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OLGU
SUNUMU
Case Report

Prenatal Tanı Alan Bir
Gollop-Wolfgang Kompleksi Olgusu

A Case of Gollop-Wolfgang Complex 
with Prenatal Diagnosis

ÖZ
Gollop-Wolfgang Kompleksi (GK); distal femoral duplikasyon, tibial agenezi ve 
sıklıkla el ve/veya ayak ektrodaktilisi ile karakterize nadir bir konjenital ortopedik 
malformasyondur. GK kalp, gastrointestinal ve genitoüriner sistemler dahil olmak 
üzere diğer sistemlerinde eşlik ettiği çeşitli anormallikler ile ilişkilidir. Gebeliğin 
ikinci trimesterinde ultrason taramaları ile prenatal tanı koyulabilmektedir. Olgu 
sunumumuzda, prenatal tanı almış oldukça nadir görülen GK tartışıldı.
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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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GİRİŞ
Gollop-Wolfgang Kompleksi (GK), insidansı bir milyon 
canlı doğumda bir olarak bildirilen nadir bir kas-iskelet 
anomalisidir (1). GK, diğer birkaç tibial alan defekti ile 
birlikte gruplandırılmıştır ve özellikle distal femurun dup- 
likasyonu, tibianın konjenital yokluğu ve sıklıkla el ve/
veya ayakta bir veya daha fazla santral parmağın eksikliği 
veya yokluğu ile karakterize “ektrodaktili” spektrumun-
dan oluşmaktadır (2). GK kalp, gastrointestinal ve geni- 
toüriner sistemler dahil olmak üzere diğer sitemlerinde 
eşlik ettiği çeşitli anormallikler ile ilişkilidir ve oluşumda 
disfonksiyonel bir erken embriyogenezi içeren karmaşık 
bir etiyolojik sürecin rol oynadığı düşünülmektedir (3). 
GK ile ilişkili diğer anomaliler: Ulna hipoplazisi, kardi-
yak anomaliler, omurga ve toraks segmentasyon defekt- 
leri, kloaka ekstrofisi, imperfore anüs, trakea-özofageal 
fistül, özefagus atrezisi, proksimal fokal femoral yetmez- 
lik, yarık damak ve dudaktır (4). Olgu sunumumuzda, 
kliniğimizde prenatal tanı almış oldukça nadir görülen GK 
olgusu (hastadan yazılı onamı alınarak) tartışıldı.

Olgu
Yirmi üç yaşında gravide 3 parite 2 olan gebe kadın 23. 
gebelik haftasında kliniğimize multiple anomali nedeniyle 
refere edilmişti. Hastanın özgeçmiş ve soygeçmişinde bir 
özellik yoktu. Çift arasında akraba evliliği mevcut değildi. 
Anne alkol, tütün, antiepileptik ilaç kullanmıyordu. 
Ultrasonografik değerlendirmemizde sol distal femurda 
duplikasyon, sol tibia yokluğu (Şekil 1), 

Şekil 1: GK olan fetusa ait sol femur distalinde duplikasyonu (ok) 
gösteren ultrason görüntüsü.

diastometamyeli, sol radius yokluğu, multikistik displas-
tik böbrekler, tek umbilikal arter ve oligohidroamnios 
saptadık. Mevcut ultrason bulguları ile GK düşünüldü. 
Yapılan amniosentez sonucu fetal karyotip normal olarak 
raporlandı. Aile, genetik ve pediatri danışmanlığından 
sonra terminasyonu tercih etti. Patolojik inceleme pre-
natal tanıyı doğruladı ve prenatal tanıya ilave bulgu 
saptanmadı. Fetusa ait postmortem röntgenogramlar ve 
makroskopik inceleme sol distal femurda duplikasyon, 
sol tibia agenezisi, sol radius agenezisi ve ektrodaktiliyi 
gösterdi (Şekil 2, 3).

