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The Fate of Uncontrolled Diabetes: A Case Report of Sirenomelia (Mermaid Syndrome)
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Sirenomeli (Denizkizi Sendromu), alt ekstremitelerin tamamen veya kismi flizyonunun karakteristik 6zelligine
sahip nadir ve kotl prognoz gosteren bir konjenital fetal anomalidir. Bu deformasyon, gastrulasyon evresinde
embriyonun kaudal bélgesine mezoderm gogl eksikligiyle olusur. Ayrica bu bolgenin mezodermi, bosaltim ve
gastrointestinal sistemlerinde oldugu kadar lumbosakral omurlarin gelisiminde de rol oynar. Sendrom konjenital
viseral anomali iliskisi nedeniyle yasamla bagdasmaz; ancak, hayatta kalan bebeklerle ilgili az sayida rapor var-
dir. Sirenomeli tanisi igin en uygun yontem dogum oncesi bakilan ultrasonografidir. Vakamiz, 41 yasindaki anne-
nin takipsiz gebeliginden, kontrolsuz diyabeti olan tglincli gravida ile 28 haftalik 1100 gram, fetal doppler kaybi
nedeniyle sezaryan ile canl dogdu. Solunum ve dolasim sikintilari olan hasta uygun resisitasyon sonrasi entiibe
edildi. Hastanin duslik kulak, basik burun koki gibi sendromik yiiz goriiniimi vardi. Bebegin muayenesinde alt
ekstremite flizyonu olan kaudal disgenezis, 9 ayak parmakli, tek bacak saptandi. Agir Uriner, genital anomalisi ve
tek umblikal arteri vardi, anlsi yoktu. Hasta dogumunun 77. Saatinde hayatini kaybetmistir.
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ABSTRACT

Sirenomelia (mermaid syndrome) is a rare and poor prognosis congenital fetal anomaly with the characteristic
feature of a complete or partial fusion of the lower extremities. This deformation occurs with a lack of mesoderm
migration to the caudal region of the embryo during the gastrulation phase. It also plays a role in the develop-
ment of the lumbosacral vertebrae, as well as in the mesoderm, excretory and gastrointestinal systems of this
region. The syndrome is incompatible with life due to its congenital visceral anomaly relationship. The most
appropriate method for the diagnosis of sirenomelia is prenatal ultrasonography. Our case was born alive with
the third gravida with uncontrolled diabetes from a 41-year-old mother’s non-follow-up pregnancy, with a 28-we-
ek-old 1100 grams, due to fetal doppler loss. The patient with respiratory and circulatory problems was intubated
after proper resusicitation. The patient had syndromic facial appearance such as low ear and flat nose. Caudal
dysgenesis with lower extremity fusion, 9-toe and one leg were detected in the examination of the baby. It had
severe urinary, genital anomaly and single umbilical artery, no anis. The patient died at the 77th hour of its birth.
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GIRIS

Bir dogum kusuru olan Sirenomeli’de etkilenen bebekler-
de tek bir alt ekstremite veya birlikte kaynasmis iki bacak-
la dogarlar. Sirenomeli, yasami tehdit eden ciddi kompli-
kasyonlar ile iliskilidir ve yasamin ilk yillarinda genellikle
Olimculdir. Bununla birlikte, bebeklik déneminden sonraki
cocukluk veya gencg yetiskinlik donemlerinde hayatta kal-
ma durumu ¢ok az vakada bildirilmistir (1,2). Bu konjenital
anomalinin bebeklerdeki semptomlari ve fiziksel 6zellikleri
farklihk gosterebilir. Etkilenen bebeklerde omurga ve iske-
let sistemi malformasyonu, i¢ ve dis genital sistem kusuru,
gelismemis organ (mesane, bobrek, anus, Ureter) goriilebi-
lir. Bosaltim sistemi bozuklugunun ciddiyeti yasam sansini
belirler. insidansi 100,000’de birdir. Kadin erkek orani 1/3
tir (1). Kesin nedeni bilinmese de fetislerin %22’sinde di-
yabetli annelerin oldugu gorilmekte ve maternal diyabet ile
glclt iliskisi oldugu bilinmektedir. Tedavisi semptomatik ve
destekleyici seklindedir (1-3).

