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OZET

19. gebelik haftasinda ayrintili sonografik inceleme
ile prenatal tanisi konulan ve ender gériilen, tek
tarafli proksimal fokal femur yetmezIligi ve fibula
yoklugu ile karekterize bir fetal anomali olgusu
sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Proksimal fokal femur
yetmezligi, Prenatal tani, Femur, Anomali

SUMMARY
Unilateral lower limb anomaly at 19 weeks’
gestation

We report the prenatal ultrasonographic diagnosis
of a rare case of unilateral proximal focal femoral
deficiency and fibula agenesis with club foot at 19
weeks’ gestation.

Key Words: Proximal focal femoral deficiency,
Prenatal diagnosis, Femur, Anomaly

GIRIS

Dogumsal ekstremite anormalligi ile
karekterize anomaliler oldukga ender goriilen
anomalilerdir ve goriillme sikliklar1 0.54-
0.59/1000 oraninda bildirilmektedir (1).
Dogumsal ekstremite anomalilerinin etyolojisi
cok iyi bilinmese de gebelik sirasinda
kargilagilan bazi teratojen maddeler, prenatal
taniya yonelik olarak yapilan koryon villus
biyopsisi (CVS), diabet, bagarisiz kiiretaj
girigsimleri ve travma gibi bazi faktorler
literatiirde suglanmigtir (2). Bunlar gorildiigi
ekstremiteye bagl olarak yasam boyu iglev
kaybina neden olabilecek anomaliler
oldugundan olanakli oldugunca gebeligin
erken donemlerinde prenatal tanilarinin
konulmasi, hem dogum sonrasi1 tedavi
yontemlerinin belirlenebilmesi, hem de
ailenin gebeligin devami konusunda en uygun
karar1 zamaninda verebilmesi agisindan
biiyiik 6nem tagimaktadir. Proksimal fokal
femur yetmezligi (Proximal focal femoral
deficiency-PFFD) daha siklikla pediatrik
ortopedi literatiiriinde tanimlanmig olan ve
¢ok nadir goriilen bir iskelet anomalisidir (3).
Bu anomalinin prenatal tanisi erken gebelik
haftalarindan itibaren yapilacak ayrintili
ultrasonografik degerlendirme ile miimkandiir
ve literatiirde bu gekilde prenatal tanisi
konulmus sadece birkag olgu bildirilmistir
(4, 5, 6, 7, 8). Burada 19. gebelik haftasinda
ayritih sonografik inceleme ile prenatal tanisi

konulan, ancak etyolojisi saptanamayan, tek
taraflh femur hipoplazisi, tibia hipoplazisi ve
fibula yoklugu ile karekterize bir fetal anomali
olgusu, bu tip ekstremite anomalilerin gok
ender olarak goriilmesi nedeniyle
sunulmustur.

OLGU SUNUMU

29 yaginda ikinci gocuguna 19. haftalik gebe
iken rutin kontrol amaciyla antenatal
poliklinigimize bagvuran gebeye yapilan
prenatal ultrasonografik degerlendirmede;
sag alt ekstremitede femurun hipoplazik,
tibianin kisa ve kavisli oldugu saptanda, fibula
izlenemedi ve sag ayakta “club foot”
deformitesi saptandi (Resim 1).

Resim 1: Ultrasonografik degerlendirmede sag alt
ekstremitede femur hipoplazisi, tibia hipoplazisi, fibula
agenezisi ve “club foot” deformitesi goriillmektedir.
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Bagka bir anomali saptanmayan, diger fetal
biyometrik élgiimleri gebelik haftas ile uyumlu
ve amnios mayii miktar1 normal olan gebe yapilan
sorgulamada sigara ve alkol kullanmadigini,
gebeliginin ilk trimestrinde herhangi bir ilag
almadigini, enfeksiyon gegirmedigini veya
rontgen 1s1nina maruz kalmadigini belirtti.
Gebenin herhangi bir ailesel genetik hastalik
oykiisii yoktu ve ilk gocugu saglikliydi. Yapilan
rutin gebelik incelemelerinde, laboratuvar
degerlerinde ve saptanan anomalinin etyolojisini
ortaya c¢ikarmaya yonelik olarak yapilan
enfeksiyon aragtirmasinda kayda deger herhangi
bir patoloji izlenmedi. Olgu ortopedi klinigi ile
konsulte edildi ve gelecekteki islevsel kayiplar
hakkinda bilgilendirildi. Ailenin gebeligin
sonlandirilmasimi istemesi iizerine yapilan
genetik amniyosentez sonrasinda gebelik
sonlandirildi. Genetik amniyosentez sonucunda
karyotip 46,XY olarak raporlandi. Fetusun yapilan
otopsi ve alinan dogrudan grafi sonuglar1 (Resim2)

