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Opitz G/BBB sindromu anadangalmo malformasiya olub, hipertelorizm, hipospadiya, iist
dodagin vo damagin bitismamasi, larinqotraxeofaqofarengeal anomaliyalar, arxa kecocayin
formalagsmamasi, inkisafin longimasi v iirak qiisurlan ilo xarakterizo olunur. Hazirda Opitz
G/BBB sindromunun bir-birindan demok olar ki, kliniki forqlonmoyon 2 genetik yarimtipi
movcuddur: X-xromosoma bagh (XLOS) ve autesom-dominamt (ADOS) Opitz G/BBB
sindrom [4]. Bu sindrom miirakkab tobiats malik oldugu ii¢iin miialicods iiz-¢ana corrahlan,
oftalmoloq, pediatr, uroloq, kardioloq, pulmonoloq, loqoped, genetikdon ibarat ¢ox profilli
komanda istirak etmolidir. Miialico ilk novbads korreksiya edici corrahi miidaxiloya

yonaldilir.

Acar sézlar: hipertelorizm, disfagiya,
hipospadiya

Opitz G/BBB sindromu 1969-cu ildo
J.Opitz vo hommislliflori torofindon tosvir
edilmigdir. Bu sindrom anadangolmo mal-
formasiya olub, hipertelorizm, hipospadiya,
iist dodagin vo damagin bitismomasi, larin-
gotraxeofagqofarengeal anomaliyalar, arxa
kegocoyin formalagmamasi, inkisafin longi-
masi vo lirok qlisurlar ilo xarakterizo olunur
[1].

De Silva va b. (1998) X-xromosoma bagli
Opitz sindromlu bir ailodo aspirasion pnev-
moniya ilo xostoxanaya miiraciot etmis bir
nonays 64 yasinda ilk dofo diagqnoz qoyul-
masindan xobar vermisdir [2].

Jacobson va b. (1998) Opitz sindromu
zamani rast golon iirok vo sidik cinsiyyot
sisteminin anadangalmo qiisurlarini gostor-
migsdir [3].

Hazirda Opitz G/BBB sindromunun bir-
birindon demoak olar ki, kliniki forqlonmayan
2 genetik yarimtipi movcuddur: X-Xromo-
soma bagli (XLOS) vo autosom-dominamt
(ADQS) Opitz G/BBB sindrom [4].

Robin vo b.(1996) Opitz sindromunun X-
xromosoma baglt vo autosom dominant for-
malarinin fenotipik xiisusiyyatlotini miiqayiso
etmislor. Onlar miisahido etmislor ki, 6no
cevrilmis burun dsliklori vo arxa udlaq yarig
ancaq X-xromosoma bagl forma {i¢iin xarak-
terikdir. Biitlin qalan simptomlar hor 2
formada rast golinir [4].

128

Epidemiologiya: X-xromosoma bagli tipin
rastgolma tezliyi  1/50000-don  1/100000-2
kimidir. Autosom dominant tipin rastgolmo
tezliyi 1/4000-o yaxindir.

X-xromosomla bagli dtiiriilon formada
dogulan oglan usaqlarinin 50%-1 saglam,
50%-i xosto olur. Dogulacaq qizlarin 50%-i
dastyici, 50%-1 saglam dogula bilor.

Etiologiya: Opitz G/BBB sindromunun X-
xromosoma bagli formasi 22-ci Xxromosomda
MID 1 geninin mutasiyas: ilo olaqadardir.
Autosom dominant tipli Opitz G/BBB
sindromu 22 q 11.2 delesiyas1 fonunda inkisaf
edir [5].

Klinik xarakteristikasu:

Bu sindrom zamani iiz dismorfiyas: -
nozoracarpan hipertelorizm, enli burun yohari,
dar vo uzun goz yariqlari, epikant, anomal géz
yarig1 (monqgoloid vo ya antimongoloid), 6na
cevrilmis burun doliklori, ¢copgdzliik, nisboton
yastt filtrum, mikrognatiya qeyd olunur.
Yiiksok damaq, bozi hallarda dodaq veo
damagin yarig1 gqeyd olunur. Sindromun daimi
olamaoti gidalanma zamani qida maddslarinin
nofas yoluna atilmasi noticasindo ¢egomonin
olmasidir. Disfagiyanin sababi anatomik
deffekt-qirtlaq vo qida borusu arasinda yariq,
qurtlagin vo qirtlag qapagimin hipoplaziyasi
ola bildiyi halda, bozi hallarda yalmz
funksional  pozgunluglar qeyd olunur.
Aspirasiya pnevmoniyanin inkisafina gatirib
cixarir ki, bu sindromlu usaqlarin Sliimiiniin
osas sobaobidir.
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Sindromun digor xarakterik slamati: miix-
tolif formal1 hipospadiyanin (tac, xaya vo ara-
liq) olmasidir. Xayalar adoton enmis olur.
Bundan bagqa anusun atreziyasi da tez-tez rast
golon simptomlardandir.

