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ÖZET
Watson sendromu, café-au-lait lekeleri, pulmoner stenoz, mental retardasyon, boy kısalığı
ile karakterizedir. Bu makalede, moleküler temeli henüz tartışmalı olan ve seyrek görülen bu
birlikteliği hatırlatmak amacıyla Watson sendromlu 13 yaşında bir kız olgu sunuldu. 
Anahtar sözcükler: Watson sendromu, nörofibromatozis, 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 kısalığı ve hafif mental retardasyon ile karak-
terizedir  (1,2).  Konvulziyonu nedeniyle  başvuran ve fizik
muayenesinde  café  au  lait  lekeleri,  aksiller-inguinal  çil-
lenme,  boy  kısalığı  gözlenen  ve  sternum  sağında  2.
interkostal aralıkta duyulan 2/60 sistolik üfürümü nedeniyle
yapılan ekokardiyografik incelemesinde pulmoner stenoz
saptanan 13 yaşındaki  bir  Watson sendromu vakası  su-
nularak  seyrek  görülen  bu  birliktelik  vurgulanmak  isten-
miştir.

OLGU 

Onüç yaşında kız hasta, gözlerde kayma, tüm vücutta
ve ekstremitelerde kasılma şeklinde, idrar ve gaita kaçır-
manın eşlik etmediği, üç dakika kadar süren konvulziyonu
nedeniyle getirildi. Aralarında 2. derece kuzen evliliği olan
42 yaşındaki sağlıklı baba ile hipertansiyonu nedeni ile 5
yıldır  izlenen ve tüm vücutta yaygın kahverengi  lekelen-
meler (café au lait) tariflenen 42 yaşındaki annenin ikinci

gebeliğinden  olan  hastamızın,  sağlıklı  iki  kız  kardeşi  ile
pulmoner stenoz nedeniyle balon valvuloplasti yapılan ve
tüm vücudunda café au lait  lekeleri  tariflenen 5 yaşında
bir  erkek  kardeşi  vardı.  Annenin,  5.  gebeliğinden  7.
gestasyo-nel  ayda  doğan  biri  erkek  diğeri  kız  ikiz
çocuklar,  sırasıyla  postnatal  1.  ve  10.  günde  eksitus
olmuşlardı.  Teyzede  de  hastamızın  vücudundakilere
benzer  döküntüler  tarifleni-yordu  ve  yine  benzer
döküntüleri  olan  anneanne  hipertan-siyon  nedeniyle  55
yaşında kaybedilmişti (Şekil).

Fizik  muayenesinde  vücut  ağırlığı  22,5  kg  (üçüncü
persentilin  altında),  boy  136  cm (üçüncü  persentilin  al-
tında) ve baş çevresi 51 cm (-2SD altında) idi. Sağ gözde
proptozis,  konjuktiva  hiperemik,  sırtta,  lumber  bölgede,
karında,  göğüste  ksifoid  alt  ucu  hizasında  areolanın  al-
tında,  sol  ön  kol  lateralinde,  sağ  kalça  üzerinde  1cm
olan, 9 adet café au lait lekeleri, bilateral aksiller çillenme
vardı. Kalpte, 2/6o pansistolik üfürüm saptandı. Tüm diğer
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sistem muayeneleri normal olan hastanın, meme gelişimi,
pubik ve aksiller kıllanması; evre II idi. Hastanın nörolojik
muayenesinde patolojik bulguya rastlanmadı (Resim).