Şekil 2: Ektrodaktili, sol tibia yokluğunu gösteren fetusa ait postmortem 
makroskopik görüntü.

Şekil 3: Sol femur distalinde duplikasyon, ektrodaktili, sol tibia ve 
sol radius agenezisini gösteren fetusa ait postmortem röntgenogram 
görüntüsü.
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TARTIŞMA
GK, çok nadir görülen bir malformasyondur ve patogenezi 
henüz tam olarak anlaşılamamıştır. 
Malformasyon, çoğunlukla azalmış penetrasyon ile oto-
zomal dominant bir modelde kalıtılır ancak otozomal 
resesif ve X’e bağlı kalıtımda bildirilmiştir (3). Ayrı-
ca, literatürde kromozom 8’in uzun kolunda delesyon 
ve kromozom 2, 3, 7 ve 14’ ü içeren denova kompleks 
translokasyon içeren olgularda raporlanmıştır (5, 6). Bir 
diğer çalışmada, ektrodaktiliye sahip GK olgularında 
BHLHA9’da içeren 210.050 baz çifti segmentinde dup-
likasyonlar/triplikasyonlar saptanmış ve ekstremite mal-
formasyonlarında BHLHA9 doz aşımının en sık görülen 
duyarlılık faktörü olduğu düşünülmektedir (7).
Yapılan son çalışmalar, GK için predispozan risk faktörleri 
olarak karbamezepin ve valproik asidin prenatal kullanımı 
dahil olmak üzere teratojenik bir kökende öne sürmektedir 
(8, 9). Biswas ve ark., gestasyonel dönemde karbamaze-
pin kullanan anneden GK ile doğan kız bebek raporlamış 
ve karbamazepinin teratojenik etkisinin, otozomal resesif 
kalıtım veya gonadal/germline mozaisizm nedeni ile mey-
dana gelmiş olabileceğini öne sürmüştür (3). 
Olgumuzda gebeliğin 22. gebelik haftasında sonlandırıl-
masından dolayı psikomotor gelişim veya diğer organların 
daha ince fonksiyonel bozuklukları hakkında bilgi sahibi 
olamıyoruz. Olgumuz, aile içinde sporadik bir vakaydı, 
malformasyonları veya ortopedik sorunları olan akrabası 
olmaması nedeniyle ne tür bir genetik anormallik veya 
kalıtım modelinin olduğuna dair bir sonuca ulaşamadık. 
Olgumuzda, anormalliklerin ciddiyeti nedeniyle aile ge- 
beliği sonlandırmayı tercih etti. Ancak, literatürde gebeliği 
devam eden olgularda doğum sonrası tedavi seçenekleri 
arasında diz dezartikülasyonu, tibiofibular sinostoz ile fe- 
moral bifurkasyonun rezeksiyonu, fibular transfer, ampü- 
tasyon veya rekonstrüksiyon prosedürleri bulunmaktadır 
(8).

SONUÇ 
Tibial agenezinin prenatal olarak tanı koymak kolay olsa 
da tarama sırasında yetersiz kesit nedeniyle femoral dup- 
likasyon gözden kaçabilmektedir. En yaygın ek anoma- 
linin ektrodaktili olması nedeni ile üst ekstremiteler de 
dikkatli bir şekilde değerlendirilmelidir. GK olgularında 
majör kromozomal anomalilerle ilişkisinin saptanması 
ve yaygın diğer anomalilerin dışlanması için karyotip 
analizi, submikroskopik genetik anormallikler ve tek gen 
hastalıkları için kromozomal mikroarray, tüm genom ana-
lizi gibi ileri tetkikler ebeveynlere önerilmelidir. Olgunun 
prenatal olarak tanı alması, ebeveynlere doğum sonrası 
ortaya çıkabilecek farklı klinik sorunlar, olası tedavi 
seçenekleri ile ilgili ayrıntılı multidisipliner danışmanlık 
verilmesini ve gebeliği sonlandırma seçeneğini hastaya 
sunmamızı sağladı. 
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