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Tip Il fokomeli'li bir olguda trombositopeni-radius
aplazisi (TAR) sendromu ve ortopedik yaklasimin
irdelenmesi

Yusuf Oztiirkmen('), Mehmet Demirhan(!), Hiilya Kayserili (), Onder Kiligoglu("), Onder Yazicioglu(®

TAR sendromu, trombositopeni ile birlikte iskelet sistemi anomalileri ve bazen de kardiak, hematolojik ve
gastrointestinal sistem anomalileri ile birlikte olabilen ve otozomal resessif olarak kalitilan bir hastaliktir. Vaka-
miz, elin 6nkol segmenti olmadan rudimenter bir humerus ile birlestigi Tip 3 distal fokomelisi olan 6 aylik TAR
sendromlu bir bebektir. Literatirde TAR sendromuna eslik eden fokomeliler tarif edilmemistir. {lk bir yil iginde-
ki trombositopeni krizleri trombosit transfizyonlar: ile desteklenirse 12 ay sonra spontan remisyon olur. Bu
sendroma ¢ok nadir olarak rastlaniimasina karsin, bu hastalarin yasam beklentileri ¢ok iyidir. Radius aplazili
yeni doganlarda hemen tam kan sayimi yapilmal ve bu sendromun dogru teghisi konmaldir. TAR sendromiu
vakalarda ortopedik problemlerin tedavisi 1 yasindan sonra spontan remisyon gelistiginde planlanmalidir.

Anahtar kelimeler: Trombositopeni, radial aplazisi, distal fokomeli

Thrombocytopenia and absent radii syndrome with type lil phocomelia and orthopaedic management

Thrombocytopenia with radial aplasia (TAR) syndrome is a rare congenital defect with skeletal system
abnormalities accompanied usually by cardiac, hematological and gastrointestinal system abnormalites. Our
case is a 6-month old infant with TAR-syndrome who also has type Il distal phocomelia in which the hand is
attached directly to humerus without a forearm segment. Patients with TAR syndrome and phocomelia are not
described in literature. Spontaneous remission is expected after 12 months if the thrombocytopenia crisis' are
supported by thrombocyte transfusions. These patients have good prognosis for longevity. Whole blood count
should be performed for the infants with radius aplasia at birth to assess the correct diagnosis of this syndro-
me. The treatment of orthopaedic problems in TAR syndrome should be planned after the first year when the

spontaneous remission is achieved.
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Trombositopenik aplazia radii (TAR) literatiirde,
trombositopeniye radial aplazinin eslik ettigi bir send-
rom olarak tarif edilmistir (2, 6, 10). Klinik tablo ilk ola-
rak 1956 senesinde Gross ve ark. tarafindan bildiril-
mistir. 1963 senesinde Hall ve ark. bunu TAR send-
romu olarak literatiire kazandirmislardir (10). Sendro-
mun etiyolojisi bilinmemekle beraber radiuslarin, kal-
bin ve megakaryositlerin 6-8 gestasyon haftasinda
olusmasi ve bu sendromda Ugtinde de patoloji géri-
lebilmesi, bu haftalarda gelisim bozuklugu olabilece-
gini diistindlirmektedir (10). Sendromun karakteristik
o6zellikleri 100.000/mm? altinda trombositopeninin bi-
lateral radius yoklugu ile birlikte olmasidir. Bu iki ma-
jor bulguya diger ust ve siklikla alt ekstremitelerin is-
kelet sistemi anomalileri, vakalarin %20-33'linde kar-
diak anomaliler ve intrakranyal kanamaya sekonder
olarak gelisen mental retardasyon eslik eder.

iskelet sistemi anomalileri arasinda ulnanin degi-
sen derecelerde hipoplazisi ile falankslarin ve karpal
kemiklerin hipoplazisi de tarif edilmistir. Bas parmak-
lar her zaman mevcuttur. Literatiirde bazi vakalarda
dizin displastik gelisimi sonucu agir genu varum ile
birlikte instabil diz eklemi bildirilmistir (3, 6, 8). Mega-
karyosit yapiminin azalmasina bagli ve trombositope-
niye ek olarak nadiren I6komoid reaksiyonlar, eozino-
fili ve anemi tanimlanmigtir. Stress veya infeksiyon ile

provoke olan trombositopeni episodlarina en sik ilk 1
yasda rastlanir. Yas ilerledikge epizotlarin sikligi ve
siddeti azalir (3, 6, 7, 10).

