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Sporadik izole fokomeli

Cetin Aydin, Serenat Eris, Yakup Yal¢in, Halime Sen Selim, Selda Uysal

[zmir Katip Celebi Universitesi Atatiirk Egitim ve Arastirma Hastanesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Klinigi, izmir

Konjenital ekstremite anomalilerinin intrauterin donemde ultrasonografi ile erken tespiti gerekli danigmanhgin verilebilmesi agisin-
dan 6nemlidir. Bu makalede sporadik fokomeli oldugu diistiniilen postmortem muayene sonuglariyla da bu tani ile uyumlu oldugu
gortlen bir olgunun sunulmas: amaglanmigtir. 20 yasinda, primigravid, kendisinin ve esinin soyge¢misinde bilinen konjenital ano-
mali oykiisii saptanmayan olgunun 22. gebelik haftasindaki obstetrik ultrasonografisinde fetal ekstremite anomalileri izlendi. Taniy1
dogrulayan postmortem radyolojik ve genetik incelemeler yapildi. Eslik eden ek malformasyon saptanmadi. Diisiik materyalinden
yapilan kromozom analizinde herhangi bir sayisal veya gross yapisal kromozom anomalisi gézlenmedi. Patolojik ultrasonografik ve
sitogenetik bulgular ile tan1 konulan iskelet anomalilerinin postnatal olarak da dogrulanmas: ailelere verilecek genetik danisma ve
olasi diger gebelikler i¢in uygun izlem olanaklari saglayacaktir.

Anahtar sozciikler: Fokomeli, prenatal tani, ultrasonografi

Isolated sporadic phocomelia

Early detection of congenital limb anomalies by ultrasonography prenatally is important to give the necessary counseling. The aim of
this article is to present a case which is considered to be sporadic phocomelia seems to be compatible with the results of postmortem
examination. 20 years-old, primigravid woman without of known family history of congenital anomalies was evaluated. Fetal limb
anomalies were observed in ultrasound examination at 22 weeks of gestation. Radiological and genetic studies to validate the diagno-
sis were made postmortem. Any additional malformation was found. Any numerical or gross structural chromosomal abnormalities

were observed. Confirming the skeletal abnormalities diagnosed by ultrasonography and cytogenetic findings also postnatally provi-

de opportunities for genetic counseling to families and appropriate follow-up for other prospective pregnancies.
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Giris

Fetal ekstremite anomalilerinin insidansi 20.000 dogum-
da birdir (1,3). Ust ekstremite defektleri izole olarak izle-
nirken, alt ekstremitelerin bilateral yoklugu veya eksikligi
multiple konjenital anomaliler ile birlikte olan sendrom-
lara da eslik edebilir (2). Fokomeli(fok balig1 ekstremite)
el veya ayaklarin govdeye yapismasi ile uzun kemiklerin
yoklugu veya hipoplazisi olarak tanimlanir.

Konjenital ekstremite anomalilerinin intrauterin donem-
de ultrasonografi ile erken tespiti gerekli danigmanlhigin
verilebilmesi a¢isindan 6nemlidir. Bu makalede antenatal
donemde 22. gebelik haftasinda ultrasonografik inceleme
sonucunda fokomeli tespit edilen bir vakanin sunulmasi
amaglanmustir.
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Olgu

Yirmi yaginda primigravid olgu, 22. gebelik haftasinda
gergeklestirilen ileri ultrasonografik incelemesinde eks-
tremite anomalisi saptanmasi iizerine ii¢iincli basamak
olan klinigimize sevk edildi. Kendisinin ve esinin soy-
gecmisinde bilinen konjenital anomali Oykiisii yoktu.
Sigara-alkol kullanmayan olgunun kendisinde ve esinde
teratojen ajan maruziyeti saptanmadi. Esler arasi akraba-
lik bulunmuyordu ve bilinen sistemik hastalik &ykiileri
yoktu. Tarafimizdan yapilan ileri sonografik degerlendir-
mede; son adet tarihine gére 22 haftalik fetusun inceleme-
sinde bipariyetal ¢ap 20 hafta 4 giin (48.22mm), amniyon
swvist yeterli ve plasenta korpus anterior yerlesimde idi.
Sag alt ekstremitede femur, tibia, fibula ve ayak kemikleri
izlenmedi. Sol alt ekstremitede femur normalden kiigiik
izlendi(9.7mm). Tibia ve fibula izlenmedi. Distalde ayak
taslagi mevcut olup birka¢ adet metatars ile uyumlu alan
mevcuttu. Parmaklar net izlenmedi. Sag tist ekstremitede
ulna-radius ve el net olarak izlenmedi. Bu alanda taslak
seklinde hafif yumusak doku izlendi.

