundugu multisidipliner bir tedavi ekibi tarafindan takip edilmesi

gerekmektedir (Jackson ve ark., 2020).
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STL’de yarik damagin yol acabilecegi sik otitis media ge¢irmeden kaynakli igitme kayb1
siiphesi i¢in birey KBB uzmanina ve odyolojik degerlendirmeye yonlendirilmelidir. Oktiler
anormalliklerde Ozellikle retina dekolmaninin korliige sebep olma riskinin yiiksek olmasi
sebebiyle, STL’de bireylerin acilen bir g6z doktoru tarafindan oftalmolojik degerlendirme ve
miidahalesinin yapilmasi gerektirmektedir (Richards ve ark., 2010; Robin ve ark., 2021).
Sendromun diger bir ayirict belirtisi olan skolyoz ve ¢arpik bacak gibi iskeletsel anormallikler
i¢in bir ortopedi uzmaninin degerlendirme ve miidahalesine ihtiya¢ duyulmaktadir (Stickler ve
ark., 2001).

Tartisma ve Sonug

Bu derleme ¢alismasinda, kalitsal bir bag dokusu bozuklugu olan STL’ye iliskin
literatiirde yer alan makaleler belirli kriterler cercevesinde incelenerek ii¢ ana baglikta
incelenmistir. Bu bagliklarda STL’nin klinik 6zellikleri, tanilanmasi ve tedavisine iliskin
yapilan arastirmalardan elde edilen bilgilere yer verilmistir.

Otozomal veya resesif olarak kalitilan STL’nin, klinik 6zelliklerine gore farklilik
gbsteren bes ayri tipi bulunmaktadir. Ornegin, STL nin klinik 6zelliklerine bakildiginda
STL3’te okiiler bir anormallige rastlanmazken, STL1 ve STL2 de rastlanmaktadir. Dolayisiyla
tiplerin, sergiledigi semptomlar bakimindan birbirinden ayrigmasmin, STL’yi tanilamay1
gliclestiren faktorlerden birisi oldugu diisiiniilmektedir. Buna karsin, STL’yi klinik ortamda
ayirt edebilmek icin pek ¢ok ipucu da bulunmaktadir. Cocugun diizlesmis bir yiiz profili, basik
ve yukar1 kalkik bir burun ve mikrognatiye sahip olmasi STL siiphesi ile yaklagilmasini
gerektirmektedir. Ayrica STL ile ilgili yapilan ¢alismalar, yalnizca PRS tanis1 almis ya da PRS
belirtilerini tagiyan ¢ocuklarin mutlaka STL siiphesi ile degerlendirilmesi gerektigini ortaya
koymustur (Evans ve ark., 2006; Jackson ve ark., 2020; Van den Elzen ve ark., 2001). Buna ek

olarak, STL siiphesi tasityan ¢ocuklart DKT’lerin ve diger uzmanlarin ayirt edebilmesi igin bir
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diger onemli kriterin ise damak yarig1 oldugu goriilmiistiir. Damak yarig1 ile birlikte diger klinik
ozelliklere de sahip olan ¢ocuklar STL bakimindan dikkate alinmalidir.

DKT’ler STL siiphesi tastyan bir ¢ocukla karsilastiginda dil ve konusma gelisimi
acisindan risk olusturan damak yarig1 ya da isitme kaybi gibi durumlar1 degerlendirmelidir.
Yapilan c¢alismalar, STL’li cocuklarin damak ameliyatt sonrasinda sendromlu olmayan
cocuklara kiyasla daha diisiik konugma becerileri sergiledigini ancak bu farkliligin istatistiksel
olarak anlamli olmadigini1 ortaya koymustur (Jackson ve ark., 2020; Lee & Hayward, 2008).
Bu durum, STL olan ve olmayan iki grubun da konugma becerilerinin damak yarigindan benzer
seviyelerde etkilendigini gdstermektedir. Bu agidan damak yarig1, bifid uvula ya da submukdz
yarik ile klinige bagvuran bir cocugun STL siiphesine dair degerlendirmeleri yapilarak gerekli
uzmanlara yonlendirilmesi gerekmektedir. STL nin izole damak yarigindan ayirt edici bir diger
ozelligi de okiiler anormalliklerdir. STL’li bireylerin okiiler anormalliklerini inceleyen bir
calismada, bu bireylerin ¢cogunlukla miyop olduklar1 goriilmiistiir (Stickler ve ark., 2011). Bu
durum uzmanlara, gbzlerde anomalisi olan ya da ailesinde okiiler hastaliklar olan ¢ocuklara da
STL stiphesi ile yaklagilmasi gerektigini gostermektedir. Ancak bu noktada, STL3 te okiiler bir
bulguya rastlanmadigi da unutulmamalidir. STL’li bireylerin tanilanabilmesi i¢in dikkat
edilmesi gereken bir diger klinik bulgu ise iskeletsel anomalilerdir. STL siiphesi ile yaklagilan
cocuklarda skolyoz, epifiz, eklem kaymasi, erken yasta eklem erimesi gibi durumlarin da
g6zlemlenmesi 6nemlidir.

