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Prenatal Tan1 Alan Bir
Gollop-Wolfgang Kompleksi Olgusu

A Case of Gollop-Wolfgang Complex
with Prenatal Diagnosis

0z

Gollop-Wolfgang Kompleksi (GK); distal femoral duplikasyon, tibial agenezi ve
siklikla el ve/veya ayak ektrodaktilisi ile karakterize nadir bir konjenital ortopedik
malformasyondur. GK kalp, gastrointestinal ve genitoiiriner sistemler dahil olmak
iizere diger sistemlerinde eslik ettigi ¢esitli anormallikler ile iliskilidir. Gebeligin
ikinci trimesterinde ultrason taramalart ile prenatal tani koyulabilmektedir. Olgu
sunumumuzda, prenatal tan1 almis olduk¢a nadir goriilen GK tartisildi.

Anahtar Sozciikler:
Gollop-Wolfgang Kompleksi, Tibial Agenezi, Prenatal Tan1

ABSTRACT

Gollop-Wolfgang Complex (GC) is a rare congenital orthopedic malformation char-
acterized by a distal femoral duplication and tibial agenesis usually associated with
foot and/or hand ectrodactyly. GC has been associated with various abnormalities in
other organ systems including the heart, gastrointestinal and genitourinary systems.
Prenatal diagnosis can be performed by ultrasound scans in the second trimester of
pregnancy. Object in our case, very rarely seen GC with prenatal diagnosis has been
discussed.
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Gollop-Wolfgang Complex, Tibial Agenesis, Prenatal Diagnosis
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GIRIS

Gollop-Wolfgang Kompleksi (GK), insidanst bir milyon
canlt dogumda bir olarak bildirilen nadir bir kas-iskelet
anomalisidir (1). GK, diger birkag tibial alan defekti ile
birlikte gruplandirilmistir ve 6zellikle distal femurun dup-
likasyonu, tibianin konjenital yoklugu ve siklikla el ve/
veya ayakta bir veya daha fazla santral parmagin eksikligi
veya yoklugu ile karakterize “ektrodaktili” spektrumun-
dan olugmaktadir (2). GK kalp, gastrointestinal ve geni-
toiiriner sistemler dahil olmak tizere diger sitemlerinde
eslik ettigi ¢esitli anormallikler ile iliskilidir ve olusumda
disfonksiyonel bir erken embriyogenezi iceren karmasik
bir etiyolojik siirecin rol oynadigi diisiiniilmektedir (3).
GK ile iliskili diger anomaliler: Ulna hipoplazisi, kardi-
yak anomaliler, omurga ve toraks segmentasyon defekt-
leri, kloaka ekstrofisi, imperfore aniis, trakea-6zofageal
fistiil, 6zefagus atrezisi, proksimal fokal femoral yetmez-
lik, yarik damak ve dudaktir (4). Olgu sunumumuzda,
klinigimizde prenatal tan1 almis oldukga nadir gérillen GK
olgusu (hastadan yazili onami alinarak) tartisildi.

Sekil 2: Ektrodaktili, sol tibia yoklugunu gosteren fetusa ait postmortem
makroskopik goriintii.

Olgu

Yirmi ii¢ yasinda gravide 3 parite 2 olan gebe kadin 23.
gebelik haftasinda klinigimize multiple anomali nedeniyle
refere edilmisti. Hastanin 6zge¢mis ve soyge¢cmisinde bir
ozellik yoktu. Cift arasinda akraba evliligi mevcut degildi.
Anne alkol, tiitlin, antiepileptik ilag kullanmiyordu.
Ultrasonografik degerlendirmemizde sol distal femurda
duplikasyon, sol tibia yoklugu (Sekil 1),

Sekil 1: GK olan fetusa ait sol femur distalinde duplikasyonu (ok)
gosteren ultrason goriintiisii.