Miialicasi: Bu sindrom miirokkob tobisto
malik oldugu tglin miialicodo {iz-¢ono
corrahlari, oftalmoloq, pediatr, uroloq, kar-
diolog, pulmonoloq, loqoped, genetikdon
ibarot ¢ox profilli komanda istirak etmolidir.
Miialico ilk ndvbado korreksiya edici corrahi
midaxiloyo yonoldilir. Qtsurlarin néviindon
asil1 olaraq miintozom miisahido aparilmalidir.

Prognoz: Xostolor arasindaki qiisurlarin
agirligindan asili olaraq prognoz miixtslifdir.

Asagida bir klinik nlimunoni nozorinizo
catdirmagq istordik.

Xosta X. (x/t 3140) 28.04.2017-ci il toval-
ludli oglan usagt 1 giinlik K.Y.Faracova
adina Elmi-Todgigat Pediatriya Institutunun
anesteziologiya, reanimasiya vo intensiv
terapiya soObasino qgobul olunub. Xostoys
anorektal malformasiya, anusun vo diiz
bagirsagin yliksok atreziyasi, hipospadiya
skrotal forma diagnozu qoyulub vo institutun
corrahiyya sObasindo stoma omoliyyati olu-
nub. 06.05.2017-ci il tarixds usaq evo yazilib.
Evdo usaga KRX qosulmasi ilo olagodar
voziyyati  pislogsmis, 10.05.2017-ci  ilds
yenidon anesteziologiya, reanimasiya Vo
intensiv terapiya s0basino gobul olunmusdur.
11.05.2017-ci ildo yenidogulanlarin patolo-
giyast sobosino kogiiriiliib. Usaqda coxsayh
qusurlar oldugu {iglin valideynlor sdbado
usaqdan imtina etdilor.

Anamnezdon molumdur ki, valideynlor
gohum deyil, ananin 27 yas1 var. Usaq II
hamilelik, IT dogusdandir. I hamilslik zamani
USM-do dolde c¢oxsaylt qiisurlar (beyin
anomaliyasi, iirok qiisuru, dodaq vo damagin
yarigl) askar olunmus vo hamiloliyin 6-c1
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aymda siini dogus olunaraq hamilslik son-
landirilib. Hazirki hamilolik 7 ay sonra bag
verib, hamilolik zamani ana USM kecdiyi
zaman qusurlar agkarlanmayib. Dogusu 36-
37-ci hoftads, 2,900 gr badan kiitlasi ilo olub.

Obyektiv miiayinado boadon kiitlasi 2800
qr, okulyar hipertelorizm, nazars carpan alin
gabari, nazik dodaqglar, qulag seyvaninin
asagida yerlosmosi, enli burun yohori qeyd
olunur. Boylik amgok kicik ol¢iidadir, frontal
tikis aciqdir. Deori Ortiiyii subikterikdir, omma
zoifdir, tez-tez “cecomo” geyd olunur. Anal
dalik yoxdur, qarnin 6n yan divarma stoma
cixarilib, stoma funksiya gostorir. Sidik
cinsiyyoat sistemi kisi tiplidir, xayalari
xayaliga enib, hipospadiya sktotal forma ,
bifid skrotum, rektouretral fistul geyd olunur.
Neyrosonografik miiayinado soffaf arakos-
monin kistoz transformasiyasi, qan dovrani
pozgunlugu, doyanok cismin hipogeneziyasi
askar olunub. ExoKQ miiayinado qulag-
ciglararas1 vo moadaciklorarasi ¢oporin defekti
geyd olunur. Xosto nevrolog, oftalmoloq,
otorinolaringolog, coarrah vo genetik toro-
findon konsultasiya olunub vo klinik olaraq
Opitz G/BBB sindromu diagnozu goyulub.
Ananin xarici goriinlisiinii  (hipertelorizm,
nozora ¢arpan alin qabari, 6no ¢evrilmis burun
doliklori) vo anamnezds I hamilolikdoki qii-
surlar1 nazors alaraq xostsliyin X-Xromosoma
bagh otiiriildiiyii ehtimal edilir. Diagnozu
tosdiqlomok {iciin MID-1 geninin molekulyar
analizi tovsiyys olunur. Klinikamizda bu
milayine aparilmadigi {iglin  molekulyar
osasda bu diagnozu tosdiglomok miimkiin
olmadi.

Beloliklo, 1iz dismorfizmi, xiisuson do
hipertelorizm, hipospadiya vo disfagiya
miistorak rast golinon xastolords Opitz G/BBB
sindromundan siibholonmak lazimdir.
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SUMMARY
OPITZ G/BBB SYNDROME
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Opitz G/BBB syndrome (OS) is a multiple congenital anomalies disorder characterized by
malformations of the midline including hypertelorism, laryngo-tracheo-esophalgeal defects and
hypospadias. There are two clinically indistinguishable genetic subtypes of Opitz G/BBB: X-linked
Opitz G/BBB syndrome (XLOS), and autosomal dominant Opitz G/BBB syndrome (ADOS) (see
these terms).

Due to the complex nature of the syndrome multidisciplinary team of maxillofacial surgeons,
ophthalmologists, pediatricians, urologists, cardiologists, pulmonologist, speech therapist, geneticist
will be involved in the patients treatment. Treatment is directed first of all, correction and
restoration surgery.
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