Resim 2: Fetusun direkt grafisinde sag alt ekstremitede
femur hipoplazisi, tibia hipoplazisi, fibula agenezisi
goriilmektedir.

ultrasonografi ile saptanan anomalileri dogrular
nitelikte idi ve baska bir anomali saptanmadi.
Anne postpartum 2. giin komplikasyonsuz
olarak taburcu edildi.

TARTISMA

Dogumsal ekstremite anormalligi ile karekterli
anomaliler yaklasik olarak 0.5/1000 oraninda
goriilen, siklikla tist ekstremiteleri tutan ve
daha gok longitudinal tipte olan anomalilerdir
(1). Yapilan prenatal ultrasonografik
incelemede femurun kisa olarak saptanmasi
birgok iskelet sistemi anomalisinin ilk bulgusu
olabilir. Femurun hipoplazisi ile karekterize
ekstremite anomalilerinde olaya baska
anomaliler de siklikla eslik edebildiginden
dolayr bircok farkli klinik sendrom
tanimlanmigtir. Bunlar igerisinde en sik
rastlanilanlar1 PFFD, femur-fibula-ulna
sendromu ve femoral hipoplazi-nadir ytiz
sendromu seklinde siralanabilir (4, 5).
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PFFD ekstremite anomalileri igerisinde daha
da ender olarak, 10000 dogumda 0.11-0.2
oraninda goriilen, erkeklerde 5 kat daha fazla
ortaya gikan, olgularin %85-90"1nda tek tarafl
olan, siklikla femurun kisa tespit edilmesi ile
tanisi konulan ve temel olarak kalga ve diz
eklemini etkileyen bir alt ekstremite
anomalisidir (4).

Femurdaki anomaliye, %50-80 olguda
ayni tarafta fibulanin agenezi ve buna bagh
olarak tibianin kisa ve kavisli olmasi, ayak
anomalileri ve bazen de karg1 ekstremitede
anormallikler eslik edebilir (5). Olgular
femurun hipoplazi ve asetabulumun displazi
derecesine gore farkli sekillerde siniflan-
dirilmiglardir ve bu siniflandirmalar igerisinde
gintimiizde en sik kullanilani Aitken
siniflandirmasidir (9). Burada sunulan olguda,
prenatal ultrasonografik inceleme esnasinda
sag femurun hipoplazik oldugu, tibianin
normalden kisa ve kavisli oldugu, ayni tarafta
fibulanin olmadig: ve sag ayakta “club foot”
deformitesi oldugu saptanmigtir. Bu bulgular
fetusun dogrudan grafisi ve otopsi bulgular:
ile de dogrulanmig ve baska bir anomali
izlenmemigtir. Mevcut bulgularla olguya PFFD
tanis1 konulmus ve her ne kadar Aitken
siniflandirmasi, dogum sonrasi 1. yilin
sonunda gekilen dogrudan grafilerle daha
saglikli olarak yapilabilecek bir siniflama olsa
da, olgu bu siniflandirmaya gore “Tip C”
olarak degerlendirilmistir.

