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• 1 yaş kız hasta 

 

• Şikayet: Sağ bacakta kısalık ve mor renkli döküntüler.  
 

• Hikayesi: Doğumundan itibaren sağ bacağında kısalık ve mor 
renkli döküntüleri olan hasta dış merkezde çocuk hematoloji 
bölümü tarafından tetkik edilmiş. İleri tetkik ve tedavi için 
tarafımıza yönlendirilmiş. 



 





 





• Özgeçmiş: 26 yaşındaki G1P1Y1 anneden C/S ile 35 Gh’ da    
3040 gr, APGAR  8/9 ile doğmuş. Solunum sıkıntısı olması 
üzerine YDYBÜ’nde 1 hafta yatışı olmuş. Bu dönemde 5 mg       
K vit yapılmış. İU dönemde herhangi bir patoloji yaşanmamış. 
Nöromotor gelişimi yaşıyla uyumlu, 7 aylık iken desteksiz 
oturmaya başlamış.  
 

• Tetkiklerinde PTZ: 14.9 sn ( 9-14.2 sn) ve INR: 1.26 (0.8-1.2) 
normal olarak değerlendirilmiş. Tam kan sayımında patoloji 
izlenmemiş. Sarılık geçirmiş. Aralıklı fototerapi uygulanmış. 
 

• YD döneminde sT4: 2.3 ng/dL (2-4.9 ng/dL) ve TSH: 4.44 mIU/L 
( 3-20 mIU/L) değerleri normal değerlendirilmiş. 



• Soygeçmiş: Özellik yok. Ailede hematolojik ve vasküler hastalık 
öyküsü yok. Anne ve baba arasında akraba evliliği yok. 
 

• Fizik Muayene: Cilt turgor tonusu doğal. Sağ bacakta yaygın 
nekrotik, ağsı mor renkli döküntüler mevcut. Akıntı yok.           
Isı farkı yok. Mongol lekesi mevcut. Sağ bacak boyu sola göre 
yaklaşık 1.5-2 cm daha kısa. Sağ bacak sola göre daha ince 
yapıda. Saç ve saçlı deri doğal. IR(++/++)  Bilateral akciğer 
sesleri doğal, ral ve ronküs yok. S1 (+) S2 (+) Üfürüm yok. 
Periferik nabızlar palpabl. Batın rahat, sol tarafta ele gelen 
yüzeysel mobil kitle mevcut.  



 



• ÖN TANILARINIZ NELER?  

 

• HANGİ TETKİKLERİ İSTEYELİM? 

 



• Yenidoğan döneminde iken tromboz, protein c ve s eksikliği, 
purpura fulminans, faktör 5 Leiden mutasyonu, antitrombin 
eksikliği ön tanıları ile dış merkezde çocuk hematoloji kliniğine 
sevk edilmiş.  



• Dış merkezdeki çocuk hematoloji bölümü tarafından lezyonlar 
hemanjiyom olarak değerlendirilmiş, tedavi öncesi kontrol amaçlı 
çocuk kardiyoloji polikliniğine yönlendirilmiş. 
 
EKO ( 7 günlük): İnteratriyal ve İVS normal. EF: %70. Dideral 
başlanmış, 9 aylık olana kadar kullanmış.  
 
EKO (3.5 aylık): Ventriküler septumda bazal septuma yakın bölgede 
7*8 mm genişliğinde oval, kalple benzer ekojenitede ortasında 
hipoekoik alanlar olan lezyon izlendi (hemanjiom?)  
Pulmoner darlık (hafif)  
 
EKO (11 aylık): İVS hemanjiyom? Pulmoner arter akım hızı hafif artmış. 
 

• Sağ Alt Extremite Doppler USG (6 günlük): NORMAL. 

 

• Transfontanel USG (1 aylık): Normal. 

 

• Tüm Batın USG (1 aylık): Normal.  

 



• Yüzeyel Doku USG ( 8 günlük): Sağ bacak cilt altında yaygın olarak 
izlenen hipoekoik görünümler mevcuttur.  (Ekimoza sekonder 
görünüm?) Bu bölgelerde belirgin olarak vasküler anomali 
düşündürecek tübüler yapı izlenmemiştir. Gereklilik halinde  
hemanjiyom- vasküler anomaliler açısında MR önerilir.  



      Hastamızda, hemihipertrofi sebebiyle Becwith-Wiedeman 
Sendromu düşünülerek genetik tetkik gönderilmiş ve « İlgili gen 
bölgelerinde delesyon ve metilasyon bozukluğu izlenmemiştir » 
şeklinde yorumlanmış. 



Protein C ve S Eksikliği 

• Doğal bir antikoagülan protein olan protein C eksikliği ile karakterize 
nadir görülen genetik bir bozukluktur. PROC genindeki değişiklikten 
kaynaklanır ve otozomal kalıtılır.  
 

• Hafif formda eksiklik olan hastalarda venöz tromboembolizme 
yatkınlık artar. Pulmoner emboli, DVT ve varfarin kullanımı sonrası cilt 
nekrozuna gitme riski artar.  

 
 



• Şiddetli protein C eksikliği görülen vakalarda ise doğumdan itibaren 
semptomlar gelişebilir. Pıhtılaşma kusuru en çok kolları ve bacakları 
etkiler ancak tüm vücuda da yayılabilir (yaygın damar içi pıhtılaşma 
bozukluğu). 
 