Bizim vakamizda klasik TAR sendromunda géri-
len radial aplaziye, ulna aplazisi, dirsek eklemi yoklu-
gu ve humerus hipoplazisi eslik etmektedir. Literattir-
de bu sendroma eslik eden fokomeliler tarif edilme-
mistir. Bu yazimizda TAR sendromlu vakalarda teda-
vi planlamasinda géz dniine alinacak kriterleri, orto-
pedik literatlirde nadir olarak bilindiginide gézéniine
alarak genel tip literatliri bilgisi ile beraber degerlen-
dirmeyi amagladik.

Vaka takdimi

Vakamiz aralarinda 1. derece kuzen evliligi olan
23 yasinda anne ile 30 yasindaki babanin yasayan ilk
ve tek cocuklaridir. Ozellik tarif edilimeyen antenatal
dénemde bir kez ultrason ile izlenen gebelik sectio ile
tam zamanli 3500 gr dogum agirhginda olan erkek
olgumuz ile sonlanmistir.

ilk kez 4 ay 12 giinlik iken Genetik Bilim Dali'nda
konsilte edilen vakanin fizik muayenesinde her iki
kol ve bacaklarinda deformiteler, umbilikal ve gift ta-
rafli inguinal herni ve mikropenis saptanarak, radius
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Sekil 1 a, b: Vakanin kfinik gérinimd, her iki Ust ekstremitede kisalik ve dizlerde fleksiyon kontraktird ile birlikte tibial internal torsiyon

aplazisi ile birlikte giden sendromlar agisindan ayirici
taniya yonelik tetkikler ve ortopedik konsiiltasyon is-
tendi.

Fizik muayenede her iki Ust ekstremitede kisalik
saptandi (Sekil 1a). Hastanin her iki eli elbilegi eklemi
olmadan rudimenter bir humerus kemigi araciligi ile
omuz eklemine birlesmekteydi (Sekil 2a). Her iki el
orta hatta gelmeyip, hasta her iki elini birlestiremiyor
ve agzina gdtiuremiyordu. Metakarpofalangeal ve
proksimal interfalangeal eklemlerin aktif ve pasif ha-
reketlerini yapabiliyordu. Hasta verilen cisimleri par-
maklari ile tutabiliyordu. Gergek dirsek eklemi olma-
yan bebekte el ve humerus kemigi arasinda pasif ve
aktif olarak fleksiyon ve ekstansiyon hareketleri mev-
cut idi. Hastanin omuzunda instabilite saptanmadi.
Aktif ve pasif olarak omuz eklemini kullanan hastada
aktif olarak Ust ekstremitelerin abduksiyonu kisitli idi.
Goévdede yer yer petesiler saptandi. Her iki dizinde
fleksiyon kontraktiiri ve bilateral internal tibial torsi-
yon mevcut idi (Sekil 1b). Her iki kalganin muayenesi
normal idi. Diger sistem muayenelerinde 6zellik sap-
tanmayan hastanin ¢ekilen radyografilerinde bilateral

radius ve ulnanin mevcut olmadig! saptand! (Sekil
2b).Yapilan hemogramda l6kosit sayisi 10. 570/mm?3,
hemoglobin 11,1 gr/dl, hematokrit %34, trombosit sa-
yilarinin 19.000 ve 20.000/mm? arasinda degistigi
saptandi. Vakanin kalp ekosunda patoloji yoktu. Ba-
tin ultrasonunda renal hipoplazi saptandi. Vakanin ta-
kibinde, haftada 3-4 kez trombosit sayimi tekrarla-
nip, gereginde trombosit transfiizyonlari ile trombosit
sayisinin 25.000/mm?{in altina inmemesi sagland!.

Tartisma

Yenidoganda radial aplaziyle beraber petesi, me-
lena veya gizli rektal kanamanin gérilmesi TAR
sendromunu distndirmelidir. Radial aplazi ile dogan
her bebege hemen tam kan sayimi yapilmalidir (3).
Bu hastalarda saptanabilecek amegakaryositik trom-
bositopeni diger radial
giden makrositik anemilerden ayirt edilmelidir. Bun-
lardan biri de 2-3 yaslarinda semptom veren ve sple-
nektomi gerektiren Fanconi sendromudur. Her iki
sendrom da otozomal resesif olarak gegis gosterir ve
her iki sendromda da iskelet anomalileri mevcuttur.
Fanconi anemisinde radius aplazisine siklikla bas
parmak aplazisi eslik eder. Buna kargin TAR sendro-
munda bas parmak her zaman mevcuttur. Fanconi
anemisinin progrozu kéti iken TAR sendromunda

