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ÖZET
Gardner Sendromu, gastrointestinal sistemde polipozis, osteoma, cilt ve yumuşak 
doku tümörleriyle karakterize otozomal dominant kalıtım gösteren, nadir görülen 
multisistemik bir hastalıktır. Bu sendromda, profilaktik rezeksiyon yapılmazsa 
hastalarda %100’e yakın oranda malignite gelişmektedir. Hastaların yaklaşık 
yarısında görülen osteomlar çoğunlukla baş bölgesinde yer almaktadırlar. Üç veya 
daha fazla sayıda osteom varlığında Gardner Sendromunun araştırılması gereklidir. 
Cilt bulguları; Epidermoid kist, fibrom, lipom, leiyomyom ve desmoid tümörleri 
içermektedir. Burada karın ağrısı ve ishal şikayetiyle kliniğimize başvuran polipozis 
koli ve osteomu olan 21 yaşındaki olguyu sunuyoruz.

Anahtar Kelimeler: Cpolipozis koli, osteom, epidermoid kist

SUMMARY
Gardner Syndrome: Case Report
Gardner Syndrome is a rare multi systemic, autosomal dominant inherited disorder 
characterized with poliposis, skin and soft tissue tumors. In this syndrome, if 
prophylactic total colectomy is not performed, malignant neoplasms may develop 
nearly in all patients. Half of the osteomas occur in head region. Gardner syndrome 
must be investigated in patients with three or more osteomas. Skin findings include 
epidermoid cyst, fibroid, lipoma, leiomyoma ve desmoid tumors. We present a case 
of a 21-year-old patient with polyposis coli and osteoma, which admitted to our 
hospital with abdominal pain and diarrhea.
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doku tümörleri, epidermal inklüzyon kistleri, lipom, fibrom, ko-
lonik, gastrik ve duodenal polipozis ile karakterize otozomal 
dominant kalıtım gösteren bir hastalıktır. Gardner sendromu, 
Familyal Adenomatöz Polipozisin (FAP) bir subgrubu olarak 
değerlendirilmektedir. 1951 yılında Gardner ve arkadaşları, 
malign transformasyonla karakterize kolon polipleri ve yumu-
şak doku tümörleri arasındaki bağlantıları saptamıştır. Hemen 
ardından ise bu hastalığın otozomal dominant kalıtım pater-
ninde olduğunu göstermişlerdir (1,2,3). Gardner Sendromun-
daki genetik mutasyonun Adenomatöz Poliposiz Koli (APC) 
lokusu olan 5q21 kromozomal band bölgesinde olduğu sap-
tanmıştır. Bu bölgede 1400’den fazla mutasyon gösterilmiştir 
(4). Gardner Sendromunda gözlenen ektstrakolonik birçok 
farklı tutulum aynı genetik mutasyonun değişken penetransı 
ile açıklanmaktadır. Ekstrakolonik tutulum daha çok APC gen 
mutasyonuna sahip hastalarda gözlenmektedir. Ayrıca hasta-
lığın multifaktöriyel olup yaşam tarzı, sigara ve diyet gibi birçok 
çevresel faktöründe etkili olduğu düşünülmektedir (5).

Gardner Sendromu tanısı yaklaşık bir milyon kişide bir ko-
nulmaktadır. Gastrointestinal polipoziste profilaktik rezeksiyon 
yapılmazsa hastalarda %100’e yakın oranda malignite geliş-
mektedir (5).

Burada karın ağrısı ve ishal şikayetiyle kliniğimize başvurup 
yapılan tetkikler sonucunda Gardner Sendromu tanısı alan ol-
guyu sunuyoruz.
Olgu Sunumu

21 yaşındaki erkek hasta karın ağrısı ve ishal şikayetleriyle 
GATA Gastroenteroloji polikliniğine başvurdu. Alınan anam-
nezde karın ağrısı şikayetinin yaklaşık 4 yıldır devam ettiği 
ve zaman zaman artış gösterdiği öğrenildi. İshal şikayetinin 
ise çocukluk yaşlarından itibaren olduğunu ve günde 3-4 kez 
dışkıladığını ifade etti. Bu şikayetlerle birkaç kez hastaneye 
başvurmuş. Ayrıntılı tetkik yapılmayan hasta verilen tedaviler-
den fayda görmemiş. Hastanın özgeçmişinde yaklaşık 5 ay 
önce mandibuladaki şişlik nedeniyle opere olduğu öğrenildi. 
Çıkartılan lezyon osteom olarak değerlendirilmiş. Soygeçmi-
şinde babasının 45 yaşında kolon kanseri nedeniyle ex oldu-
ğu öğrenildi. Abisinin ise 30 yaşında kolon kanseri nedeniyle 
total kolektomi operasyonu olduğunu ifade etti. Yapılan fizik 
muayenede; Kalp ve akciğer sesleri tabii, batın muayenesi 
normal olarak değerlendirildi. Sağ mandibular bölgede ope-
rasyona bağlı skar ve yaklaşık 1 cm çapında şişlik izlendi. Ya-
pılan laboratuar incelemede; WBC: 3.900/mm3, Hb: 16.5 g/dL, 
Plt: 256.000 /mL, INR: 1.08, aPTT: 27 sn, Sedimentasyon: 6 
mm/h, Üre: 28 mg/dL, Kreatinin: 0.92 mg/dL, AST: 29 U/L, ALT: 
45 U/L, Na: 141 mmol/L, K: 4.7 mmol/L, TSH: 1.99 mikroU/
mL, Anti-Transglutaminaz antikorlar: Negatif, Viral markerlar: 
Negatif, ANA: Negatif, Gaita mikroskopisi ve parazitolojik in-
celeme: Normal, TİT: Normal saptandı. Yapılan gastroduode-
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noskopide pangastrit, kolonskopide ise anal kanaldan çekuma 
kadar devam eden, çok sayıda, en büyüğü 1 cm olan polipoid 
lezyonlar izlendi (Resim 1). Alınan biyopsilerde hafif derece 

