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XULASO

Hallerman-Straif sindromu (HSS) nadir bir xastalikdir, ilk ndvbado kollo va kallo-iiz bolgasinin
forqli malformasiyalari ilo xarakterizo olunur; hipotrixoz, goz anomaliyalari, dis qiisurlari, xiisusile bag
dorisi vo burun bolgalarinds degenerativ dori doyisikliklori vo miitonasib qisa boy. Xarakterik kraniofasiyal
xlisusiyyatlora dissefaliya ilo braxisefaliya, kigik hipoplastik alt gona, dar yiiksok qovslii damaq vo nazik,
sixilmig dar burun daxildir. Hallerman-Straif sindromu olan bir ¢ox pasiyentlordo anadangolmao katarakta
va ya buynuz gisanin stromal bulanmasi, mikroftalmiya va/ve ya digor g6z anomaliyalari (qlaukoma, tor
gisa qopmast) da rast galinir. Dis qiisurlarina neonatal dislor, gecikmis dislor, dis minas1 hipoplaziyasi,
daimi dislorin olmamas1 (hipodontiya vo ya qismen adontiya), koklorin qisalmasi va dislorin erkon
itirilmasi ilo naticalonon anormal dis inkisafi va/va ya dislarin diizgiin diiziilmomasi aiddir. Demok olar
ki, biitlin hallarda HSS-u namolum soboblordon sporadik olaraq meydana golir vo bu sindromun genetik
materialda mutasiya noticasi oldugu diistintiliir.

Mogqalada 2014-cii ilds klinikamiza miiraciot edon 4 ayliq korpanin valideynlori Hallerman-Straif
sindromu diagnozu qoyulan xostonin 2022-ci ilo godor miisahido dovriindo gérmo organinda gedon
doyisikliklor ilo klinik hal tosvir edilmisdir.

Xostada ilkin oftalmoloji milayino zamani hor iki gézdo mikrokornea, daxili ¢oplik, daha sonraki
miisahide dovriinde gbérma sinirinin atrofiyasi, babok membrani, ikincili qlaukoma miisahido olunub.
Xastaliyin agirligini vo simptomlarin ¢oxlugunu nazors alaraq pasiyent oftalmoloqun, stomatoloqun vo
pediatrin kompleks miigahidasi altinda galmalidir.

Acar sozlor: Hallerman-Straif sindromu, anadangalma katarakta, ikincili glaukoma,
okulomandibulofasial sindrom

TI'acanosa H.A.
CHHJIPOM XAJIJIEPMAHA-IITPAV®A (KJIMHUYECKUI CITYUAIT)

PE3IOME

Cunppom Xamnepmana-lltpaiida (CXIL) sBnsercs peaxkuM 3a0oieBaHHEM, KOTOPOE B IEPBYIO
o4epeab XapaKTepU3yeTcsl IOPOKaMH Pa3sBUTHS yepena M YeperHO-JINIEeBOH 00JacTH, THIIOTPUXO30M,
aHOMAJTMSIMHU TU1a3, Ae(eKkTaMu 3y00B, JereHepaTUBHBIMI H3MEHEHUSIMH KOXKH (0COOEHHO BOJIOCHCTOM
YacTH TOJIOBBI M 001aCTH HOCA) ¥ MPOMOPIIMOHATIBHO HU3KUM POCTOM. XapaKTepHbIE YePETHO-JINIEBBIE
0CcOOCHHOCTH: KOpOTKas Opaxuuedanus ¢ aucuedanneil, ManeHbKas THUIOIIIA3MPOBAHHAS HIDKHSIS
YeNoCTh, Y3KO€, CHJIBHO H30THYTO€ HE0O W TOHKHH, 3a0CTPEHHBIH, CyXKaromuiics HOoc. MHorme
MAIMEHTHl TaKXKe UMEIOT BPOXKACHHYIO KaTapakTy WM MOMYTHEHHUS! CTPOMBI POTOBHIIBI, MUKPO(TaIbM
W/WIK [pyrue Ta3Hble aHoMaluu (IVayKoMa, OTCIIONKa ceT4aTku). 3yOHble Ne(eKThl MOTYT BKIIFOYATh
BPOXKJICHHBIE WIIN HEOHATAIbHBIE 3yObI, 3a]Iep KKy IIPOPe3bIBaHM 3y00B, THITOIIIIA3HIO SMAJH, OTCYTCTBHE
MOCTOSHHBIX 3y0OB (TUMOAOHTHS WM YaCTHYHAS aJOHTHS), aHOMAJIFHOE Pa3BUTHE 3yOOB, IPUBOASIICE