• Etkilenen bölgelerde anormal kanamalar, ciltte büyük mor lekeler ve 
nekroz gözlenebilir. Hayatı tehdit edici olabilir.  







KONJENİTAL CUTİS MARMARATUS 
TELENJİEKTAZİ 

(Cutis marmorata telangiectatica congenita) 

      Konjenital cutis marmaratus telenjiektazi, kapiller alt tipinde 
sınıflandırılan ve nadir görülen basit bir vasküler anomalidir. 
Vasküler anomalileri çalışan uluslararası toplum derneği (ISSVA) 
tarafından şu şekilde tanımlanmaktadır: 
 

• Basmakla solan, 

• Isı ile çözülmeyen, 
• Kalıcı, ağsı yapıda, mermer görünümünde eritem. 

 



     Etkilenen kutanöz alanlar kutanöz atrofi ve ülserasyon oluşmasında, 
hatta vücudun asimetrik yapı kazanmasında etkili olabilir.  
 

Konjenital glokom, ekstremite asimetrisi ve merkezi sinir sistemi 
tutulumu sıklıkla gözlenir.  
 



• Mongol lekesi (mavi noktalar ya da dermal melanosistozis) ile birlikte 
görülen bu hastalık fakomatozis pigmentovaskülaris tip 5 (fakomatozis 
cesiomarmorata) şeklinde tanımlanmaktadır. 
 



Hastalığın etyolojisi bilinmemekle birlikte Rudolf Happle tarafından iki 
teori öne sürülmüştür:  
1) Mozaizim ile hayatta kalmayı sağlayan otozomal ölümcül 

mutasyon 

2) Paradominant miras teorisi  

 

Bazı yeni çalışmalarda etkilenen cilt bölgelerinde GNA11 mutasyonu 
tanımlandı. Ancak bu çalışmaların ikisinde kanda mutasyon 
saptanamadı.  
 

Tanı klinik ile konulmaktadır.  



Klinik olarak tanı koymayı kolaylaştırmak amacıyla 3 major    +        
2 minör tanı kriteri belirlenmiştir.  

MAJOR KRİTERLER:  
 

1) Konjenital ağsı/ parçalanmış (mermer görünümünde) eritem 
2) Etkilenen bölgede venektazinin bir yıldır olmaması  
3) Bölgesel ısınmaya cevap oluşmaması  

MİNÖR KRİTERLER:  
 

1) Eritemin 2 yıl içinde solması  
2) Etkilenen bölgede telenjiektazi, porta şarabı lekesi ve etkilenen 

bölgenin dışında ülserasyon ve kutanöz atrofi görülmesi.  
 



• Yapılan kaynak taraması sonucunda doğumundan itibaren tanımlanan 
cilt lezyonları olan 485 hasta incelenmiş olup bu hastaların %43.2 si 
erkek %51.4 kız %5.4 belirtilmemiştir. (Kadın/Erkek oranı: 1.2 dir) 

 

• Hastalar farklı etnik kökenlerden incelenmiş olup sadece 7 tanesinin 
ailevi kökenli olduğu varsayıldı. 



Konjenital ağsı (mermer görünümde) eritem 

Venektazinin olmaması  

Lokal  ısıya cevapsızlık 

MAJOR KRİTER 

MİNÖR KRİTER 

Eritemin solması  

Telenjiektazi 

Porta Şarabı Lekesi  

Ülserasyon  

Kutanöz Atrofi 







• GLOKOM: Yayınlanmış tüm 485 CMTC hastasının yirmi 
dördünde (%4,9) glokom tespit edilmiş.  



• VÜCUT ASİMETRİSİ: Hastaların %37.7 sinde vücut asimetrisi gözlendi 
ve bunların %36.1 inde bacak boyu farklılığı tespit edildi. 485 hastanın 
%13.6 sında 1-6.8 cm arasında değişen bacak boyu farklılığı gözlendi.  
 
Toplam 29 hastayı içeren 2014 yılına ait büyük bir çalışmada 2 cm 
epifizyodez ile tedavi edilmesi için bir algoritma önerildi.  



• Son genetik buluşta GNA11 mutasyonunun hastalardaki etkilenen 
deri bölgesinde tespit edilmesi konjenital kutis marmaratus 
sendromunda postzigotik mozaik durumun varlığını doğrular. Ailesel 
vakaların düşük insidansa sahip olmasını bu durum açıklar.  
 

• Diğer iki çalışma ise ARL6IP6 genindeki otozomal resesif kalıtsal 
homozigot mutasyonları yayınladı.  



TEDAVİ VE TAKİP 

   Hastalığın varlığından şüphe edildiğinde klinik olarak multidisipliner 
bir yaklaşım ile çocuk uzman hekimi, dermatolog, göz ve ortopedi 
uzman hekimleri hastalık ve eşlik eden anomaliler açısından hastayı 
değerlendirmeli ve sık aralıklarla takip etmelidir.  

 

 



• Sonuç olarak, CMTC nispeten iyi huylu bir hastalıktır ve genellikle 
tedavi gerektirmez. Ancak glokom ve her iki bacak arasındaki uzunluk 
farkının ileride ciddi sorunlara yol açmaması için çocukların düzenli 
aralıklarla gelişiminin son evresine kadar bacak boyunun takip 
edilmesinde ve glokom açısından bir göz doktoruna 
yönlendirilmesinde fayda vardır.  



 

 

 

 

 

 

 

                                                 TEŞEKKÜRLER… 