displaziye sahip tubüler adenom saptandı. İnce barsak pasaj 
grafisi normal olarak değerlendirildi. Yapılan tüm batın ve ti-
roid ultrasonografide patoloji saptanmadı. Beyin ve maksillo-
fasial bölge bilgisayarlı tomografi incelemesinde; Sağ mandi-
bular kondil komşuluğunda, antero-mediale doğru küçük bir 
parmaksı bir çıkıntı şeklinde uzanım gösteren, 1 cm’den kü-
çük hiperdens lezyon izlendi. Ayrıca sağ angulus mandibula 
komşuluğunda da korteksten mediale doğru ekzofitik uzanım 
gösteren yaklaşık 15x10 mm boyutlarında ikinci bir sklerotik 
alan izlendi (Resim 2). Kemik sintigrafisinde; Sağ angulus 
mandibula inferiorunda yaklaşık 18x9 mm boyutlarında fokal 

artmış aktivite tutulumu izlendi ve bunun benign karakterde 
olduğu değerlendirildi (Resim 3). Hastaya göz hastalıkları 
konsultasyonu alındı. Yapılan muayenede her iki gözde yer 

yer ovoid şekilde, çevresi iyi sınırlı, hiperpigmente lezyonlar 
izlendi. Mandibular osteom ve kolonda polipozis koli sapta-
nan, bununla birlikte ailede kolon kanseri öyküsü olan hastaya 
Gardner Sendromu tanısı konuldu. Hasta ile kolorektal kanser 
riski bilgisi paylaşılarak total kolektomi önerildi. Hastanın tüm 
aile bireylerinin bu sendrom açısından değerlendirilmeleri ge-
rektiği bildirildi.
Tartışma

FAP’ın bir varyantı olan Gardner Sendromu, gastrointestinal 
sistemde polipozis, osteoma, cilt ve yumuşak doku tümörleriy-
le karakterize, otozomal dominant kalıtım gösteren, nadir gö-
rülen multisistemik bir hastalıktır. İnsidansı 1/1.000.000 olarak 
değerlendirilmektedir (5). Gardner Sendromunun gastrointes-
tinal sistem bulguları; Kolonik adenomatöz polipler, mide ve 
ince barsakta adenomatöz polipler (hastaların yaklaşık %10’u) 
ve periampuller tümörlerdir (hastaların yaklaşık %1’i) (6).

Gardner Sendromunda saptanan genetik mutasyon APC 
geninde 5q21 kromozomal band bölgesinde (kodon 1403 
ve 1578) iken klasik FAP’ta kodon 169-1600’dadır. Gardner 
Sendromunda gözlenen ekstrakolonik birçok farklı tutulum 
aynı genetik mutasyonun değişken penetransı ile açıklanmak-
tadır (7). Ayrıca hastalık multifaktöriyel karakterde olup sigara, 
diyet ve travma gibi birçok çevresel faktörün de etkili olduğu 
düşünülmektedir (5). Hastaların büyük çoğunluğu aile hika-
yesine sahiptir. Fakat hastaların %25’i yeni dominant gelişim 
gösterip ailede etkilenen ilk birey olabilirler. Bu hastalar ge-
nellikle barsak semptomları açısından tıbbi kontrol altında ol-
madıklarından %67’sinde kolorektal kanser gelişmektedir. Te-
davisiz hastaların neredeyse tamamında 40 yaşına gelmeden 
kolon kanseri gelişmektedir. Polip gelişimi genellikle ergenlik 
döneminde başlamakla birlikte tanı çoğunlukla 3. dekatta ko-
nulmaktadır. Kolonoskopik takip yapılan hastalarda 40 yaşına 
kadar polip saptanmamış ise takip sonlandırılabilir. Polip geli-
şimiyle ilgili olarak önemli noktalardan biri de gastrointestinal 
kanalın diğer bölgelerinde de gelişebilmeleridir. Kolektomiyi 
takiben FAP hastalarının yaklaşık %5’inde duodenal kanser 
gelişmektedir (8).

