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TAR SENDROMU
(Bir Olgu Nedeniyle)

Emine Suskan™ Goniil Ocal** Memnune Yilksel***

TAR Sendromu (Thrombocytopneia with absent radius) radius
aplazisi ve trombositopeni ile karakterize bir sendromdur. Sendrom
literatiirde; konjenital hipoplastik trombositopeni, primer amegakar-
yositik trombositopeni, myeloid 16komoid reaksiyon gibi degisik isim-
lerle de anilmaktadir. TAR sendromu ilk kez 1928 yilinda Sherman
ve Greenwald tarafindan tammlanmis ve literatiirde bugtne degin
yaklagik kirk olgu bildiribmistir (4,0). Nadir gorilmesi nedeniyle kli-
nigimizde izienen TAR sendromu tanisi alan bir olguyu sunmayl uy-
gun bulduk.

OLGU : Protokol 14353/1979. Hastamiz M.S. kiz bebek, 24.12.1979 ta-
rihinde A.UT.F. Kadn Hastaliklart ve Dogum Kliniginde dogmug Ve
yagamin uginead gununde, ckstremite anomalileri, ikinci giin basla-
yan sanligi ve petesial dokintileri nedeniyle klinigimiz yenidogan
gervisine alnmistir. Anne 27, baba 35 yaginda ve aralarmnde eg akra-
baligi yoktu. Annenin dérduncit gebeligi olup, bebek normal bir ge-
belik sonunda, -amaninda dogmugtu. Ailenin 40 gunlitkken kaybedi-
len ilk erkek bebeklerinde de benzer ekstremite anomalilerinin bulun-
dugu bildirildi. {xinci ve figimci gebelikler Ug aylik spontan dustiikle
sopuglanmis. Babamn ailesinde ayak gnomalileri ve kalca ¢ikigl ta-
nimlamyor. Aynnede daha anceki dustukleri nedeniyle TORCH infeksi-
yonlarin belirlemek amacl ile yapilan testler ve kromozom analizi
(46 XX) normal bulunmus. Bebegin fizik muayenesinde, agirlik 3400
gr., boy 49 cm., bag ¢evresi 36.5 cm. gogus gevresi 34 cm.,, on fontanel
1x1, arka fontanel kapal, solunum sayisl 40/dak., kalp tepe atimi 140/
dak. idi. Hiperbilirubinemi ve deride petesial dokintiler gosteren he-~
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Resim - 2

ra diizeltici ameliyatlar dizisi uygulanmaktadir. ilk etapta, her iki on
kola yerlestirilen civiler ile her iki bilekteki radial deviasyon diizeltil-
meye yonelinmistir.

TARTISMA

Trombositopeni ve radius aplazisi ile giden bu sendromda kemik
iliginde megakaryosit bulunmayis, trombasitopeniye hagh kanamalar
ve buna, bagl anemi, 16komoid reaksiyon, periferik yaymada polimorf
niikleuslu 16Kkositlerin egemenligi, eosinofili bashca hematolojik ano-
malilerdir. Trombositopeniye bagh kanamalar ilk yag igin onem gos-
termekte ve giderek diizelmektedir. Bizim hastamizda da yasamin ilk
{i¢ glintinde gelisen amegakaryositik trombositopeniye bagh petesial
kanamalar on ginde kaybolmus, trombositopeni ve 16kositoz ise bir yil
icinde diizelmistir. Bu donemde yasam tehdit eden bir kanama olma-
migtir.

iskelet anomalilerinden radius yoklugu sendromun major bulgu-
sudur. Literatirde 40 olguluk bir seride 11 hastada ulna yoklugu da
pildirilmigtir (8). Kisa hoy, hipoplastik humerus, gpina bifida, kal¢a
cik1gl, genu varum, mikrognadi, sindaktili, brakisefali bildirilen oteki
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iskelet anomalileridir. Bizim olgumuzda radius yoklugu ve ayak par-
maklarmin diizensiz ¢ikis1 disinda baska iskelet anomalisi saptanma-
d1. Ancak babanm halasimn gocuklarinda kalca gikig oykust vardL

Kapiller hemanjiom, Meckel divertikili, atrial septal defekt, Fal-
lot tetralojisi, foremen ovale acikhgi, dekstrokardi, boébrek anomalile-
ri TAR Sendromu ile birlikte olabilen oteki anomalilerdir (7,9). Has-
tamizda bu anomalilerle ilgili bulgular saptanmamistir.

