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УВОД

Адамс–Оли ве ров син дром (АОС) је рет ко 

обо ље ње ко је се од ли ку је ви ше стру ким кон-

ге ни тал ним по ре ме ћа ји ма. Нај че шће се кли-

нич ки ис по ља ва кон ге ни тал ном апла зи јом 

ко же на гла ви с оште ће њем ко сти ју ло ба ње 

и ти пич ним де фор ми те ти ма екс тре ми те та 

или без њих [1]. Син дром су пр ви опи са ли 

аме рич ки ле ка ри Адамс (Adams) и Оли вер 

(Oli ver) 1945. го ди не код три ге не ра ци је ро-

ђа ка, ука зу ју ћи на ауто зом но до ми нан тан 

на чин на сле ђи ва ња с из ра зи то про мен љи-

вом кли нич ком сли ком и не пот пу ном пе-

не трант но шћу ме ђу чла но ви ма по ро ди це 

[1, 2, 3]. До сад је опи са но око 120 слу ча је-

ва овог обо ље ња [1, 4]. Осим то га, опи са но 

је и 12 бо ле сни ка с нај ве ро ват ни је ауто зом-

но ре це сив ним на чи ном на сле ђи ва ња [5, 6]. 

Про це њу је се да је ин ци ден ци ја овог рет-

ког обо ље ња 0,44 обо ле лих на 100.000 жи-

во ро ђе них [7].

За сад ни је иден ти фи ко ван ге не тич ки 

мар кер овог обо ље ња. Об ја вље на су два ра да 

у ко ји ма су из ло же ни ре зул та ти мо ле ку лар-

но ге не тич ких ис тра жи ва ња на укуп но се дам 

ге на (ALX4, MSX2, MSX1, CART1, P63 (P73L), 

RUNX2 и HOXD13) ко ји има ју зна чај ну уло-

гу у раз во ју ко сти ју ло ба ње и екс тре ми те та. 

Осим не ко ли ко по ли мор фи за ма, ни су утвр-

ђе не му та ци је ко је би би ле од го вор не за на-

ста нак овог обо ље ња [8, 9].

Па то фи зи о ло шки ме ха ни зам раз во-

ја АОС ни је до вољ но по знат. По ре ме ће на 

функ ци ја пе ри ци та у зи до ви ма крв них су-

до ва и рас це пи на крв ним су до ви ма ко ји се 

ја вља ју из ме ђу ше сте и осме не де ље ем бри о-

нал ног раз во ја (пре ма ми шље њу не ких ауто-

ра, и ра ни је) опи са ни су као мо гу ћи па то-

фи зи о ло шки фак то ри ко ји ути чу на на ста-

нак кли нич ких ком по нен ти овог син дро-

ма [10, 11].

Пре ма на шим са зна њи ма, ово је пр ви 

при каз бо ле сни ка са АОС на срп ском је зи-

ку. Циљ ра да је био да се при ка жу кли нич-

ка обе леж ја АОС и њи хо во по ја вљи ва ње код 

пе то ме сеч не де вој чи це.

ПРИКАЗ БОЛЕСНИКА

Жен ско одој че је би ло че твр то де те из че-

твр те нор мал не и кон тро ли са не труд но ће, 

од ро ди те ља ко ји ни су у срод ству, нор мал не 

ви си не и здра ви. Мај ци су пр ва два де те та 

би ла из прет ход ног бра ка и оба здра ва. Ро-

ђе на се стра де вој чи це има ла је две го ди не и 

та ко ђе је би ла здра ва. Труд но ћа је за вр ше на 

спон та ним по ро ђа јем у тер ми ну; де те је би-

ло те шко 2350 g (ис под пе тог пер цен ти ла за 

уз раст), ду гач ко 53 cm (на 75. пер цен ти лу за 

уз раст) и оби ма гла ве од 30,5 cm (ис под пе-

тог пер цен ти ла за уз раст); до би ла је оце ну 

9 пре ма Ап гар ско ру. У ра ном но во ро ђе нач-

ком уз ра сту за бе ле же не су ин ди рект на хи-

пер би ли ру би не ми ја, едем мо зга, кон вул зи је 

и сеп са иза зва на бак те ри јом Staphylo coc cus 

ha e molyti cus (ко а гу а ла за не га тив ним). Про-

ме не на ко жи гла ве би ле су у ви ду ра на ко-

је су се отва ра ле са су кр ви ча вим се кре том. 

