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A FRONTONASAL DYSPLASIA CASE WITH 
ABSENCE OF FALX CEREBRI

ABSTRACT

Frontonasal dysplasia which is also called median cleft 
face syndrome, is a disease that presents with signs like 
hypertelorism, broad nasal base, formation defect of nasal 
edge, anterior cranium, bifidum occultum, microphtalmia 
in the face and head but with possible anomalies in any 

organ or system. Central nervous system anomalies like 
corpus callosum agenesis, lipomas of corpus callosum and 
encephalosel may also be seen in these cases. We presented a 
frontonasal dysplasia case without falx cerebri. According to 
our investigation, this is the first case of  frontonasal dysplasia 
without falx cerebri.
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ÖZET
 
Median kleft yüz sendromu olarak da adlandırılan 
frontonazal displazi, hipertelorizm, geniş burun kökü, 
burun ucunun oluşum defekti, anterior kranium, bifi-
dum okültum, mikroftalmi gibi daha çok yüz ve kafaya 
lokalize bulgularla kendini gösteren ancak her organ 
ve sistemde anomalilerle seyredebilen bir sendromdur. 
Hastalıkta ayrıca korpus kallosum agenezisi, korpus 

kallosumda lipomlar, ensefalosel gibi merkezi sinir sis-
temi anomalileri de görülebilmektedir Biz burada falks 
serebri yokluğu ile seyreden bir frontonazal displazi 
olgusunu literatür eşliğinde sunduk. Araştırmalarımıza 
göre falks serebri yokluğu ile seyreden ilk olgudur.    

Anahtar Kelimeler: Frontonazal displazi, median fasiyal 
kleft sendromu, yenidoğan, kriptorşidizm, mikroftalmi 
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GİRİŞ

Frontonazal displazi; hipertelorizm, geniş burun 
kökü, burun ucunun oluşum defekti, anterior kra-
nium, bifidum okültum, mikroftalmi gibi daha çok 
yüz ve kafaya lokalize bulgularla kendini gösteren 
ancak neredeyse her organ ve sistemde anomalilerle 
seyredebilen bir sendromdur.1-3 Hastalıkta ayrıca kor-
pus kallosum agenezisi, korpus kallosumda lipomlar, 
ensefalosel gibi merkezi sinir sistemi anomalileri de 
görülebilmektedir.1-7 Bizim sunduğumuz olguda falks 
serebri yokluğu saptanmıştı. Yaptığımız literatür araş-
tırmasında, frontonazal displazide falks serebri yok-
luğu hiç bildirilmemişti. Burada falks serebri yokluğu 
ile ortaya çıkan bir frontonazal displazi olgusunu lite-
ratür eşliğinde tartıştık.

OLGU

Kliniğimize anormal yüz ve kafa şeklinin araştırılma-
sı amacıyla başvuran 14 günlük erkek bebek, sağlıklı 
ve akraba olmayan 23 yaşındaki anne ve 25 yaşındaki 
babadan ailenin 2. çocuğu olarak sezaryenle, miadında 
doğmuştu. Bebeğin ağırlığı 2900 gr (%10-25 persen-
til), boyu 47 cm (%10-25 persentil), baş çevresi 33,5 
cm (%25-50 persentil) idi. Genel durumu iyi, aktif, 
hipertelorizm, burun kökü geniş ve basık, burun ucu 
gelişmemiş, her iki burun deliği tamamen ayrık, mik-
roftalmik ve palpebral aralıkları dardı (Resim 1). Ön 
ve arka fontaneller geniş, süturlar geniş olup, frontal 
bölgede kemik defekti palpe ediliyordu. Haricen erkek 
görünümde, skrotum boş ve mikro penis görünümü 
mevcuttu. Bebeğin diğer sistemlerinin muayenesinde 
patolojik bulgu tespit edilmedi. Laboratuvar tetkikle-
rinde; tam idrar tetkiki, hemogram, rutin biyokimyasal 

analizler, tiroit fonksiyon testleri ve TORCH normal 
bulundu. Gönderilen kromozom analizi 46XY olarak 
rapor edildi. Göz konsültasyonunda; mikroftalmi, ka-
pak aralıkları dar olmakla birlikte pupilla aralıklarının 
açık olduğu ve ambliyopi riskinin bulunmadığı belir-
tildi. Ek patoloji açısından yapılan batın ultrasono-
grafisi ve ekokardiyografisi normal idi. Çekilen pelvik 
manyetik rezonans görüntülemesinde (MRG) testis, 
over ve vajene rastlanmadı. Hormon profilinde: Seks 
hormon bağlayıcı globülin (SHBG), folikül stimülan 
hormon (FSH), luteinizan hormon (LH), serbest tes-
tosteron, total testosteron ve anti müllerien hormon 
bebeğin yaşı için normal sınırlardaydı. Çekilen beyin 
tomografisi ve beyin MRG’sinde falks serebrinin ol-
madığı tespit edildi (Resim 2). Genel durumu iyi ve 
beslenmesi iyi olan hasta poliklinik takibine gelmek 
üzere taburcu edildi.  

