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Giriş

Fetal ekstremite anomalilerinin insidansı 20.000 doğum-
da birdir (1,3). Üst ekstremite defektleri izole olarak izle-
nirken, alt ekstremitelerin bilateral yokluğu veya eksikliği 
multiple konjenital anomaliler ile birlikte olan sendrom-
lara da eşlik edebilir (2). Fokomeli(fok balığı ekstremite) 
el veya ayakların gövdeye yapışması ile uzun kemiklerin 
yokluğu veya hipoplazisi olarak tanımlanır.

Konjenital ekstremite anomalilerinin intrauterin dönem-
de ultrasonografi ile erken tespiti gerekli danışmanlığın 
verilebilmesi açısından önemlidir. Bu makalede antenatal 
dönemde 22. gebelik haftasında ultrasonografik inceleme 
sonucunda fokomeli tespit edilen bir vakanın sunulması 
amaçlanmıştır.

Olgu

Yirmi yaşında primigravid olgu, 22. gebelik haftasında 
gerçekleştirilen ileri ultrasonografik incelemesinde eks-
tremite anomalisi saptanması üzerine üçüncü basamak 
olan kliniğimize sevk edildi. Kendisinin ve eşinin soy-
geçmişinde bilinen konjenital anomali öyküsü yoktu. 
Sigara-alkol kullanmayan olgunun kendisinde ve eşinde 
teratojen ajan maruziyeti saptanmadı. Eşler arası akraba-
lık bulunmuyordu ve bilinen sistemik hastalık öyküleri 
yoktu. Tarafımızdan yapılan ileri sonografik değerlendir-
mede; son adet tarihine göre 22 haftalık fetusun inceleme-
sinde bipariyetal çap 20 hafta 4 gün (48.22mm), amniyon 
sıvısı yeterli ve plasenta korpus anterior yerleşimde idi. 
Sağ alt ekstremitede femur, tibia, fibula ve ayak kemikleri 
izlenmedi. Sol alt ekstremitede femur normalden küçük 
izlendi(9.7mm). Tibia ve fibula izlenmedi. Distalde ayak 
taslağı mevcut olup birkaç adet metatars ile uyumlu alan 
mevcuttu. Parmaklar net izlenmedi. Sağ üst ekstremitede 
ulna-radius ve el net olarak izlenmedi. Bu alanda taslak 
şeklinde hafif yumuşak doku izlendi.
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bilgilendirme yapıldı. Ailenin isteği doğrultusunda yazılı 
onam alınarak gebelik sonlandırma kararı alındı. 24 saat 
süren 6 saat aralarla intravajinal 200 mg mizoprostol uy-
gulamasını takiben 463 gr. immatür kız fetus doğurtuldu.

Tanıyı doğrulayan postmortem röntgenogram ve genetik 
incelemeler yapıldı (Resim 1,2). Ailenin izni doğrultusun-
da fetal otopsi yapıldı. Postmortem gerçekleştirilen mua-
yene sonucunda 463 gr. kız fetusun baş-makat uzunluğu 
17 cm olarak ölçüldü. Baş-topuk mesafesi alt ekstremite 
anomalileri dolayısıyla ölçülemedi. Normal sınırlarda sol 
üst ekstremite, hipoplazik sol alt ekstremite ve distal 3 par-
mak oluşumu izlendi. Sağ alt ekstremite izlenmedi. Güdük 
yerinde 3 parmak oluşumu mevcuttu. Sağ üst ekstremite 
dirsek hizasından itibaren izlenmedi. İmmatür organ bul-
guları mevcuttu. Eşlik eden ek malformasyon saptanmadı.

Düşük materyalinden yapılan kromozom analizinde her-
hangi bir sayısal veya gross yapısal kromozom anomalisi 
gözlenmedi (46XX).

Tartışma

Fokomeli etyolojisinde çevresel ile genetik faktörler, tera-
tojen maruziyeti, amniyotik band sendromu ve nadiren 
koryon villus örneklemesi nedeniyle meydana gelen vas-
küler hasar rol oynar . Fokomeli izole olarak görülebildiği 
gibi Robert-SC fokomeli, Fuhrmann, Al-Awadi/Raas-Ro-
thschild/Schinzel fokomeli sendromu gibi bazı sendrom-
ların parçası da olabilir (4).