76




KLiNiK MUSAHIDSLBR _2022/4 (43)
AZORBAYCAN OFTALMOLOGIYA JURNALI

K YKOPOUYCHHIO KOPHEW M paHHEH moTepe 3yOOB M/WIIM UX HENpaBHIbHOE NonokeHue. [louTu Bo Bcex
ciayvasx CXII Bo3HHKaeT COpaAnyeCcKy N0 HEU3BECTHBIM IPUYMHAM, U CUUTAETCS, YTO ATOT CUHIPOM
SIBIISIETCSL PE3YJIBTATOM MYTAIlMH TEHETUIECKOTO MaTepraa.

B crarbe onucad KIMHUYECKUN ciiy4ail 4-X MECSYHOTO MAIUeHTa, POJUTEIH KOTOPOTO OOPaTHIIUCh
B Hamy KMHUKY B 2014 1. ¢ aumarHo3om Cunapom XamiepMmaHna-llltpafida 1 n3MeHEHHUIMH OopraHa
3peHus 3a nepuoy Habmroaerus 10 2022 1.

[pu nepBUYHOM O(PTATBLMOJIOTHYECKOM OCMOTpPE OOJBHOTO B MOCICAYIOUINE CPOKU HAOMIONCHHUS
Ha O0OOWX TJIa3aX BBIBIEHBI MHUKPOKOpPHEa, CXOASIIEeecs Kocorasue, aTpodus 3pUTENHHOrO Hepsa,
3padkoBasi MeMOpaHa, BTOpUYIHAs TIIayKOMa. YYHTHIBAs TSHKECTh M TIOJMCHMIITOMATHKY 3a00JIeBaHUs,
MNAIMEeHT JIOJDKEH HAXOJWThCS IO IOCTOSHHBIM KOMIUIEKCHBIM HaOItoneHreM odraibmonora,
CTOMATOJIOTa U Ieauarpa.

KaroueBnle cnoBa: Cunopom Xannepmana-Lllmpaiigha, sposicoennas kamapakma, 6mopuyHas
211ayKoma, OKyIOMaHOUby10Mayuaibbli CUHOPOM

Hasanova N.A.
HALLERMAN-STRAIF SYNDROME (CLINICAL CASE)
SUMMARY

Hallerman-Straif syndrome (HSS) is a rare disorder that is primarily characterized by distinctive
malformations of the skull and facial (craniofacial) region, hypotrichosis, eye abnormalities; dental
defects; degenerative skin changes, particularly in the scalp and nasal regions and proportionate short
stature. Characteristic craniofacial features include a short brachycephaly with dyscephaly, a small,
hypoplastic mandible, a narrow, highly arched palate and a thin, pinched, tapering nose. Many affected
individuals also have congenital cataracts or corneal stromal opacities, microphthalmia, and/or other
ocular abnormalities (glaucoma, retinal detachment). Dental defects may include natal or neonatal teeth,
delayed tooth eruption, enamel hypoplasia, absent permanent teeth (hypodontia or partial adontia),
abnormal tooth development resulting in short roots and early loss of teeth, and/or improper alignment of
teeth. In almost all cases HSS has appeared to occur randomly for unknown reasons (sporadically), and
this syndrome is thought to be the result of a new change to genetic material (mutation).

The article describes the clinical case of the patient who se parents applied first to our clinic in
2014 when he was 4 months old and was diagnosed with HSS, and the changes of the eye during the
observation period until 2022.

During the initial ophthalmological examination of the patient microcornea, esotropia, atrophy of
the optic nerve, pupillary membrane and secondary glaucoma were observed in both eyes. Taking into
account the severity of the disease the patient should be under constant observation of ophthalmologist,
dentist and pediatrician.