Sekil 2 a, b: Vakanin radyolojik gérinimi, hastanin her iki eli elbiledi eklemi olmadan rudimenter bir humerus kemigi aracihg: ile omuz

eklemi ile birlesmekte, ulna ve radius gdrilmemektedir.
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lerini atlatirsa prognoz iyidir. Her ikisinin ayirici tanisi
¢ok iyi yapiimalidir. Ayirici tanida disiinilmesi gere-
ken diger bir hastalik da Holt-Oram sendromudur. Bu
sendromda bas parmak anomalisi siklikla konjenital
kalp anomalilerine eslik eder. Bas parmak aplazisi,
bazen de 3 falanksl basparmak ve beraberinde st
ekstremite anomalileri gérilebilir. Holt-Oram sendro-
mu otozomal dominant gegisli bir hastaliktir ve hema-
tolojik bulgular yoktur (4, 7). Ayirici tanida yer alan di-
ger bir klinik tablo da Roberts SC-fokomeli (sentro-
merik seperasyon) sendromudur. Roberts sendro-
munda tetrafokomeli, bilateral yarik dudak ve damak,
intrauterin biyime geriligi, dismorfizm bulunur. Ro-
berts sendromu igin kesin tani kromozom analizinde
sentromer ayrismasi ya da sisligi (puffing) gérilmesi
ile konur ve prognoz kétl olup, vakalar erken dénem-
de kaybedilir. Vakamizda yapilan kromozom analizi
normal olarak sonuglanmis ve Roberts sendromu ke-
sin olarak diglanmistir (4, 7).

TAR sendromlu hastalarda, kan tablosunda trom-
bositopeninin yanisira trombositlerde ADP azligina
bagli trombosit fonksiyonlarinda bozulma olmaktadir.
Diger laboratuvar bulgusu olarak periferik yaymada
I6koeritroblastik hakimiyet vardir. Bu gocuklar, dogum
esnasinda masif intrakranyal veya yenidogan déne-
minde gastrointestinal kanamalar ile kaybedilebilir.
Prenatal olarak teshis edilen vakalarda vajinal dogum
sirasinda olusacak travmayi 6nlemek igin seksiyo ile
dogum o6nerilmis ve trombositopeni saptanan fetusla-
ra inutero trombosit transflizyonu denenmistir (10).

TAR sendromlu hastalarda morbidite ve mortalite
yasamin ilk haftasindaki ya da dogumdaki masif ka-
namalara baglidir (3). Tedavi, trombosit transfiizyon-
lari ile destekleyici tedavidir. Transflizyonlar ile trom-
bosit sayisi 20.000-50.000/mm? arasinda tutulmali ve
trombosit yapimi artana kadar desteklenmelidir. Te-
davi ydéntemi olarak adrenokortikosteroid ve androjen
uygulamasi ve splengktomi denenmis, kesin yararli
oldugu gdsterilememistir (4, 10). Yeterli trombosit sa-
yisinin sabit tutulmaya ¢alisiimasi ile trombogenesi-
sin diizeldigi 12. aydan sonra bu hastalarin prognozu
mikemmeldir (3, 4).

TAR sendromlu ¢ocuklarda kanamalari énlemek
icin trombositopeniyi diizeltmek amaci ile trombosit
transfizyonlari dikkatli sekilde yapilmaktadir. Trom-
bosit sayisini 20.000'de tutulmasi kanamalari énle-
mede yeterli olmaktadir. Trombosit sayisini daha faz-
la ylkseltmek amaci ile yapilacak masif transfiizyon-
lar allo-immunizasyona neden olabilmektedir (1, 4).

TAR sendromlu gocuklarda baska anomaliler bir-
likte bulunabilir. Sasilik, yarik damak, anal atrezi, tra-
keo-06zofajiyal fistiil, hipoplastik akciger, kardiak de-
fektler ve renal anomaliler tarif edilmistir (3, 6). Kas
iskelet sisteminde dogumsal kalga displazisi, biseps
yoklugu ve omurga, skapula anomalileri gézlenmistir.
Fizik muayene yapilirken ek bulgular agisindan vaka-
lar irdelenmelidir. TAR sendromunda radius aplazisi
ve diger iskelet anomalileri yaninda bas parmagin
her zaman mevcut olmasi tanida énemli bir kriterdir
(6,7, 8).

