TURKISH

URNAL OF

PLASTIC

'SURGERY

94

Olgu Sunumu / Case Report

DOI: 10.5152/TurkJPlastSurg.2016.1945

Ender Gériilen Ailesel Polidaktiliye Ulkemizden Bir Ornek

A Case of Familial Polydactyly From Turkey
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Oz

Polidaktili en sik gorilen konjenital ekstremite anomalisi olup ¢o-
gunlukla izole ve sporadik olarak karsimiza ¢ikmaktadir. Ailesel ol-
gular nadir gorilmektedir ve siklikla degisken penetransla otozomal
dominant kalitim paternine uymaktadir. Sporadik vakalarda siklikla
unilateral prezentasyon mevcuttur; ailesel olgular ise sik¢a bilateral
simetrik seyir gosterir. Ender gorilen ailesel polidaktilinin Glkemiz-
den bir 6rnegi sunulmaktadir. Erzurum’da yasayan iki kiz - iki erkek,
toplam 4 kardeste bilateral, simetrik, Ust ve alt ekstremitede preak-
siyel polidaktili saptanmistir. Kardeslerin etkilenmemis dort kardesi
daha mevcut olup, babada ve babaannede polidaktili mevcuttur.
Farkl seviyelerden duplikasyon ornekleri sergilemelerine ragmen
genel olarak ailesel polidaktili olgularinda siklikla tanimlanan bilate-
ral simetrik kalitim bu ailenin bireylerinde izlenmistir. Ender rastla-
nan ailesel polidaktili olgulan literatlirde yayinlanmis olup sunulan
olgular da tilkemizden bu nadir tabloya 6rnek teskil etmektedir.

Anahtar Sozciikler: Ailesel polidaktili, kalitim paterni, preaksiyel
polidaktili

GiRis

Abstract

Polydactyly is among the most frequently encountered congenital
anomalies of the extremities. Although it is usually presented in an
isolated and sporadic manner, familial cases can also be rarely en-
countered. Such familial polydactyly cases usually follow an auto-
somal dominant inheritance with variable genetic penetration and
are usually bilateral and symmetric. A case of rare familial polydac-
tyly from Turkey is presented. Four siblings, two girls and two boys,
presented with bilateral, symmetric preaxial polydactyly affecting
both hands and feet. These siblings also had four other unaffected
siblings along with an affected father and grandmother (the father’s
mother). Although the cases portrayed duplication at different lev-
els, the general definition of familial polydactyly with bilateral, sym-
metric inheritance is observed in these cases. Other rare familial
polydactyly cases have been reported in the literature as well, and
this case serves as a typical example of this rare entity from Turkey.

Keywords: Familial polydactyly, inheritance pattern, preaxial poly-
dactyly

Polidaktili en sik gorilen konjenital ekstremite anomalileri arasinda olup bircok epidemiyolojik arastirmada ilk sirada yer almaktadir.” Cok
heterojen bir anomali grubu olan polidaktili, cogunlukla izole ve sporadik olarak karsimiza ¢citkmaktadir. Ailesel olgular daha nadir gorul-
mektedir ve gesitli kalitimsal paternlerle ortaya ¢cikmaktadirlar.2 Ender goriilen ailesel polidaktilinin Glkemizden bir 6rnedi sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

Erzurum'da yasayan ve yaslari 4 ile 35 arasinda degisen, dort kiz ve dort erkek kardesten ikisi plastik cerrahi poliklinigine polidaktili ne-
deniyle ayakkabi giymede zorlanma sikayeti ile basvurdu (Sekil 1, 2). Basvuran 16 yasindaki kiz hasta ile 14 yasindaki erkek hastanin her
ikisinde de iki el ve ayakta preaksiyel polidaktili mevcuttu. Cekilen direkt grafilerde erkek hastanin iki ayaginda da basparmakta proksimal
falanks seviyesinden itibaren duplikasyon oldugu, kiz hastada ise sag ayakta 1. metatarsal kemigin de duplike oldugu izlendi (Sekil 3, 4).
Her iki kardesin ellerinde ise basparmak etkilenmemis olup ikinci parmagin total duplikasyonu izlendi (Sekil 2, 5, 6).

Anamnezde sekiz kardesin dordiinde (iki kiz, iki erkek) bilateral, el ve ayakta preaksiyel polidaktili oldugu ve diger dort kardesin etkilen-
memis oldugu 6grenildi. Babada sadece alt ekstremitede bilateral preaksiyel polidaktili mevcut olup, babaanne ailedeki ilk polidaktili
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olgusu olarak tarif edildi. Ellerinden sikayetci olmayan iki has-
tada her iki ayaktaki fazla parmagin eksizyonu gerceklestirildi
(Sekil 7, 8). Hastalarin iyilesme siirecinde herhangi bir kompli-
kasyon ile karsilasiimadi.