Fokomeli tanısında erken dönemde ultrason ve karyotip 
analizi yardımcı olabilir. Otozomal resesif olarak kalıtım 
gösteren Robert-SC fokomeli sendromu, çok sayıda kra-
niyofasiyal anomaliler ve değişik ekstremite defektlerinin 
görüldüğü bir hastalıktır. Bu olgularda fetal kromozom 
analizinde akrosentrik kromozomlarda erken sentro-
mer ayrılması bulgusu izlenir (5). Roberts sendromunda 
defekt 17q21 lokalizasyonunda bulunan ekstremite ge-
lişimini düzenleyen WNT3 genindedir (6). Ekstremite 
agenezisinde aday olarak görülen diğer genler fibroblast 
büyüme faktörünün süperailesinin bir üyesi olan FGF10 
ve ekstremite tomurcuklanmasında rol oynadığı değişik 

hayvan çalışmalarında gösterilen heparan sülfat genleridir 
(HS6ST1-HS6ST3) (7-9).

Bütün bu genetik faktörlerin dışında konjenital ekstremi-
te anomalileri ile ilişkisi iyi tanımlanmış bazı teratojenler 
vardır. Bunların en önemlisi talidomiddir. Gebelikte tali-
domid kullanan annelerin bebeklerinde iskelet anomalile-
rinin yanı sıra kardiyak anomaliler, üriner ve gastrointes-
tinal sistem anomalileri, dental malformasyonlar, oküler 
bozukluklar, mental retardasyon ve otizm gibi anomaliler 
görülür. Talidomidin teratojen etkisine sensitif periyodun 
fertilizasyon sonrası 20-34. günler olduğu bildirilmiştir 
(10,11). Talidomid dışında alkol, siklofosfamid ve retino-
ik asit de patogenezde suçlanan diğer teratojenlerdendir. 
Gebe farelerde retinoik asit kullanımı sonrası fokomeli 
bildirilmiştir (12).

Fokomeli ıntrauterin dönemde erken ultrasonografik 
bulgu verir. Ekstremite çıkıntıları en erken 8. gebelik haf-
tasında görülebilir. 9.gebelik haftasında femur ve hume-
rus, 10.gebelik haftasında tibia-fibula-radius ve ulna, 11. 
gebelik haftasında el ve ayak parmakları ultrasonografik 
olarak saptanabilir. 18-23. gebelik haftalarında ise her eks-
tremitenin üç segmenti de görülmelidir (13). Literatürde 
antenatal fokomeli tanısının transvajinal USG ile en erken 
12. haftada konulabileceği bildirilmiştir (14). Ultrasonog-
rafi ile fetal yapısal anomalilere tanı koyma oranı %41-65 
olarak bildirilmiştir (15).

Bu tür anomalilerin erken tanısı gebeliğin devamına ka-
rar verilmesinde ya da daha az komplikatif sonlandırılma 
olanağı tanıması açısından önemlidir. Fetal iskelet displa-
zilerinde gebeliğin sonlandırılması letal prognoz varlı-
ğında düşünülür. İskelet displazilerinde letalite sıklıkla 
pulmoner hipoplazi ile sonuçlanan küçük toraks çevresi 
ile ilişkilidir. Toraks/abdominal çevre oranı <0.6 ve femur 
uzunluğu / abdominal çevre oranı < 0.16 olması letalite 
ile ilişkilidir. Bunun yanı sıra muhtemel letalite bulguları 
arasında hidrops fetalis varlığı, ağır polihidramnios, vis-
seral anomalilerin eşlik etmesi ve dört ekstremitenin de 
etkilenmiş olması sayılabilir (16). Bizim olgumuzda da 
dört ekstremite de fokomeli bulguları saptanması letalite 

Resim 2: Postpartum fetal radyografiResim 1: Postpartum fetal radyografi
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yönünde değerlendirilmiştir. Literatürde fokomeli-ameli 
rekürrensi sadece birkaç ailede bildirilmiştir (17). Aileler 
nadir rastlansa da rekürrens riski hakkında bilgilendiril-
meli ve gelecek gebeliklerinde erken dönem anomali ult-
rasonu önerilmelidir.

Bizim olgumuzda eşler arası akrabalık öyküsünün bulun-
maması, annede teratojen maruziyeti ya da uygun olma-
yan intrauterin çevre yaratacak faktörlerin olmayışı, aile 
öyküsünün saptanmaması nedeniyle sporadik fokomeli 
düşünülmüştür. Postmortem yapılan genetik incelemede 
yapılan kromozom analizinde herhangi bir sayısal ya da 
yapısal kromozom anomalisi saptanmaması tanıyı doğru-
lamaktadır.

Sonuç 

Ultrasonografik inceleme ekstremite anomalilerinin er-
ken prenatal teşhisinde önemli bir tanı yöntemidir. Birçok 
gelişmiş ülkede gebeliğin 18-20. haftalarında yapısal ano-
malilerin tanısı için USG rutin olarak kullanılmaya baş-
lanmıştır. Patolojik ultrasonografik ve sitogenetik bulgular 
ile tanı konulan iskelet anomalilerinin postnatal olarak da 
doğrulanması ailelere verilecek genetik danışma ve olası 
diğer gebelikler için uygun izlem olanakları sağlayacaktır
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