OLGU RAPORU

Olgumuzda yer alan bebek, 41 yasindaki bir annenin tgln-
cli gebeliginden ve dogumundan Uglincii yasayani olarak 28
haftalik iken, aktif sancilarinin olmasi lizerine acil sezaryen
ile dogdu. Dogum Oncesi anhidramniyos 6yklsi disinda
herhangi bir 6zellik saptanmadi. Anne ile baba arasinda ak-
rabalik yoktu. Dlzenli takip olmayan bir gebelik stireciydi.
Hastanin annesinde kontrolstiiz diyabeti vardi. Ailede konje-
nital anomali yoktu ve kardesler saglikliydi. Annenin operas-
yon oncesi alinan kan tetkiklerinde; HbAlc: %10.6, glukoz:
286 mg/dL, sodyum: 136 mmol/L, potasyum: 3.6 mmol/L,
BUN: 8 mg/dL, kreatinin: 0.69 mg/dL idi.

Sezaryen ile c¢oklu konjenital anomalisi olan 1100 gram
agirhginda, 36 cm boyunda ve 27 cm bas cevresi ile dogdu.
APGAR skoru 1. dakikada 4, 5. dakikada 5 idi. Solunum ve
dolasim problemi olan bebek Yenidogan Canlandirma Prog-
rami (NRP) egitimli bir saglik ekibinin resusitasyonu sonucu
entlibe bir sekilde transport kuvozi ile yeni dogan yogun
bakima getirildi (Sekil 1).

Mekanik ventilatére baglandi, silfaktan yapildi. Hastanin
fizik muayenesinde bebekte dinlemekte 2/6 sistolik ufurim
duyuluyordu. Dusuk kulak, burun kéki basik, mikroginati,
kisa boyun, dar gogus kafesi, tek umblikal arter, tek ayak ve
9 ayak parmagi, imperfore anis, dis genital organ yoklugu,
suprapubik bolgede herni ile uyumlu 4x4 cm boyutunda yu-
musak kivamli kistik yapi vardi (Sekil 2,3 ve 4).

Hastanin bakilan transfontanel ultrasonografide her 2 vent-
rikiil basik olup koroid plexusta kanama mevcuttu. Akciger
grafisinde sol akcigerde hipoplazi olan hastanin ayak grafi-

¢

sinde ¢ift femur gorildu. Bebegin bakilan detayli batin ve
Griner ultrasonografisinde mesane, Ureter ve her iki bobrek
gorilemedi. Genitolriner anomali ve anal atrezisi olan has-
taya cerrahi miidahale distnulda.

Hastaya enterostomi-diyaliz kateteri takilmasi ve Griner di-
versiyon yapilmasi planlandi. Aileye bilgi verildi. Aile hicbir
operasyonu kabul etmedi. Aileden kabul etmedigine dair
yazili beyan formu alindi. Hastanin yasamini yitirmesi son-
rasi aileye otopsi onerildi. Aile otopsi yapilmasini kabul et-
medi.

Sekil 1. Tek alt ekstremite

a. Ayaktaki 9 parmagi ve Potter fasyalarinin ozelliklerini gésteren
fotograf

b. Suprapubik bolgede herniye goriinim ve dis genital anomalisi
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Resim 4: Potter fasyasi

TARTISMA
Denizkizi sendromu yaklasik olarak 100,000 dogumda bir
gorulmektedir (2). Sirenomeli’de goriilen anomaliler kaudal
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regresyon sendromunun en kotd prognozlu formu olarak
bilinmektedir (3). Tek gobek arteri, alt ekstremite anomalisi
ve organ anomalisi Sirenomeli’'nin 6zelliklerindendir.