Key words: Hallerman-Straif syndrome, congenital cataract, secondary glaucoma,
oculomandibulofacial syndrome

Hallerman-Straif sindromu (HSS) kraniofasial malformasiyalar, dis anomaliyalari, hipotrixoz, dori
atrofiyasi, miitonasib qisa boy, mikroftalm, anadangalma bilateral katarakta kimi olamatlor do daxil olmaqla
¢ox nadir rast golinan genetik xastalikdir. Xastalik ilk dofs 1893-cii ilde Aubry torsfindan tosvir edilmis,
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lakin 1948-ci ilde Hallerman vo 1950-ci ilde Straif terafindon yeni patologiya kimi senadlosdirilmisdir
[1]. 1958-ci ildo bu sindrom Fransua torafindon nozordon kegirilorok verilon diagnostik meyarlar HSS
diagnozunda faydalidir. Noticodo dogus zamani qusa banzor {iz yaradan mandibulyar hipoplaziya ilo
birgo anadangolma kataraktanin mévcudlugunu qeyd etmoklo HSS-ni digor xastaliklordon forqlondirmok
asan olmusdur [2].

Bu giino godor diinya {izro toxminon 200 HSS diaqnozlu xasto geydo alinmigdir [3]. HSS hallarinin
oksoriyyati sporadik bas verir, bir ne¢o irsi halin oldugu iso adobiyyatda bildirilmisdir. HSS-na sobob
olan gen holo miloyyon edilmomisdir. HSS-nun 6tiiriilmo sxemi holo do molum deyil vo etiologiyasi
aydinlasdirilmamisdir, kisilor vo qadinlar eyni doracods tosirlonir. Schanzlin vo basqalari, Pugliese
va basqalar1 bu sindromla slaqgali 6z todqiqatlarinda bir xromosom qiisuru haqda bildirmisdilor [4,5].
Potensial HSS-nun sabablari arasinda hamilsliyin 5-ci va ya 6-c1 haftosinds asimmetrik ikinci bronxial
qovs qiisuru, anadangslms infeksiyalar, atanin yasi va toksinlors moruz qalma vardir [3].

Klinik hal: 4 ayliq korps oglan T.A. 2014-cii ildo klinikamiza gozlorinin kigik oldugu iicilin
milayinoya gotirilmisdir. Anamnez toplanan zaman valideynlorinin xalaqizi-xalaoglu oldugu miioyyon
edildi. Korpa ailonin ikinci usagi idi. Xostodo bilateral mikrokornea, daxili ¢oplik var idi. Bag 6n vo
parietal ¢ixintilart olan braxisefal idi. Kollonin arxa ii¢do ikisi ilo mohdudlasan seyrok, qara saglar var
idi. Dari quru vo gabiqli idi. Mikrognatiya vo temporo-mandibular oynaqlarda horokotin oshomiyyatli
simmetrik mohdudiyyati do daxil olmaqla, qusa banzar iiz qeyd edilirdi (sok.1).

Sak. 1. Hallerman-Sterif

. Sak.2. Mavi sklera
sindromu

Agiz, nazik dodaglar1 vo qisa list dodaqlari kigik idi. Damaq yiiksok qovslii vo dil normal dl¢iido idi.
A-skan miiayinesindo goz almasinin 6lgiilorinin normadan kigik oldugu agkar edilmisdir (OD-14.5mm,
0S-15.0mm). Daha sonra aparilan miitomadi miiayinolor zamani1 yiiksok dorocali hipermetropiya
miloyyon edilorok eynok korreksiyasi toyin edilmisdir.

HSS diagnozlu bir ¢ox insanda hor iki gdziin anormal kigikliyi (ikitorofli mikroftalmiya) vo/vo ya
geyri-adi derocaedo dorin yerlosmis gozlor (enoftalm) miisahide edilir. Bu kigik, dorin oturmus gozlor
sobabindon xastolords kicik, sallanmis g6z qapaqlar (blefaroptoz) goriine bilir. Bazi hallarda slave goz
qiisurlart mosslan, skleranin geyri-adi maviliyi (mavi sklera) (sok.2), gozdaxili tazyiq (ikincili qlaukoma),
tor qisa qopmasi va ya qiisurlu orbital siimiiklor vo/va ya digor slamatlor agkar edilir. Bu ciir goz qiisurlari
mixtalif doracads gérmo pozgunlugu vo ya bazi hallarda korlugla naticalons bilar.

Dinamik miisahido zamani xastado motor vo aqli inkigafin geriliyi miioyyanlosdirildi. 2022-ci ildo
son oftalmoloji miiayino zamani agagidaki olamotlor agkar edildi: sag gbzdo goz oniindo ol harokati, sol
g6zdo is0 0,1 korreksiya ilo 0,2. Gozdaxili tozyiq palpator yiiksok olsa da instrumental miiayino aparmaq
iclin usaq narahat idi, homginin valideynlori anesteziya altinda miiayinodon imtina etdilor. Xostoyo
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antiqlaukomatoz damlalar toyin edilmisdir. Qaslar va kirpiklar seyrok idi. Xastads iifiiqi pendular nistagm
var idi, lakin g6z almasinin miistorok horokatlori tam idi. Pattern-VEP miiayinosinin noticosine osason
OU — g6rmo siniri funksional aksonlarin sayinin azalmasi qeyd edildi.