PFFD’nin etyolojisinde diabet, teratojen
ilaglar (Or: Thalidomide, Misoprostol,
Ergotamine), sigara igimi, enfeksiyon,
radyasyon ve damarsal yapinin kesintiye
ugramasina baglh olusan iskemi (Or: Koryon
villus biyopsisi, abdominal travma, bagarisiz
kiiretaj girigsimleri) suglanmis ancak literatiirde
bildirilen olgularin biiylik gogunlugunda
herhangi bir neden ortaya konulamamigtir
(4, 5, 6). Olgularin buyik gogunlugunu
sporadik olgular olusturur ancak nadiren
ailesel otozomal dominant gegis gosteren
olgular da bildirilmistir (10). Boyle bir anomali
saptandiginda olgu izole olsa dahi genetik
amniyosentez yapilmasi etyolojinin
aydinlatilmasi agisindan yararl olacaktir.
Burada sunulan olguda da saptanan alt
ekstremite anomalisine eglik eden bagka bir
anomali saptanmamis, yapilan genetik
amniyosentez sonucu normal karyotip olarak
raporlanmis ve neden tam olarak ortaya
konulamamastir.
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Dogumsal ekstremite anormalligi ile
karekterize anomalilerin prenatal tanisi ilk
veya ikinci trimestrde yapilacak dikkatli bir
ultrasonografik degerlendirme ile kolaylikla
konulabilir ve literatiirde bu sekilde oldukga
erken gebelik haftalarinda saptanmis olgular
bildirilmistir (5, 11). Son yillarda, yapilacak
transvajinal veya transabdominal ultraso-
nografik degerlendirme ile gesitli ekstremite
anomalilerinin prenatal tanisinin konulmasi
tizerine yogunlasilmig ve bu amagla sonografi
ile ilgili meslek orgiitleri yayinladiklari
kilavuzlarda prenatal inceleme esnasinda tiim
ekstremitelerin ayrintili olarak incelenmesinin
gerekliligini vurgulamiglardir (12). Burada
sunulan olguda da 19. gebelik haftas1 gibi
erken sayilabilecek bir haftada yapilan
ultrasonografik inceleme ile tek tarafli PFFD
olgusu saptanmisg ve yapilan ayrintili inceleme
ile anomalinin izole oldugu ortaya konul-
mustur.

PFFD olgularinda anomalinin tipine ve
eslik eden diger anomalilere gore tedavi sekli
degismekte, agir sekillerinde tedavi genellikle
ekstremitenin amputasyonu seklinde
olmaktadir (4). Dolayisiyla bu tip bir anomali
saptandiginda gebeligin sonlandirilmasi ya da
devami konusunda karar vermek zor bir etik
tartismadir.

Eger siklikla oldugu gibi olaya eslik eden
baska anomaliler de varsa ve olgu hayatla
bagdasmiyorsa gebeligin sonlan-dirilmasi kolay
alinabilecek bir karardir. Ancak buradaki
olguda oldugu gibi anomali tek bir ekstremite
ile sinirh ve izole ise gebeligin sonlandirilmasi
kararinin verilmesi gok da kolay degildir. Bu
durumda ailenin bir pediatrik ortopedistle
gortisturiilmesi, anomalinin gelecekte ne gibi
handikaplar yaratacaginin anlatilmasi ve
dogum sonrasi tedavi kogullarinin neler
oldugunun tiim ayrintilariyla gozler 6niine
serilmesi en dogru yaklasim olacaktir. Bu
bilgilendirme sonucunda eger gebelik haftasi
da yeterince erken ise ailenin istegi
dogrultusunda gebelik sonlandirilabilir.
Sonugta olanakli oldugunca erken gebelik
haftalarinda tanm1 konulabilmesinin énemi gok
biiytiktiir. Bizim olgumuz da ortopedistlerle
konsiilte edilmisg, aile olas1 tiim secenekler
hakkinda bilgilendirilmis ve gebelik haftas1
da dikkate alinarak ailenin istegi dogrultusunda
gebelik sonlandirilmigtir.
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SONU

Dogumsal ekstremite anormalligi ile
karekterize anomaliler ilk veya ikinci trimestrde
yapilacak ayrintili sonografik inceleme ile erken
donemde saptanabilir. Bu anomaliler otozomal
gegisli baz1 sendromlarin bulgusu olabildiginden
boyle bir anomali saptandiginda baska
anomaliler agisindan da ayrintili inceleme
yapilmali ve genetik degerlendirme de bu
aragtirmaya eklenmelidir. Ayrica bu anomaliler
yerlesim yerine bagl olarak yasam boyu islevsel
kayiplara neden olacagindan izole olsalar bile
erken donemde tanmi konularak aileye ayrintili
bilgi verilmeli ve dogum sonras1 diizeltilmesi
olanakl olmayan veya agir islevsel kayiplara
neden olacak bir anomali varsa gerekirse gebelik
sonlandirilmalidir.
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