Ул тра звуч ним пре гле дом цен трал ног нер-

вног си сте ма утвр ђе но је да је цео мо зак хи-

пе ре хо ген са спљо ште ним ко мо ра ма. Пре-

ма ги ра ци ји, из гле дао је зре ли је с на гла ше-

ним сул ку си ма и ги ру си ма. Пре гле дом до-

плер тех ни ком уста но вље но је да су ду бо ки 

КРАТАК САДРЖАЈ
Увод Адамс–Оли ве ров син дром се од ли ку је кон ге ни тал ном апла зи јом ко же на гла ви, оште ће њем 
ко сти ју ло ба ње и ти пич ним де фор ми те ти ма екс тре ми те та.
При каз бо ле сни ка При ка за на је пе то ме сеч на де вој чи ца ко ја је има ла мар мо ри зо ва ну ко жу це-
лог те ла, с из ра же ним вен ским цр те жом и спле то ви ма ве на по ко жи гла ве. Пал че ви на сто па ли ма 
су би ли не пот пу но фор ми ра ни; оста лих осам пр сти ју би ли су па трљ ци. Ул тра звуч ним пре гле дом 
ср ца утвр ђен је фо ра мен ова ле апер тум. Ве но гра фи ја је по ка за ла де фор ми са не, про ши ре не вен-
ске су до ве на по гла ви ни и вра ту са де сне стра не. На осно ву кли нич ке сли ке и оп се жног ис пи ти-
ва ња по ста вље на је ди јаг но за Адамс–Оли ве ро вог син дро ма.
За кљу чак Ин ди ко ва на је пре на тал на ди јаг но сти ка у на ред ним труд но ћа ма екс перт ским ул тра-
звуч ним пре гле дом, пра ће њем раз во ја пло да и утвр ђи ва њем де фор ми те та екс тре ми те та и дру-
гих ано ма ли ја.
Кључ не ре чи: Адамс–Оли ве ров син дром; cu tis mar mo ra ta te lan gi ec ta ti ca; apla sia cu tis con ge ni ta; 
де фор ми те ти екс тре ми те та
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крв ни су до ви мо зга нор мал ног про ме ра и про то ка кр-

ви. Ул тра звуч ни пре глед ср ца от крио је да је а три јал-

ни сеп тал ни де фект у фо си ова лис, док је пер зи стент-

ни ар те риј ски дук тус хе мо ди нам ски био бе зна ча јан. 

Ка ри о тип је био 46, XX.