Perinatoloji konseyine sunulan olguya ve esine gerekli
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bilgilendirme yapildi. Ailenin istegi dogrultusunda yazili
onam alinarak gebelik sonlandirma karar1 alindi. 24 saat
sliren 6 saat aralarla intravajinal 200 mg mizoprostol uy-
gulamasini takiben 463 gr. immatiir kiz fetus dogurtuldu.

Taniy1 dogrulayan postmortem réntgenogram ve genetik
incelemeler yapildi (Resim 1,2). Ailenin izni dogrultusun-
da fetal otopsi yapildi. Postmortem gerceklestirilen mua-
yene sonucunda 463 gr. kiz fetusun bas-makat uzunlugu
17 cm olarak ol¢ildii. Bag-topuk mesafesi alt ekstremite
anomalileri dolayisiyla dl¢iilemedi. Normal sinirlarda sol
tist ekstremite, hipoplazik sol alt ekstremite ve distal 3 par-
mak olusumu izlendi. Sag alt ekstremite izlenmedi. Giidiik
yerinde 3 parmak olusumu mevcuttu. Sag tist ekstremite
dirsek hizasindan itibaren izlenmedi. Immatiir organ bul-
gulart mevcuttu. Eslik eden ek malformasyon saptanmad.

Diistik materyalinden yapilan kromozom analizinde her-
hangi bir sayisal veya gross yapisal kromozom anomalisi
gozlenmedi (46XX).

Tartisma

Fokomeli etyolojisinde ¢evresel ile genetik faktorler, tera-
tojen maruziyeti, amniyotik band sendromu ve nadiren
koryon villus 6rneklemesi nedeniyle meydana gelen vas-
kiiler hasar rol oynar . Fokomeli izole olarak goriilebildigi
gibi Robert-SC fokomeli, Fuhrmann, Al-Awadi/Raas-Ro-
thschild/Schinzel fokomeli sendromu gibi bazi sendrom-
larin pargasi da olabilir (4).

Fokomeli tanisinda erken donemde ultrason ve karyotip
analizi yardimc olabilir. Otozomal resesif olarak kalitim
gosteren Robert-SC fokomeli sendromu, ¢ok sayida kra-
niyofasiyal anomaliler ve degisik ekstremite defektlerinin
gortldigi bir hastaliktir. Bu olgularda fetal kromozom
analizinde akrosentrik kromozomlarda erken sentro-
mer ayrilmasi bulgusu izlenir (5). Roberts sendromunda
defekt 17q21 lokalizasyonunda bulunan ekstremite ge-
lisimini diizenleyen WNT3 genindedir (6). Ekstremite
agenezisinde aday olarak goriilen diger genler fibroblast
biiylime faktoriintin siiperailesinin bir {iyesi olan FGF10
ve ekstremite tomurcuklanmasinda rol oynadig: degisik

Resim 1: Postpartum fetal radyografi
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hayvan ¢aligmalarinda gosterilen heparan stilfat genleridir
(HS6ST1-HS6ST3) (7-9).

