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FREEMAN-SHELDON SINDROM

Gustina Lubis
Bagian Ilmu Kesehatan Anak FK UNAND/RS Dr. M. Djamil Padang
Abstrak
Freeman-Sheldon Sindrom (FSS) di sebut juga Whistling face (wajah bersiul), merupakan kasus yang sangat jarang yang disebabkan kelainan kongenital yang ditandai dengan wajah dismorfik disertai kelainan tulang dan kontraktur sendi. FSS adalah bagian dari kelainan nosologik dari distal arthrogryposis. Ada tiga kelainan utama pada FS; microstomia dengan bibir bersiul, camptodactily dengan deviasi tulang ulna dan talipes equinovarus.

Penyebab FSS sampai sekarang belum diketahui. Kebanyakan kasus dilaporkan terjadi secara sporadic dan tidak ada riwayat keturunan yang menderita penyakit ini, walaupun mereka melaporkan pada keadaan tertentu dapat diturunkan secara autosomal dominant maupun autosomal ressessive. 

Dilaporkan kasus, RD seorang bayi laki-laki berumur 6 bulan berobat ke RSUPN Dr. Cipto Mangun Kusumo, Jakarta dengan keluhan utama gagal tumbuh (failure to  thrive), Keterlambatan psikomotor, disphagia, sering infeksi saluran napas dan microstomia, wajah dismorphic, kontraktur sendi dan talives equinovarus (CTEV). Pasien dipersiapkan untuk dilakukan operasi orthopedi dan operasi plastik. Diagnosis pasien ini di buat suspect Freeman-Sheldon Sindrome.

Dari laporan ini dapat di simpulkan bahwa FSS adalah kasus yang sangat jarang maka belum ada standart pengobatan yang bias dijadikan untuk acuan. Operasi tulang dan operas plastik dilakukan untuk memperbaiki microstomia untuk keindahan dan fungsinya. Gabungan keahlian yang intensif bedah orthopedi dan bedah plastik rekonstruksi sangat di butuhkan. Konseling Genetik sangat diperlukan untuk membatasi penyakit ini.

Key words ; Wajah dismorfik dan kelainan tulang, micro stomia, distal arthrogryposis, TPM2, TNNI2.





































LAPORAN KASUS











Majalah Kedokteran Andalas No. 2. Vol.29. Juli – Desember 2005

