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Watson sendromu, café-au-lait lekeleri, pulmoner stenoz, mental retardasyon, boy kisaligi
ile karakterizedir. Bu makalede, molekdler temeli heniiz tartismali olan ve seyrek goriilen bu
birlikteligi hatirlatmak amaciyla Watson sendromlu 13 yasinda bir kiz olgu sunuldu.
Anahtar sézciikler: Watson sendromu, nérofibromatozis, pulmoner stenoz, café-au-lait
lekesi

SUMMARY

Watson syndrome is characterized by café-au-lait spots, pulmonary valvular stenosis,
mental retardation and short stature. In this report, we present a thirteen-year-old girl with
Watson syndrome to remind this disease which is seldom encountered and the molecular
basis is still controversial.
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Watson sendromu (WS), pulmoner stenoz, café-au-lait
lekeleri, boy kisaligi ve hafif mental retardasyon ile karak-
terizedir (1,2). Konvulziyonu nedeniyle basvuran ve fizik
muayenesinde café au lait lekeleri, aksiller-inguinal ci-
lenme, boy kisaligi gbzlenen ve sternum saginda 2.
interkostal aralikta duyulan 2/6° sistolik Gfiiriimii nedeniyle
yapilan ekokardiyografik incelemesinde pulmoner stenoz
saptanan 13 yasindaki bir Watson sendromu vakasi su-
nularak seyrek goérilen bu birliktelik vurgulanmak isten-
migtir.

OLGU

Oni¢ yasinda kiz hasta, gozlerde kayma, tim vicutta
ve ekstremitelerde kasilma seklinde, idrar ve gaita kacgir
manin eslik etmedigi, U¢ dakika kadar suren konvulziyonu
nedeniyle getirildi. Aralarinda 2. derece kuzen evliligi olan
42 yasindaki saglikli baba ile hipertansiyonu nedeni ile 5
yildir izlenen ve tim vicutta yaygin kahverengi lekelen-
meler (café au lait) tariflenen 42 yasindaki annenin ikinci
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gebeliginden olan hastamizin, saghkli iki kiz kardesi ile
pulmoner stenoz nedeniyle balon valvuloplasti yapilan ve
tim vicudunda café au lait lekeleri tariflenen 5 yasinda
bir erkek kardesi vardi. Annenin, 5. gebeliginden 7.
gestasyo-nel

ayda dogan biri erkek digeri kiz ikiz

cocuklar, sirasiyla postnatal 1. ve 10. gunde eksitus
olmusglardi. Teyzede de hastamizin vicudundakilere

benzer dokulntiler tarifleni-yordu ve yine benzer
dokiintlleri olan anneanne hipertan-siyon nedeniyle 55

yasinda kaybedilmisti (Sekil).

Fizik muayenesinde viicut agirhgi 22,5 kg (Uglnci
persentilin altinda), boy 136 cm (lglncu persentilin ak
tinda) ve bas cevresi 51 cm (-2SD altinda) idi. Sag gézde
proptozis, konjuktiva hiperemik, sirtta, lumber bdlgede,
karinda, goguste ksifoid alt ucu hizasinda areolanin al-
tinda, sol 6n kol lateralinde, sag kalga Uzerinde >1cm
olan, 9 adet café au lait lekeleri, bilateral aksiller gillenme
vardi. Kalpte, 2/6° pansistolik Gfiiriim saptandi. Tim diger
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56 Watson sendromu

sistem muayeneleri normal olan hastanin, meme gelisimi,
pubik ve aksiller killanmasi; evre Il idi. Hastanin nérolojik
muayenesinde patolojik bulguya rastlanmadi (Resim).

Hemogram, karaciger, bobrek ve tiroid fonksiyon test
leri normaldi. Follikller stimile edici hormon (FSH),
luteinizan hormon (LH), testosteron degerleri yasina uy-
gun bulundu. Kemik yasinin 11 oldugu goriilen olgunun
elektroensefalografik (EEG) incelemesinde, unipolar deri
vasyonlarda sagdan koken alan kuskulu bir anormallik
saptandi. MRI incelemesinde, sol serebellar

pedin-killde, globus pallidusta, sag periventrikiiler beyaz

Kranial

cev-herde ve sol substansia nigrada ¢api 1 cm’e ulasma-
yan milimetrik hiperintens alanlar hamartom lehine yo-
rumlandi. Spinal MRI normaldi. i§itme testi normal olarak
deger-lendirildi. Yapilan g6z degerlendirmesinde Lisch

Watson sendromu

nodilleri  saptanan  olgunun, WISC-R (Wechsler

Children-Revised)
degerlendirmesinde orta derecede mental retardasyon
bildirildi. (EKO)de pulmoner
saptandi. ultrasonog-rafide
bulgu saptanmadi.

degerlendirildi.

Intelligence Scale for
stenoz
patolojik
olarak

Ekokardiyografi
Abdominopelvik

Kromozom analizi normal

Konvulziyon 6ykisi nedeniyle degerlendirilen hasta-
nin, ilk atagl olmasina ragmen altta yatan organik patoloji
varligi ve anormal EEG bulgulari nedeniyle oksikarba-
mazepin baslandi.

Tdm vicutta yaygin café au lait lekeleri (0,5-4 cm),
g6z muayenesinde Lish nodilleri mevcut olan annenin
EKO’sunda pulmoner stenoz saptandi.

Sekil . Aile agaci

2, makrosefali,
yele boyun, skolyoz, mental ve gelisimsel
pulgularin farkli sekillerde biraraya geldigi

iris  hamartomu (Lisch

istir (1,2-4). Bunlarin yaninda, diz ve
cket  kisitlihigr,
bulmoner arter anevrizmasi

koroner arter ektazisi,
gibi nadir
lanmigtir (1-7).

eli heniiz tartigmali olan bu sendrom,
an norofibromatozisin nadir goriilen form-
arak siniflandinimisgtir (6). WS’nun NF1
markerlarla birlikte kalitildigi gosterilmis



olmasinin yaninda, WS’li hastalarda NF1 lokusunda

(17911.2) delesyon-duplikasyon gosterilen vakalar da

mevcuttur (3,8,9). Herseye ragmen Watson sendromunun

ayri bir sendrom mu, yoksa NF1 ile allelik farkli ekpres-

sivite gorllen bir tipi mi oldugu henliz tartismaya aciktir.

Vaka sunumu, seyrek gorilebilen bu birlikteligin hatirlatil-

masi i¢in yapilmistir.
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