Biitiin bu genetik faktorlerin disinda konjenital ekstremi-
te anomalileri ile iligkisi iyi tanimlanmis baz teratojenler
vardir. Bunlarin en 6nemlisi talidomiddir. Gebelikte tali-
domid kullanan annelerin bebeklerinde iskelet anomalile-
rinin yani sira kardiyak anomaliler, {iriner ve gastrointes-
tinal sistem anomalileri, dental malformasyonlar, okiiler
bozukluklar, mental retardasyon ve otizm gibi anomaliler
goriilir. Talidomidin teratojen etkisine sensitif periyodun
fertilizasyon sonrasi 20-34. giinler oldugu bildirilmistir
(10,11). Talidomid digsinda alkol, siklofosfamid ve retino-
ik asit de patogenezde suglanan diger teratojenlerdendir.
Gebe farelerde retinoik asit kullanimi sonras: fokomeli
bildirilmistir (12).

Fokomeli ntrauterin dénemde erken ultrasonografik
bulgu verir. Ekstremite ¢ikintilar: en erken 8. gebelik haf-
tasinda goriilebilir. 9.gebelik haftasinda femur ve hume-
rus, 10.gebelik haftasinda tibia-fibula-radius ve ulna, 11.
gebelik haftasinda el ve ayak parmaklar1 ultrasonografik
olarak saptanabilir. 18-23. gebelik haftalarinda ise her eks-
tremitenin {i¢c segmenti de goriilmelidir (13). Literatiirde
antenatal fokomeli tanisinin transvajinal USG ile en erken
12. haftada konulabilecegi bildirilmistir (14). Ultrasonog-
rafi ile fetal yapisal anomalilere tan1 koyma oran1 %41-65
olarak bildirilmistir (15).

Bu tiir anomalilerin erken tanisi gebeligin devamina ka-
rar verilmesinde ya da daha az komplikatif sonlandirilma
olanag1 tanimasi agisindan 6nemlidir. Fetal iskelet displa-
zilerinde gebeligin sonlandirilmasi letal prognoz varli-
ginda diistiniiliir. Iskelet displazilerinde letalite siklikla
pulmoner hipoplazi ile sonuglanan kiigiik toraks gevresi
ile iligkilidir. Toraks/abdominal ¢evre orani <0.6 ve femur
uzunlugu / abdominal gevre orani < 0.16 olmas: letalite
ile iligkilidir. Bunun yani1 sira muhtemel letalite bulgulari
arasinda hidrops fetalis varlig1, agir polihidramnios, vis-
seral anomalilerin eglik etmesi ve dort ekstremitenin de
etkilenmis olmasi sayilabilir (16). Bizim olgumuzda da
dort ekstremite de fokomeli bulgular: saptanmast letalite

Resim 2: Postpartum fetal radyografi
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yoniinde degerlendirilmistir. Literatiirde fokomeli-ameli
rekiirrensi sadece birkag ailede bildirilmistir (17). Aileler
nadir rastlansa da rekiirrens riski hakkinda bilgilendiril-
meli ve gelecek gebeliklerinde erken donem anomali ult-
rasonu Onerilmelidir.

Bizim olgumuzda esler aras: akrabalik 6ykiisiiniin bulun-
mamasl, annede teratojen maruziyeti ya da uygun olma-
yan intrauterin ¢evre yaratacak faktorlerin olmayisi, aile
Oykiistiniin saptanmamast nedeniyle sporadik fokomeli
diistintilmiistiir. Postmortem yapilan genetik incelemede
yapilan kromozom analizinde herhangi bir sayisal ya da
yapisal kromozom anomalisi saptanmamasi tan1y1 dogru-
lamaktadir.

Sonug

Ultrasonografik inceleme ekstremite anomalilerinin er-
ken prenatal teshisinde 6nemli bir tan1 yontemidir. Birgok
gelismis tilkede gebeligin 18-20. haftalarinda yapisal ano-
malilerin tanist i¢in USG rutin olarak kullanilmaya bas-
lanmigtir. Patolojik ultrasonografik ve sitogenetik bulgular
ile tan1 konulan iskelet anomalilerinin postnatal olarak da
dogrulanmasi ailelere verilecek genetik danisma ve olasi
diger gebelikler i¢in uygun izlem olanaklar1 saglayacaktir
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