Xostodo hor iki gdzdo bobok nahiyasindo pupilyar membran miigahido edilirdi. Hor iki biillurda
bulanma qeyd olunurdu. Her iki 6n kamera orta dorinlikde olmusdur. Pupilyar membranin olmas1 géz dibi
miiayinasini miimkiinsiiz etmigdir. B-skan miiayinasi har iki gozdo ekskavasiyanin dorinlogmis olmasini
gostarirdi (sok.3). Hor iki buynuz gisanin horizontal diametri 9.0 mm olmusdur. Keratometriya: sag goz
180°-do — K1 36.53 vo 90°-do — K2 45.42; sol goz 180°-do — K1 36.57 vo 90°-do — K2 42.99 togkil etmisdir.

Sok.3.B-skan miiayinasi

Hallerman-Straif sindromu tez-tez dis anomaliyalar1 ilo xarakterizo olunur. Daimi dislorin
longimosi, diglorin anormal inkisafi, daimi diglorin vo qismon inkisaf etmis taclarin erkon itirilmosino
gotirib ¢ixaran, koklarin koskin gakilds inkisaf etmomasi, iist vo alt ¢ananin diglori arasinda diizgiin tomas
olmamasi (malokluziya) va/ vo ya birincil (siid) dislorin davamliligi. ©lava dig qiisurlar arasinda daimi
disloerin olmamasi (hipodontiya vo ya anodontiya) vo/ve ya mina hipoplaziyasi ilo miisayist olunan agir,
erkon dig ¢lirlimosi ola bilor. Bizim xastods do eyni hal miisahids edilmisdir (sok.4).

Sok. 4. Ust damagin yiiksok olmasi, hipodontiya, erkon dis ¢iiriimosi

Bildirilon hallarin toxminen {igdo birinde HSS olan kérpaler vaxtindan avval dogulur vo/ve ya az
¢okiyo malikdirlor. Xasto soxslorin toxminan iigds ikisinds dogusdan sonra inkigafin longimasi vo bununla
olagodar olaraq miitonasib qisa boy miigsahido edilir. Bazi hallarda, HSS ilo slagoli slavo fiziki anomaliyalar
da geyd edilmisdir. Bazi xastalords hipoqonadizm, kriptorxizm va/va ya hipospadiya ola bilar.

Miizakira

HSS namolum etiologiyali nadir anadangslms sindromdur. Diaqnozun daqiqlesdirilmasi iigiin
Hutchinson-Gilford progeriya sindromu, Wiedemann-Rautenstrauch sindromu, Mandibulofacial
dizostoz, Oculodentodigital Displaziya, Seckel sindromu. Usagin azyasli olmasi vo oqli inkisafinda
gerilik, homg¢inin valideynlorinin anesteziya altinda miiayinalorin aparilmasindan imtina etmasi bozi
instrumental miiayinalori etmoyimizo mane oldu. Bununla bels, kraniofasiyal olamatlor, dissefaliya,
hipoitrixoz, deri atrofiyasi, géz va dis anomaliyalar daxil olmagqla, oksor HSS hallarda miisahids edilon
iimumi xiisusiyyatlor idi.
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Bundan slavs, bu sindromda miigahids etdiyimiz dayaq-horakst anomaliyalari qisa boy, skolioz,
osteoporoz vo dos fogaralorinin deformasiyast daxildir. G6z anomaliyalari1 asas problemlordon biridir,
gozlorin on ¢ox goriilon patologiyalari bilateral mikroftalm, anadangalmo katarakta, bobok membranlari,
glaukoma, nistagm vo ¢opgozliikdiir [1, 6-11]. Bozi xostolordo biillurun ikitorofli yoxlugu gostorilir.
Bir nego hallarda kapsul qaliglart olan vo ya olmayan bu miisahidonin bas verdiyi bildirilir. Pasiyenti
vo digorlori 3 halda membranoz kataraktanin oldugunu bildirmislor [10]. ikitorofli afakiya xostodo
anadangolmo kataraktanin spontan sorulmasi noticosindo inkisaf etmis ola bilor. Malumat verilmis bir
sira hallarda kataraktalarin spontan rezorbsiyasi bag vermisdir [12]. Rohrbach va digorlori 2-ci ilin avvali
ila 3-cii ilin sonu arasinda spontan olaraq har iki biillurun yavas ve tamamils iltihabi proses bas vermadan
rezorbsiya oldugu bir hadisoni qeyd etmisdilor [13].