TARTIŞMA

Diğer adı median kleft yüz sendromu olan frontonazal 
displazi; nadir görülen bir orta hat anomalisidir. Fron-
tonasal displazi tanısı şu bulgulardan en az ikisinin bir 
arada bulunması ile konur:2,8 (i) oküler hipertelorizm 
(ii) burun kökünün düzleşmesi (iii) burun ve/veya 
üst dudak ve damağı etkileyen median fasial kleft (iv) 
çift taraflı veya tek taraflı burun kanadı klefti (burun 
ucunun çentiklenmesinden tamamen ayrılmış burun 
deliklerine kadar hipoplazisi) (v) burun ucunun oluş-
maması (vi) V şeklinde frontal saç çizgisi (vii) anterior 
kranium bifidum okültum. Frontonazal displazi ge-
nellikle sporadik olup etiyolojide çevresel ve kompleks 
genetik faktörlerin katkıda bulunduğu düşünülmekte-
dir. Bunun yanında otozomal resesif, otozomal domi-
nant ve X’e bağlı geçişler de bildirilmiştir.1,2 Hastamızda 
anne-baba akrabalığı yoktu, bu nedenle sporadik oldu-
ğunu düşünüyoruz.

Frontonazal displazi pek çok organı etkileyen bir has-
talıktır. Göz bulguları frontonazal displazi tanısında 
önemli bir yer tutar. Bunlar arasında hipertelorizm en 
başta gelir. Bunun dışında mikroftalmi, anoftalmi, ko-
loboma, ptozis, strabismus, katarakt, optik disk ano-
malileri, nistagmus, ambliyopi sayılabilir.1-3,9,10 Ayrıca 
göz anomalilerinin varlığı frontonazal displazili hasta-
larda daha ciddi merkezi sinir sistemi anomalilerine 
işaret ettiği gibi aynı zamanda daha ciddi nörogelişim-
sel geriliğe işaret eder. Yani göz bulguları prognozu 
belirlemede oldukça önemlidir.2,6 Bizim olgumuzda 
gözler mikroftalmik ve palpebral aralıklar dardı.

Frontonazal displazili hastalarda konjenital kalp ano-
malileri (fallot tetralojisi, atriyal septal defekt, ventri-
küler septal defekt gibi) ve sağırlık da sık görülebilir.1,4 
Bizim hastamızda ekokardiyografi ve işitme testleri 
(otoakustik emisyon ve BERA testi) normal bulundu.

Şekil 1: Resimde hipertelorizm, burun kökü geniş ve basık, burun ucu gelişmemiş, her 
iki burun deliği tamamen ayrık, mikroftalmik ve palpebral aralıkları darlığı gözlenmektedir.
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Ekstremite anomalileri de frontonazal displazide sık 
görülen bir anomali grubudur. Bunlar arasında tibi-
al hipoplazi veya aplazi, polidaktili, pes ekinovarus, 
poland anomalisi ve ptergium kolli sayılabilir.1,2,8,11 
Bizim olgumuzda ekstremite anomalileri yoktu.

Bazı olgularda kriptorşidizm gibi endokrin bozukluk-
lar görülebilir.1 Bizim hastamızda da kriptorşidizm 
vardı.Frontonazal displazide gerek sık görülmesi ve 
gerekse de prognozu önemli ölçüde etkilemesi açısın-
dan görülen önemli bir anomali grubunu merkezi sinir 
sistemi anomalileri oluşturur. Bu anomaliler arasında; 
korpus kallosum agenezisi, ensefalosel, korpus kallo-
sumda lipomlar, kortikal displaziler, myelomeningosel, 
Chiari anomalisi, hidrosefali ve Dandy Walker malfor-
masyonu sık görülmektedir.1-9,12 Bu anomaliler bazen 
subklinik olabildiği için frontonazal displazili hastala-
rın hepsine beyin görüntülemesi gerekir. Frontonazal 
displazili hastalarda yukarıda sayıldığı gibi pek çok 
merkezi sinir sistemi anomalisi görüldüğü bildirilmiş 
ancak falks serebri yokluğu hiç bildirilmemiştir. Olgu-
muzda hem bilgisayarlı beyin tomografisi (BBT) hem 
de beyin MRG’sinde falks serebri yokluğu gösterildi.

SONUÇ

Sonuç olarak diyebiliriz ki frontonazal displazi nadir 
görülen, öncelikle yüz ve baş olmak üzere pek çok or-
ganda anomaliler ile seyredebilen bir sendromdur. Bu 
anomalilerden bir kısmı da merkezi sinir sisteminde 
olabilir. Merkezi sinir sistemi anomalileri içinde falks 
serebri yokluğu da akılda tutulup araştırılmalıdır.
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Şekil 2: Beyin MRG’sinde falks serebri görülmemektedir.