У пе том ме се цу по ро ђе њу де вој чи ца је, због по вра-

ћа ња и по ви ше не те ле сне тем пе ра ту ре, при мље на на 

бол нич ко ле че ње у ре ги о нал ни здрав стве ни цен тар, 

ода кле је упу ће на у Ин сти тут за здрав стве ну за шти-

ту мај ке и де те та Ср би је „Др Ву кан Чу пић” у Бе о гра ду 

ра ди да љег ис пи ти ва ња и ле че ња. На при је му је би ла 

све сна, афе брил на, еуп но ич на и нор мал них ви тал них 

функ ци ја. Ма са те ла је би ла 5400 g (на пе том пер цен ти-

лу за уз раст), ду жи на те ла 66 cm (на 75. пер цен ти лу за 

уз раст), а обим гла ве је био 39,5 cm (из над пе тог пер-

цен ти ла за уз раст). Ко жа це лог те ла би ла је мар мо ри зо-

ва на (Сли ка 1). Пот ко жно ма сно тки во би ло је сла би је 

раз ви је но. По ко жи гла ве је био из ра жен вен ски цр теж 

са спле то ви ма ве на (Сли ка 2), а на те ме ну се уоча ва ла 

јед на вла жна про ме на. Вен ски цр теж је био мо дро љу-

би ча сте бо је и у ма њој ме ри из ра жен по ко жи груд ног 

ко ша и аб до ме на. По гла ви на је има ла сег мен те су ве ко-

же, ко ја је би ла хра па ва на до дир. Ко жа екс тре ми те-

та је би ла за де бља на. Гла ва је би ла че твр та стог об ли-

ка, ли це си ме трич но и очу ва не ми ми ке. Ушне шкољ-

ке и нос би ли су пра вил но уса ђе ни и мо де ли ра ни. Де-

фор ми те ти на до њим екс тре ми те ти ма су би ли у ви ду 

не пот пу но фор ми ра них пал че ва и па тр ља ка пре о ста-

лих осам пр сти ју (Сли ка 3). Аускул татор ни на лаз над 

ср цем и плу ћи ма био је нор ма лан. Је тра и сле зи на су 

се пал пи ра ле у фи зи о ло шким гра ни ца ма. Спо ља шње 

ге ни та ли је жен ског ти па, ин фан тил не, од го ва ра ле су 

уз ра сту. То нус ми ши ћа осо ви не био је бла го сма њен. 

Оста ли не у ро ло шки на лаз био је нор ма лан.

Ла бо ра то риј ским ана ли за ма су утвр ђе ни нор мал-

на крв на сли ка и ни вои урее, кре а ти ни на, елек тро ли-

та, тран са ми на за, лак тат не де хи дро ге на зе и кре а тин-

фос фо ки на зе у се ру му. На лаз ру тин ског пре гле да ури-

на био је нор ма лан, као и ме та бо лич ки скри нинг ури-

на. Ра ди о гра ми ср ца и плу ћа су та ко ђе би ли нор мал ни.

Ра ди о ло шким ис пи ти ва њем сто па ла за па же но је да 

су фа лан ге обо стра но сла бо раз ви је не; уоче на су са-

мо је згра око шта ва ња дис тал них фа лан ги свих пр сти-

ју ле вог и пр вог и пе тог пр ста де сног сто па ла. Про ме-

не су би ле у ви ду ме кот кив них син дак ти ли ја. Ко сти 

тар зу са и ме та тар зал не ко сти би ле су на оба сто па ла 

нор мал ног из гле да.

Ул тра звуч ним пре гле дом цен трал ног нер вног си сте-

ма ни су утвр ђе не па то ло шке про ме не па рен хи ма мо-

зга, ни ти зна ци ин тра вен три ку лар ног и пе ри вен три-

ку лар ног кр ва ре ња. Ко мор ни си стем ни је био про ши-

рен. Ко лор до плер пре гле дом крв них су до ва на вра ту 

ни су уоче не па то ло шке про ме не на ма ги страл ним крв-

ним су до ви ма. На лаз пре гле дом ком пју те ри зо ва ном 

то мо гра фи јом, на тив ни и с ин тра вен ском при ме ном 

кон траст ног сред ства, ука зи вао је на ва ри ко зно про-

ши ре не вен ске су до ве по гла ви не (пре те жно са де сне 

стра не) и де сне по ло ви не вра та.

ДИСКУСИЈА

АОС је рет ко мул ти си стем ско обо ље ње ко је за хва та 

ко шта но-зглоб ни, кар ди о ва ску лар ни, уро ге ни тал ни, 

хе ма то по е зни, имун ски и цен трал ни нер вни си стем 

[1]. Код при ка за ног жен ског одој че та АОС се ма ни-

Слика 2. Сплетови дилатираних вена на кожи поглавине
Figure 2. Dilated scalp veins