Srivastava va digarlari do har iki gdzda biillurun tam olmamasini géstaran bir hadiseni qeyd etmislor.
Onlar biillurun anadangalmo olmadigini forz etmisdilor [ 14]. ©dobiyyatda bildirilmis HSS olan xastalorda
glaukoma geyri-adi haldir [6-10]. HSS-da qlaukomaya sobob ola bilocok anomaliyalarin 2 miimkiin
mongayi var. Bunlar birincili hipogenez vo ya gdzdaxili iltihab noticosinds yaranan ikincili doyisiklik ola
bilor. Liidviq vo Korting HSS vo qlaukoma olan xastonin 6n kamera bucaginin malformasiyasini tosvir
etmigdir [6]. Bozi todqiqatlarda gozdaxili iltihabin biillurun spontan rezorbsiyasini vo ya carrahiyyasi
noticosindo yaranan biillur maddosino qarsi yiikksok hossasliq sababindon ola bilocoyi irali siiriiliir.
Homginin biillurun spontan rezorbsiyasi ikincili qlaukomaya sabab ola bilar. Katarakta omaliyyati edilon
bir nego gbozdo do qlaukoma bag vermisdir [9]. Qeyd edilon hallarin oksoriyyotinds mikroftalmiya var idi.

HSS-nun tam miialicosi yoxdur. Burada osas mogsad olan goérmo funksiyalarinin qorunub
saxlanmasi, ola bilocok agirlasmalarin vaxtinda diaqnostikasi, xastaliklo slagsli dis, lirok-damar vo
tonoffiis organlarinin zodslonmosinin agkarlanmasi vo miisahidosi daxildir [1].

HSS ilo olagoli ola bilocok tez-tez dis kariyeslorinin vo onlarin naticesindo yaranan agirlagmalarin
qarsisini almagq ii¢lin miintozom dis miiayinolori do tovsiys olunur. Bundan olavo, optimal ag1z gigiyenasi
kimi profilaktik tadbirlor tovsiyo olunur [15]. Anadangolma iirok-damar anomaliyalari, ogor varsa, adston
tocili carrahi miialica talab edir [16].

Nohayoat, bu xastolordo tez-tez miisahido olunan dar yuxari tonoffiis yollari ilo birlikdo kallo-
iiz anomaliyalar1 obstruktiv yuxu apnoesi (OYA), agciyor infeksiyasi, agciyor-iirok vo qidalanma
¢atinliklorinin inkigafina sobab olur [1]. Bu tonoffiis agirlasmalarinin erkon qiymotlondirilmosi tovsiyo
olunur [9]. OYA-nin zorarli tosirlorine gors, xoruldama ve ya giindiiz yorgunlugu olan her hansi bir HSS
xastasi, zoruri hallarda slave giymotlondirma ve miialice iiglin derhal yuxu todqiqatina goéndsrilmasi
maslohatdir [17]. ©lava olaraq qeyd etmok lazimdir ki, mikrognatiya va traxeomalaziya bu xastolordo
traxeotomiya va ya intubasiyani ¢atinlogdira bilor vo bu, HSS olan xastalards aparilan carrahi amsliyyatlar
zamani nazara alimmalidir [1].

HSS olan xostolorin orta dmriinii aragdirmaq {igiin bir ne¢o rosmi todqiqat aparilmigdir. Bu xastolordo
tonoffiis ¢atismazlig1 va/vo ya agciyar infeksiyasi ¢ox agir ola bilar vo bu agirlasmalardan dlim riski
miimkiindiir [1]. Eynila, kraniofasiyal anomaliyalari olan bu xastolordo OYA-nin siddati yiingiildon hoyati
tohlitkkoya godor doyigo bilor. Bu agirlagmalarin har biri xastonin fordi progqnozuna shomiyyatli doracoda
tosir edo bilor. Katarakta omoliyyatindan sonra belo xastolords vizual naticolor gox vaxt pis olur [18].
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