TAR sendromunda (st ekstremitedeki radius ap-
lazisi yaninda alt ekstremitede ortopedik deformiteler

tarif edilmistir. Schoenecker ve arkadaslari kendi va-
kalarinda bilateral genu varum, fleksiyon ve torsiyo-
nel deformiteleri saptamiglardir. Bllyime esnasinda
intraartikdler displaziye bagh olarak gesitli dereceler-
de genu varumun oldugu instabil diz, bazilarinda ise
rijit eklem saptadiklarini bildirmislerdir. Bazi vakalar-
da da bilateral diz dislokasyonu, yine gesitli derece-
lerde patella anomalilerinin tedavisine yonelik yapilan
diizeltici osteotomilere ragmen tekrarlayan varus agi-
lanmasi ve internal tibial rotasyon gézlemislerdir. Is-
kelet sistemi maturasyonu tamamlandiginda bu de-
formitelerde progresyon gézlenmistir (8). Bizim vaka-
mizda bilateral dizlerde pterijiuma sekonder fleksiyon
kontraktird ve tibial internal torsiyon mevcut idi.

Frantz ve O'Rahilly fokomelinin 3 anatomik tipini
tanimlamigtir. Tip 1: Elin omuzla arada herhangi bir
humerus veya énkol segmenti olmadan birlesmesi.
Tip 2: Elin omuza arada anormal bir humerus, radius

.veya ulnar segment araciligi ile bagli olmasi. Tip 3:

Elin omuza arada 6nkol segmenti olmadan humerus
segmenti ile birlesmesi. Bizim vakamiz Tip 3 fokomeli
idi. Fokomelilere eslik eden, kalp, deri, kromozom ve
kemikte kalsifikasyon anomalileri bildirilmistir. Foko-
melili gocuklarda humerus, énkol ve eldeki deformite-
lerin aksine skapula ve klavikula her zaman igin mev-
cuttur. Skapulanin lateraldeki yetersizligine bagl ola-
rak ekstremitenin aktif abdlksiyonu zordur. Elin orta
hatta getirilmesi zordur ve hasta biyddikge, gégis
kafesinin de buyimesi ile iyice zorlasir. Cocuk biiyi-
diikce hasta elini agzina, yuziine, genital organlarina
gétiremez. Her iki elini biraraya getiremez ve énemli
derecede fonksiyonel ve fizyolojik eksiklik ortaya ¢i-
kar. Bu hastalarin tedavisi genelde konservatiftir. Hij-
yenik bakim, beslenme ve giyinme igin gesitli ortezler
gelistirilmistir. Cerrahi tedavinin sadece omuz instabi-
litesi, ekstremite kisaligi ve yetersiz 1. parmak oppo-
zisyonunda yeri vardir. Sulamaa ve Ryopy tarafindan
klavikulanin ters olarak asagi déndiiriilmesi ile eks-
tremitede uzunluk saglanmasi seklinde bir ameliyat
tarif edilmistir. Omuz instabilitesi igin yapilan girisim-
ler yiiz glldiricl degildir. 1. parmak oppozisyonunu
gelistirmek icin diger parmaklarin rotasyonel osteoto-
mileri tarif edilmistir (5).

Sonug olarak, yeni doganlarda fokomeli ya da ra-
dius aplazili olgularda trombositopeninin eslik edebi-
leceg@ini akilda tutarak dikkatli bir fizik muayene ile
birlikte kan tablosu ¢ok iyi tetkik edilmeli ve genetik
konsiiltasyon ile kesin klinik tani konulmalidir. TAR
sendromlu vakalarda yasam beklentisinin ¢ok iyi ol-
dugu bilinerek trombositopeninin dizeltiimesine yo-
nelik destek tedavisi ile spontan remisyonun bir yil
sonra olacag! dikkate alinip cerrahi girisimlerin bu dé-
nemden sonra planlanmasi gerekmektedir.

Bu nedenle vakamizda trombositopeninin spon-
tan remisyonu olduktan sonra ekstremite kisaliginin
ortopedik tedavi yoniinden yeniden degerlendirilmesi-
ni ve ayni dénemde her iki diz fleksiyon kontraktiiri-
niin diizeltiimesini planladik.
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