Слика 3. Деформитети на доњим екстремитетима
Figure 3. Limb reduction defects

Слика 1. Cutis marmorata
Figure 1. Cutis marmorata



223

www.srp-arh.rs

Srp Arh Celok Lek. 2011;139(3-4):221-224

фе сто вао кон ге ни тал ном апла зи јом ко же без оште ће-

ња ко сти ју ло ба ње и ти пич ним де фор ми те ти ма до њих 

екс тре ми те та. Нај че шће се опи су ју не до ста так нок ти-

ју, дис тал них фа лан ги или це лих пр сти ју, бра хи дак ти-

ли ја и син дак ти ли ја, ко ја мо же би ти ме кот кив на или 

ко шта на. Ре ђе се опи су ју не до ста ци ме та тар зал них и 

ме та кар пал них ко сти ју или сто па ла и ша ка у це ли ни. 

Де фор ми те ти екс тре ми те та су че шћи на до њим екс-

тре ми те ти ма и ја вља ју се у 84% слу ча је ва [4]. Кон ге ни-

тал на апла зи ја ко же се ја вља код 75% бо ле сни ка, а код 

64% опи са но је и оште ће ње ко сти ју ло ба ње [4]. Кли-

нич ки на лаз на ше бо ле сни це у скла ду је с на ла зом ра-

ни је опи са них бо ле сни ка [1, 2, 4, 8, 9].

По ред вид них ди ла ти ра них вен ских су до ва по гла ви-

не, вра та, груд ног ко ша и аб до ме на, код при ка за не де-

вој чи це ни су утвр ђе не ни ка кве дру ге ва ску лар не про-

ме не. Ул тра звуч ним пре гле дом ср ца уста но вљен је ин-

тер а три јал ни де фект сеп ту ма на ро ђе њу ко ји се спон-

та но за тво рио, док дру гих струк тур них ано ма ли ја ср-

ца ни је би ло. Ин ци ден ци ја уро ђе них ср ча них ано ма-

ли ја код па ци је на та са АОС је 13,4-20% [4, 7]. У ли те-

ра ту ри су при ка за ни бо ле сни ци с плућ ним ар те ри о-

вен ским мал фор ма ци ја ма, што пот кре пљу је зна чај ва-

ску ло па ти ја у па то ге не зи [11].

Код бо ле сни ка са АОС спо ра дич но се опи су ју раз-

ли чи ти не у ро ло шки по ре ме ћа ји, а њи хо во по ја вљи ва-

ње је че шће код ауто зом но ре це сив ног на чи на на сле-

ђи ва ња овог обо ље ња [5, 12]. Ме ђу 12 опи са них бо ле-

сни ка с ауто зом но ре це сив ним об ли ком, код осам су 

утвр ђе не мул ти пле и ком плек сне ано ма ли је цен трал-

ног нер вног си сте ма, ко је су под ра зу ме ва ле: иди о пат-

ске ин тра кра ни јал не кал ци фи ка ци је, по ли ми кро ги ри-

ју, ди ла та ци ју ко мор ног си сте ма, пе ри вен три ку лар ну 

ле у ко ма ла ци ју, аге не зи ју или хи по пла зи ју кор пу са ка-

ло су ма. Осим то га, осам бо ле сни ка има ло је епи леп-

тич ке на па де, се дам ми кро це фа ли ју, а шест успо рен 

пси хо мо тор ни раз вој [3, 5]. Не дав но су у ли те ра ту ри 

опи са на и два бо ле сни ка код ко јих су ди ла та ци ја обе 

боч не ко мо ре и хи по пла зи ја кор пу са ка ло су ма за па-

же не то ком ан те на тал ног пе ри о да пре гле дом маг нет-

ном ре зо нан ци јом [3]. Иако је код на ше бо ле сни це на 

ро ђе њу ди јаг но сти ко ва на ми кро це фа ли ја, обим гла-

ве је био ис под пе тог пер цен ти ла за уз раст, док је при 

при је му на ле че ње у на шој уста но ви у уз ра сту од пет 

ме се ци обим гла ве де вој чи це био из над пе тог пер цен-

ти ла, што се сма тра да је у гра ни ца ма нор мал ног. Не-

у ро ло шким пре гле дом и оп се жним ра ди о ло шким ис-

пи ти ва њем ни су уоче ни ве ћи не у ро ло шки по ре ме ћа-

ји осим бла ге хи по то ни је.