Hastaların %75’inde, bizim olgumuzda da görüldüğü gibi, 
göz muayenesi sonucunda konjenital hipertrofik multifokal 
pigmente lezyonlar saptanırlar. Bu lezyonlar normal populas-
yona göre 3 kat daha sık görülmelerine karşın bu hastalık için 
spesifik değildir (9).

Osteomlar hastaların %50’sinde görülmektedir. Çoğunlukla 
baş bölgesinde yer almakta olup sıklıkla mandibula ve mak-
silla kemikleri etkilenmiştir. Bizim olgumuzda da mandibula 
tutulumu mevcuttu. Birçok hastada dental cerrahi hikayesi 
mevcuttur. Genellikle rutin panaromik grafi taramalarında sap-
tanırlar (10). Çoğunlukla asemptomatiktir ve ağrı sık gözlen-
mez. Lezyonlar asimetri yarattıkları zaman semptomatik hale 
geçerler (11). Uzun kemikler ve falankslar da etkilenebilirler. 3’ 
ten daha fazla sayıda osteom tespit edildiğinde Gardner Send-
romu yönünden araştırma yapmak gereklidir.

Gardner Sendromunda gözlenen en sık cilt bulgusu epider-
moid kisttir (%70). Ekstremiteler, yüz ve kafa derisinde sap-
tanabilir. Çoğunlukla asemptomatik olan bu lezyonlar nadiren 
kaşıntı ve kızarıklık ile birlikte olabilirler. Gözlenen diğer cilt 
bulguları ise; Fibrom, lipom, leiyomyom ve hiperpigmente cilt 
lezyonlarıdır (12).

Desmoid tümörler hastaların yaklaşık %5’inde gözlenmek-
tedir. Gelişiminde 3 faktör olduğu düşünülmektedir; Genetik 
defekt, travma ve seks steroidleri (13). Herhangi bir dönemde 
görülebilmesine karşın çoğunlukla cerrahi operasyonu takiben 
5 yıl içinde gelişirler. Geçirilmiş cerrahi ile güçlü bağlantısı 
olmasına rağmen FAP hastalarında intraabdominal desmoid 
tümörler spontan gelişebilmektedir. Desmoid tümörler kadın-
larda daha sık gözlenir ve anti-östrojen ilaçlarla başarılı bir şe-

Resim 1. Kolonskopide görülen çok sayıda, en büyüğü 1 cm olan polipoid lezyonlar

Resim 2. Sağ angulus mandibula komşuluğunda korteksten mediale doğru ekzofitik uzanım 
gösteren yaklaşık 15x10 mm boyutlarında sklerotik alan (ok ile gösterilmiştir)

Resim 3. Kemik sintigrafisinde sağ angulus mandibula inferiorunda yaklaşık 18x9 mm 
boyutlarında fokal artmış aktivite tutulumu
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kilde tedavi edilirler (14). Bu hastalardaki genetik mutasyonun 
kodon 1444’te olduğu gösterilmiştir (15).

Gardner Sendromunda görülen diğer bulgular; Hepatom, 
hepatoblastom, tiroid papiller karsinom, biliyer ve adrenal ne-
oplazmlar, osteosarkom, kondrosarkom, benign intrakranial 
neoplazm, fibrom ve leiyomyomdur. Gardner Sendromu tanısı 
konulan hastalar yukarıda bahsedilen bulgular açısından mut-
laka araştırılmalıdırlar (16).

Kolonoskopide 30 veya daha fazla polip gözlenmesi ve bi-
yopside displazi saptanması durumunda kolektomi önerilmek-
tedir. Önerilen cerrahi seçenekleri; Proktokolektomi ve kalıcı 
terminal ileostomi, subtotal kolektomi ve ileorektal anastomoz, 
restoratif proktokolektomi ve ileal poş anastomozudur. Rek-
tumu koruyan cerrahilerde %25-59 oranında rektal karsinom 
gelişme riski vardır. Bu nedenle rektal mukoza bırakılmaması 
önerilmektedir (17). Profilaktik cerrahi rezeksiyon 30 yaşından 
önce yapılmalıdır. Daha genç yaşlarda çok sayıda polip sap-
tanması durumunda erken cerrahi tedavi fayda gösterebilmek-
tedir.

Cerrahi tedavilerin hiçbiri ideal değildir ve birçok komp-
likasyona neden olabilir. Bu nedenle bir grup ilaç denenmiş 
ve nonsteroid antiinflamatuar ilaçların bu hastalardaki kolo-
rektal karsinomların regresyonuna neden olduğu bildirilmiştir 
(18,19,20,21). Selekoksib 400 mg/gün, polip boyutlarını azalt-
mak için kullanılmakta olup FDA tarafından da onaylanmıştır.

Sonuç olarak polipozis koli, osteom, cilt ve yumuşak doku 
tümörleriyle karakterize bir hastalık olan Garnder Sendromu; 
İntestinal poliplerin yüksek malign transformasyon riskinden 
dolayı yakın takip edilmeli ve cerrahi tedavi açısından değer-
lendirilmelidir. 
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