Hemogram, karaciğer, böbrek ve tiroid fonksiyon test-
leri  normaldi.  Folliküler  stimüle  edici  hormon  (FSH),
luteinizan hormon (LH),  testosteron değerleri  yaşına uy-
gun bulundu.  Kemik yaşının 11 olduğu görülen olgunun
elektroensefalografik (EEG) incelemesinde, unipolar deri-
vasyonlarda  sağdan  köken  alan  kuşkulu  bir  anormallik
saptandı.  Kranial  MRI  incelemesinde,  sol  serebellar
pedin-külde,  globus pallidusta,  sağ periventriküler  beyaz
cev-herde ve sol substansia nigrada çapı 1 cm’e ulaşma-
yan  milimetrik  hiperintens  alanlar  hamartom  lehine  yo-
rumlandı. Spinal MRI normaldi. İşitme testi normal olarak
değer-lendirildi.  Yapılan  göz  değerlendirmesinde  Lisch

nodülleri  saptanan  olgunun,  WISC-R  (Wechsler
Intelligence  Scale  for  Children-Revised)
değerlendirmesinde  orta  derecede  mental  retardasyon
bildirildi.  Ekokardiyografi  (EKO)’de  pulmoner  stenoz
saptandı.  Abdominopelvik  ultrasonog-rafide  patolojik
bulgu  saptanmadı.  Kromozom  analizi  normal  olarak
değerlendirildi.

Konvulziyon  öyküsü  nedeniyle  değerlendirilen  hasta-
nın, ilk atağı olmasına rağmen altta yatan organik patoloji
varlığı  ve  anormal  EEG  bulguları  nedeniyle  oksikarba-
mazepin başlandı. 

Tüm vücutta  yaygın  café  au  lait  lekeleri  (0,5-4  cm),
göz  muayenesinde  Lish  nodülleri  mevcut  olan  annenin
EKO’sunda pulmoner stenoz saptandı. 
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Şekil .   Aile ağacı

Resim.  Hastamızın fenotipik görünümü (café au lait lekeleri)

TARTIŞMA

Watson sendromu,  ilk  kez 1967’de  Geoffrey Herbert
Watson tarafından tariflenmiştir  (McKusick 193520).  Pek
çok yayında otozomal dominant geçişli bu sendromun tip
1  nörofibromatozis  (NF1),  nörofibromatozis/Noonan
(NFNS)  ve  Leopard  sendromlarıyla  benzer  ve  aykırı
yönleri  tartışılmıştır  (2-5).  Prognatizm,  üçgen  yüz
görünümü,  hipop-lazik  gonad,  renal  agenezinin
bulunmaması  Leopard  sendromu  ile,  tipik  yüz  ve  saç
bulgularının  olmaması  da  NFNS  ile  ayrımı  yapmamıza
yardımcı olmuştur. Pulmoner stenoz, café-au-lait lekeleri,

aksiller  çillenme,  makrosefali,  iris  hamartomu  (Lisch
nodülleri), kalın yele boyun, skolyoz, mental ve gelişimsel
gerilik gibi tipik bulguların farklı şekillerde biraraya geldiği
vakalar  bildirilmiştir  (1,2-4).  Bunların  yanında,  diz  ve
dirseklerde  hareket  kısıtlılığı,  koroner  arter  ektazisi,
hipertansiyon,  pulmoner  arter  anevrizması  gibi  nadir
bulgular da yayınlanmıştır (1-7).

Moleküler  temeli  henüz  tartışmalı  olan  bu  sendrom,
Ruggieri tarafından nörofibromatozisin nadir görülen form-
larından  biri  olarak  sınıflandırılmıştır  (6).  WS’nun  NF1
lokusuna komşu markerlarla birlikte kalıtıldığı  gösterilmiş
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olmasının  yanında,  WS’li  hastalarda  NF1  lokusunda
(17q11.2)  delesyon-duplikasyon  gösterilen  vakalar  da
mevcuttur (3,8,9). Herşeye rağmen Watson sendromunun
ayrı bir sendrom mu, yoksa NF1 ile allelik  farklı  ekpres-
sivite görülen bir tipi mi olduğu henüz tartışmaya açıktır.
Vaka sunumu, seyrek görülebilen bu birlikteliğin hatırlatıl-
ması için yapılmıştır. 
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