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Trikorinofalangeal sendrom (TRFS) tip 1, seyrek saglar (triko), armut sekilli burun (rino), brakidaktiliye
(falangeal) eslik eden diger iskelet anomalileri triadi ile karakterli otozomal dominant gegisli nadir bir
sendromdur. TRPS1 geninde mutasyonlar sonucunda ortaya ¢ikan TRFS tip 1'de zayif, yavas blylyen
saglar, armut sekilli burun, uzun filtrum, ince st dudak, one dogru biyik kulaklar ve falankslarda koni
sekilli epifizler, kalca eklemi malformasyonlari siktir. Noromotor retardasyon, tip 2'den farkli olarak

daha nadirdir.

« 12 yasinda kiz hasta, tarafimiza iki yildir olan, el ve ayak parmaklarinda giderek artan sekil bozuklugu
ve saglarda uzamama sikayeti ile basvurdu.

Ozgecmisinde, sistemik lupus eritematozus tanili 27 yasinda anneden miadinda ilk ve tek ¢ocuk olarak
dogdu.

* Annenin ve dayinin on bes yasindan itibaren parmaklarinda sekil bozuklugu sikayetlerinin bagladig
ogrenildi.

« Fizik muayenesinde, saglari seyrek ve kirilgan, bilateral kaslarin distali dékilmds, filtrumu uzun, dst
dudak inceydi, burun ucu dolgundu. Skolyoz ve kanat skapulasi olan hastanin, ellerinde interfalangial
eklemler belirgindi, ikinci ve tglncl parmaklarinda ulnar, 4. parmakta ise radyal deviasyonu mevcuttu.
Eklemlerinde agri, sislik ve kizariklik sikayetinin hi¢ olmamisti.

« Hastanin, annenin ve babanin genetik tetkikleri sonuglanmadi; dayinin kromozomal analizinde sekizinci

kromozom, TRFS (8g24) geninin birinci bélgesinde delesyon saptandi.

Hastanin st ; ——
dudagi ince, burun ucu Hastanin falankslarda koni sekilli epifizler, el parmaklarinda

dolgun daha belirgin olan deviasyon mevcut

TRFS tip-1, TRPS1 geninde mutasyonlar sonucunda ortaya ¢ikan, tipik kraniofasiyal bulgular ve iskelet anomalileri ile
karakterize nadir bir genetik hastaliktir. Olgumuzda oldugu gibi, kas, iskelet deformitesi nedeniyle basvuran hastalarda,
6zellikle aile oykisi de mevcutsa, hastalarda muayene etraflica yapilmali ve TRFS-1 akla getirilmelidir. Kalitim tipi
olgumuzda oldugu gibi otozomal dominant veya otozomal resesif olabileceginden aile 6ykisinin iyi sorgulanmasi tanida

blylik 6nem tagimaktadir.