STL’nin tanilanmasina yoOnelik makaleler incelendiginde bu sendromu tanilama
amaciyla gelistirilmis bir degerlendirme aracinin bulunmadigi goériilmiistiir. Ancak bireyden
alinan aile Oykiisii, bireyin klinik 6zellikleri ve molekiiler verileriyle beraber STL tanisinin
netlik kazanacagi savunulmaktadir (Rose ve ark., 2005). STL nin ayirt edilmesini gii¢lestiren
bir bagka faktér ise STL2 ile ayni genin mutasyonu sonucu ortaya ¢ikan Marshall

Sendromu’dur. Marshall Sendromu’nun ayr1 bir sendrom olarak ele alinmasina dair goriislerin
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net olmamakla beraber, bu durumun STL’nin tanilanmasini daha karmasik bir hale
getirebilecegi de diisiiniilmektedir (Majava ve ark., 2007; Shanske ve ark., 1997).

Sonug¢ olarak, bu calismada klinik alanda STL siiphesi tasiyan bir ¢ocugu ayirt
edebilmek ve erken miidahale ile dogru sekilde destekleyebilmek amaciyla alanyazinda
yayinlanan makalelerden bilgiler derlenmistir. Bu bilgiler 1s18inda, klinisyenlerin STL’li
cocuklar1 erken tanilamada ve dogru miidahale planini olusturmada 6nemli bir rolii oldugu
aciktir. Ozellikle dil ve konusma giicliigii ile DKT’lere basvurabilecek STL’li ¢ocuklarin
tanilanabilmesi i¢in orofasiyel 6zelliklerin, okiiler ve iskeletsel anormalliklerin mutlaka detayli
bir sekilde degerlendirilmesi gerekmektedir. Dil ve konugsma gelisimini erken donemde
maksimum seviyeye ¢ikarabilmek adina damak yarigi, bifid uvula ya da submukéz yarik
bulgular1 degerlendirilerek cerrahi planlama icin ilgili hekime yénlendirilmelidir. Isitme
kaybmna iliskin degerlendirmeler de yapilarak dil gelisimi agisindan risk faktorleri
belirlenmelidir. Damak ameliyatt ve dogru isitme tedavisinin ardindan STL’li ¢ocuklarin
DKT’lerden dil ve konusma terapisi hizmeti almalar1 da dil ve konugma gelisimleri bakimindan
onem arz etmektedir. STL’li c¢ocuklari tanilamak ve yasam boyu desteklemek igin
gelisimlerinin multidisipliner bir ekip tarafindan diizenli olarak degerlendirilmesi, takip
edilmesi ve gerekli sagaltim hizmetlerinin verilmesi gerekmektedir.
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Ekler
Ek 1. Sézlukee

Artro: Eklem anlaminda kullanilan 6n ek.
Dominant: Baskin.

Epifiz: Omurgalilarin beyninde yer alan mercimek tanesi bityiikliigiinde bir bezdir. Uyku paternini ve mevsimsel
fotoperiyotlari diizenleyen melatonini salgilar.

Epikantal fold: Goziin i¢ kosesini Orten ekstra cilt katinda katlanma olugmasi.
Filtrum: Ust dudagmn orta kisminda yer alan gukur alan.

Glokom: Goézigi s1visinin iyi bosalmamasi yiliziinden goz tansiyonunun artmasi.
Glossoptozis: Dilin arkaya dogru konumlanmasi.

Kifoz: Omurganin 6ne dogru egilmesiyle ortaya ¢ikan kamburluk.
Kraniyofasiyal: Bas ve yiiz.

Mikrognati: Cenenin normalden kiigiik olmast durumu.

Oftalmoloji: Gorme yollar1 hastaliklar1 ve cerrahisiyle ilgilenen bir tip bilim dali.
Oftalmopati: Gozlerde bilylime.

Okdler: Gozle ilgili olan.

Osteoartrit: Eklem iltihab.

Otitis media: Orta kulak iltihabr.

Otozomal: Esey kromozomu olmayan kromozom grubu.

Retina dekolmani: Retinanin normal konumundan ayrilmasi.

Resesif: Cekinik.

Skolyoz: Omurga egriligi.

Trakeostomi: Nefes borusuna tibbi amaglarla girtlak seviyesinin altindan disar1 delik agilarak yeni bir nefes alma
deligi elde etme islemi.

Vitreous anomaliler: Goz yuvarlaginin arkasinm dolduran agik, gecirgen jelimsi maddede olusan anomaliler.
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