Sekil 3: Sol femur distalinde duplikasyon, ektrodaktili, sol tibia ve
sol radius agenezisini gosteren fetusa ait postmortem rontgenogram
gOriintiisi.

diastometamyeli, sol radius yoklugu, multikistik displas-
tik bobrekler, tek umbilikal arter ve oligohidroamnios
saptadik. Mevcut ultrason bulgular ile GK distintldi.
Yapilan amniosentez sonucu fetal karyotip normal olarak
raporlandi. Aile, genetik ve pediatri danismanligindan
sonra terminasyonu tercih etti. Patolojik inceleme pre-
natal taniy1 dogruladi ve prenatal taniya ilave bulgu
saptanmadi. Fetusa ait postmortem rdontgenogramlar ve
makroskopik inceleme sol distal femurda duplikasyon,
sol tibia agenezisi, sol radius agenezisi ve ektrodaktiliyi
gosterdi (Sekil 2, 3).
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TARTISMA

GK, ¢ok nadir goriilen bir malformasyondur ve patogenezi
heniiz tam olarak anlagilamamustir.

Malformasyon, ¢ogunlukla azalmis penetrasyon ile oto-
zomal dominant bir modelde kalitilir ancak otozomal
resesif ve X’e bagl kalittimda bildirilmistir (3). Ayri-
ca, literatiirde kromozom 8’in uzun kolunda delesyon
ve kromozom 2, 3, 7 ve 14’ i iceren denova kompleks
translokasyon igeren olgularda raporlanmistir (5, 6). Bir
diger c¢alismada, ektrodaktiliye sahip GK olgularinda
BHLHA9’da igeren 210.050 baz ¢ifti segmentinde dup-
likasyonlar/triplikasyonlar saptanmis ve ekstremite mal-
formasyonlarinda BHLHA9 doz agiminin en sik goriilen
duyarlilik faktorii oldugu diisiiniilmektedir (7).

Yapilan son ¢aligmalar, GK i¢in predispozan risk faktorleri
olarak karbamezepin ve valproik asidin prenatal kullanim1
dahil olmak iizere teratojenik bir kokende 6ne siirmektedir
(8, 9). Biswas ve ark., gestasyonel donemde karbamaze-
pin kullanan anneden GK ile dogan kiz bebek raporlamis
ve karbamazepinin teratojenik etkisinin, otozomal resesif
kalitim veya gonadal/germline mozaisizm nedeni ile mey-
dana gelmis olabilecegini 6ne siirmiistiir (3).

Olgumuzda gebeligin 22. gebelik haftasinda sonlandiril-
masindan dolay1 psikomotor gelisim veya diger organlarin
daha ince fonksiyonel bozukluklar1 hakkinda bilgi sahibi
olamiyoruz. Olgumuz, aile i¢inde sporadik bir vakaydi,
malformasyonlar1 veya ortopedik sorunlart olan akrabasi
olmamasi nedeniyle ne tiir bir genetik anormallik veya
kalittm modelinin olduguna dair bir sonuca ulasamadik.
Olgumuzda, anormalliklerin ciddiyeti nedeniyle aile ge-
beligi sonlandirmayn tercih etti. Ancak, literatiirde gebeligi
devam eden olgularda dogum sonrasi tedavi segenekleri
arasinda diz dezartikiilasyonu, tibiofibular sinostoz ile fe-
moral bifurkasyonun rezeksiyonu, fibular transfer, ampii-
tasyon veya rekonstriiksiyon prosediirleri bulunmaktadir

(8).

Alkan Biilbiil G. ve ark. PANGRETNR2ZS110))

SONUC

Tibial agenezinin prenatal olarak tan1 koymak kolay olsa
da tarama sirasinda yetersiz kesit nedeniyle femoral dup-
likasyon gozden kagabilmektedir. En yaygin ek anoma-
linin ektrodaktili olmast nedeni ile st ekstremiteler de
dikkatli bir sekilde degerlendirilmelidir. GK olgularinda
major kromozomal anomalilerle iliskisinin saptanmasi
ve yaygin diger anomalilerin digslanmasi i¢in karyotip
analizi, submikroskopik genetik anormallikler ve tek gen
hastaliklar1 i¢in kromozomal mikroarray, tiim genom ana-
lizi gibi ileri tetkikler ebeveynlere 6nerilmelidir. Olgunun
prenatal olarak tani almasi, ebeveynlere dogum sonrasi
ortaya cikabilecek farkli klinik sorunlar, olasi tedavi
secenekleri ile ilgili ayrintili multidisipliner danigmanlik
verilmesini ve gebeligi sonlandirma segenegini hastaya
sunmamizi sagladi.
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