Изузев по ме ну тих, спо ра дич но се опи су ју и дру-

ге кли нич ке од ли ке: рас цеп неп ца, ми кро оф тал ми ја, 

спи на би фи да окул та, пре ко број не ма ми ле, крип тор-

хи зам, ано ма ли је бу бре га, скле ро за хе па то порт ног си-

сте ма [1, 8, 13]. Па тел (Pa tel) и са рад ни ци [7] су при-

ка за ли два де те та са до дат ним кли нич ким од ли ка ма, 

као што су ин тра у те ру сно за о ста ја ње у ра сту, плућ на 

хи пер тен зи ја и осте о пе ни ја.

Иако без иден ти фи ко ва ног ге не тич ког мар ке ра, пре-

на тал на ди јаг но сти ка је мо гу ћа екс перт ским ул тра звуч-

ним пра ће њем раз во ја пло да и уста но вља ва њем де фор-

ми те та екс тре ми те та и дру гих ано ма ли ја. Пр ви опи си 

пре на тал но ул тра звуч но утвр ђе них ано ма ли ја пло да 

с овим рет ким кли нич ким син дро мом за бе ле же ни су 

у три уза стоп не труд но ће код су пру жни ка ко ји су би-

ли у срод ству [14]. Опи са но је и не ко ли ко слу ча је ва с 

те шким ин фек ци ја ма, сеп сом и ме нин ги ти сом, где су 

про ме не на ко жи би ле ула зно ме сто ин фек ци ји [1].

Због мо гу ћих ин фек ци ја и кр ва ре ња из ул це ра ци ја 

на ко жи по гла ви не, ро ди те љи ма при ка за не де вој чи це 

са АОС са ве то ва на је ре дов на то а ле та ко же уз оче ки-

ва ње да ће се опи са не про ме не спон та но по вла чи ти 

и за це љи ва ти. У по гле ду де фор ми те та на до њим екс-

тре ми те ти ма, оче ку је се да де вој чи ца нор мал но про-

хо да. Прог но за код ње је по вољ на с об зи ром на то да 

ни су утвр ђе ни те шки не у ро ло шки и кар ди о ва ску лар-

ни по ре ме ћа ји. Ро ди те љи су упу ће ни у ге нетичко са-

ве то ва ли ште уко ли ко бу ду же ле ли да има ју још де це.

НАПОМЕНА

При каз бо ле сни ка с Адамс–Оли ве ро вим син дро мом 

је усме но са оп штен на струч ном са стан ку „40. Пе ди-

ја триј ски да ни са ме ђу на род ним уче шћем”, ко ји је одр-

жан у Ни шу сеп тем бра 2007. го ди не.
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SUMMARY
Introduction Adams–Oliver syndrome is characterized by 
congenital aplasia of the vertex skin of the skull in combina-
tion with skull and transverse limb defects.
Case Outline We presented a 5-month old female infant with 
Adams–Oliver syndrome manifested as cutis marmorata, 
dilated scalp veins and limb reduction defects. Clinical mani-
festation also included thumb hypoplasia and extreme hypo-
plasia of other fingers, with agenesis of all toes on both feet. 
Echocardiogram revealed foramen ovale apertum. Venography 

showed dilated malformed scalp and neck veins, predomi-
nantly on the right side. On the basis of the clinical features and 
extended investigation we confirmed Adams–Oliver syndrome 
in the presented patient.
Conclusion We recommended prenatal diagnosis in case of 
future pregnancies, ultrasound examination, and follow-up of 
foetal anomalies.

Keywords: Adams–Oliver syndrome; cutis marmorata telangi-
ectatica; aplasia cutis congenita; transverse limb defects
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