Sirenomeli ile sonuglanan defekt belirsizligini stirdirmesine
ragmen, kusurlu blastogenez ve vaskiler calma hipotezle-
ri 6nerilmektedir. Kusurlu blastogenez hipotezinde kaudal
mezoderm gelisiminde 6ncelikli kusur, gastrulasyon asa-
masinda teratojenik bir olaya baglanir (4). Vaskiler ¢alma
hipotezinde ise; ekstremitelerin flizyonu, yetersiz kan akimi
ve kaudal mezoderm igin az beslenme oldugu ileri stralir.
Bunun sonucu orta hat yapilarinda agenezi ve her iki alt eks-
tremite alaninda anormal yaklasim olur (5). Bu kusur noto-
kord olusumuna mudahale ederek kaudal yapilarin anormal
gelisimine neden olur. Maternal diyabet, retinoik asit ve
agir metal maruziyeti, sigara kullanimi, anne yasi >40 veya
<18 yas olmasi olasi gevresel faktorlerdir (6). Olgumuzda ise
literatir ile uyumlu olarak etyolojik faktérlerden kontrolsiiz
diyabeti olan 41 yasinda bir anne vardi.

Sirenomeli; anormal bobrek, mesane, gastrointestinal sis-
tem ve fonksiyonu ile iligkili komplikasyonlar nedeniyle 24-
48 saat icinde hayatini kaybetmektedir. Literatiirde diinya
capinda yaklasik 300 vaka bildirilmistir. Olgularin ¢ogunda
tani dogumdan sonra yapildi. Prenatal donemde Sirenome-
li 13 hafta gibi bir strede fetal doppler sonografi ile teshis
edilebilir (7). Bu vakalar, Uriner sistemin visseral anomalile-
rinden dolayl yasamla bagdagsmaz. Renal agenezi olmayan
vakalar hayatta kalabilmektedir (1,2,7). Bizim olgumuzda da
gbbek kordonunda tek arter vardi ve bdbrekler, idrar tor-
basi, Ureterler yoktu. Beklenildigi Gzere de bebek hayatini
kaybetti.

Yuz anomalisi; genellikle Potter’in fasyasi olarak bilinen bi-
yik, alcak kulaklar, belirgin epikantral katlanti, diiz burun,
hipertelorizim ve basik ¢ene igerir (8). Bizim vakamizda da
bu 6zellikler vardi. Potter fasyasi, anhidramniyos ve pulmo-
ner hipoplaziile birlesince bizim olgumuzda oldugu gibi Pot-
ter sendromu olarak da bilinir (8).

SONUC

Sirenomeli, az gorilen 6limcil konjenital anomalilerdendir.
Erken donemde tani konulan agir olgularda gebeligin son-
landiriilmasi 6nerilebilir. Bu anomaliyi 6nlemek i¢in gebelik-
te dizenli takiplerin yapilmasi ve ilk trimesterde maternal
kan glukoz diizeyi ile diizenli antenatal kontrol strdurilme-
lidir.

Bilgilendirilmis Onam: Olgu raporu 6ncesi hastadan bilgi-
lendirilmis onam alinmistir.
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Cikar Catismasi: Yazarlar tarafindan gikar catismasi olmadigi
bildirilmistir.

Finansal Destek: Yazarlar tarafindan finansal destek olma-
dig bildirilmistir.

Yazar Katkilari: Calisma Konsepti/Tasarim- E.U.; Veri Top-
lama- E.U.; Veri Analizi/Yorumlama- E.U.; Yazi Taslagi- E.U.;
icerigin Elestirel incelemesi- E.U.; Son Onay ve Sorumluluk-
E.U.; Malzeme ve Teknik Destek- E.U.; Stipervizyon- E.U..
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