TARTISMA

Polidaktili en sik karsilasilan konjenital ekstremite anomalisi
olup prevalansi canli dogumlarda 0,3-3,6/1000, genel top-
lumda ise 1,6-10.7/1000 olarak bilinmektedir.? Erkekler iki kat
daha sik etkilenmektedir. Fenotipik olarak ¢ok heterojen bir
anomali grubu olan polidaktili cogunlukla izole ve sporadiktir
ancak farkli ekstremite anomalilerine eslik edebilir veya bir ta-
kim sendromlarin bir parcasi olarak da izlenebilir.

Ust ekstremitede polidaktili alt ekstremiteye gére daha sik iz-
lenirken, sag el sola oranla daha sik etkilenmektedir. Alt ekstre-
mitede izlenen polidaktilide ise durum tersidir ve sol ayak sag
ayada gore cok etkilenmektedir.* Polidaktili en sik preaksiyel ve

e s .

Sekil 1. On alti yasinda kiz hasta, her iki el ve ayaginda preak-
siyel poldaktili ile bagvurmustur. Sekilde hastanin her iki aya-
ginda basparmaklarda duplikasyon izlenmektedir

g £ 2

Sekil 2. On dort yasindaki erkek hasta, her iki el ve ayaginda
preaksiyel poldaktili ile basvurmustur. Sekilde hastanin her iki
ayaginda basparmaklarda, her iki elinde ise ikinci parmaklar-
da duplikasyon izlenmektedir
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postaksiyel olarak seyreder; mezoaksiyel, yani ticlincii ve dor-
dlincl parmaklarin tutulum goésterdigi olgular nadirdir. Cogu
vaka sporadik olup siklikla unilateral prezentasyon mevcuttur;
ailesel olgularsa nadirdir ve sunulan olgularda da oldugu gibi
sikca bilateral simetrik seyir gosterir.! Vakalar siklikla degisken
penetransla otozomal dominant kalitim paternine uymaktadir.?

Bu ailesel olguyu farkli kilan bir 6zellik ise ellerde izlenen preak-
siyel polidaktilinin basparmagd etkilememis olup ikinci parmagi

[ '

Sekil 3. Kiz hastanin bilateral ayak direkt grafisinde sol ayakta
basparmakta proksimal falanks seviyesinde total duplikasyon,
sag ayak basparmakta ise metatarsal seviyede duplikasyon ol-
dudu izlenmektedir

Sekil 4. Erkek hastanin bilateral ayak direkt grafisinde her
iki ayakta basparmakta proksimal falanks seviyesinden total
duplikasyon oldugu izlenmektedir. Her iki ayaktaki birinci me-
tatarsal kemigin ise flizyon ile uyumlu anormal bir gérinim-
de oldugu gorilmektedir
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Sekil 5. Erkek hastanin bilateral el direkt grafisinde baspar-
maklarin etkilenmemis oldugu gorilmektedir

Sekil 6. Kiz hastanin her iki elinde izlenen preaksiyel polidak-
tili, erkek hastada oldugu gibi basparmaklar etkilenmeksizin
ikinci parmaklarda duplikasyon ile seyretmektedir

Sekil 7. Kiz hastanin postoperatif Gictincii haftadaki gériinimu

etkilemis olmasidir. Bu tablo, Malik' tarafindan tariflenen ve ¢ok
nadir olarak izlenen tip 3 preaksiyel polidaktili tanimina uymak-
tadir. En sik izlenen preaksiyel polidaktili ise tip 1 olup bagparma-
gin etkilendigi duplikasyon olgular olarak tarif edilmektedir.!
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Sekil 8. Erkek hastanin postoperatif tictincli haftadaki gorinim

SONUC

Bu olgu sunumunda sekiz ¢cocuktan dérdiiniin iki el ve aya-
ginda preaksiyel simetrik polidaktili izlenmistir. Farkl seviye-
lerden duplikasyon ornekleri sergilemelerine ragmen genel
olarak ailesel polidaktili olgularinda siklikla tanimlanan bila-
teral simetrik kalitim bu ailenin bireylerinde izlenmistir. Dort
¢ocugun etkilenmemis olmamasiise diisiik penetrans ile agik-
lanabilir. Ender rastlanan ailesel poldaktili icin tipik bir 6rnek
teskil etmesinin yanisira ellerde izlenen preaksiyel poldaktili-
nin ¢cok nadir izlenen bir alttip sergilemesi bu ailesel polidakti-
li 6rnegini ozellikli kilmaktadir.

Hasta Onami: Yazili hasta onami bu olguya katilan hastalardan alin-
mistir.
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