TAR sendromunda 6zellikle yasamin ilk aylarinda yasami tehdit
edebilecek boyutlara varan kanamalar, primer olarak amegakaryo-
sitoz sonucu gelisen trombositopeni ile ilgilidir. Ancak trombositope-
ninin yamsira, trombosit fonksiyon bozukluklarinmn, 6zellikle trombo-
sit ici ADP igeriginin azalmasinin da kanamada etkili oldugu ileri sii-
rilmektedir (2).

Radius aplazisi cesitli klinik sendromlarin 6rnegin Holt-Oram-
Sendromu; Fanconi aplastik anemisi; hipoplastik anemi (Blackfan -
Diamond Sendromu); fokomeli, konjenital trombositopeni ve myeloid
16komoid reaksivon kombinasyonu ve TAR sendromunun bir bulgu-
su olabilir (1,3,5,9). Fokomeli, konjenital hipoplastik trombositopeni
ve myeloid lokomoid reaksiyon kombinasyonu gosteren hastalarin
TAR sendromlu hastalardan farkl yonii, bu olgularda radius ve ulna
yoklugu ile birlikte hipoplastik humerustur (3). Holt-Oram Sendro-
mu, bas parmagimn hi¢ olmayis1 ya da 3 flanksh olusu gibi bag parmak
anomalisi ve atrial septal defekt kombinasyonu gostermekte ve oto-
zomal dominant bir kalitim érnegi vermektedir (8). Bu bulgular has-
tamiza uymamaktadir. Hastamizin kan sayimmi degerleri ve kemik ili-
gi bulgulan hipoplastik anemi (Diamond-Blackfan) ve Fanconi ap-
lastik anemisine uygunluk gdstermiyordu. TAR sendromunun neona-
tal Fanconi ekivalani oldugu ileri striilmiigse de, aralarinda énemli
farkhlklar vardir (4} (Tablo I).

Sunulan olguda, TAR sendromu igin verilen élgiitlere uygun ola-
rak hematolojik anomaliler (trombositopeni ve lékomoid reaksiyon)
yvagamin ilk glinlerinde belirginlesmisti. Her iki radiusun olmamasina
karsin, Fanconi aplastik anemisinde sik gortilen el parmak anomalisi
yvoktu. Deride hiperpigmentasyon (“afé-au-lait lekeleri), géz ve kulak
anomalileri gozlenmedi. Kromozom analizinde Fanconi'li olgularda
tanimlanan kromozom Kkiriklarina rastlanmadi.
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Tablo : | - TAR Sendromu ve Fanconi Anemisinin Ayirici Tanisi (4)
TAR SENDROMU FANCON! ANEMISI

Hematolojik bulgularin Dogumda yada ilk 4 - 10 yas arasi
baglama zamani 4 ayda
Kahtim Otozomal resessif Otozomal resessif
Radius yoklugu Her olguda Hipoplazik olabilir
Elde parmak anomalisi Yok Sik
Oteki iskelet anomalileri  Nadir olarak humerus Bas parmagin yoklugu

yokluzu yada hipoplazisi,
ulna yvoklugu, kalca
cikig, yumru E‘:.yak.

Hiperpigmentasyon, goz % 100 Pansitopeni éncesi siklikla
ve kulak anomalileri.
Kemik iligi Megakaryosit yok Hiposelliiler pansitopeni
Hb F Normal YViksek
Kromozom anomalisi Yok Sik
Prognoz Ik yilin otesinde iyi Kot

OZET

Nadir gérilmesine karsin Fanconi aplastik anemisi ile ayiricl ta-
nis1 onem gosteren TAR (Trombositopeni ve radyus yoklugu) send-
romlu bir olgu sunulmus ve radius aplazisi yada hipolazisi ile birlikte
olan nedenler goézden gecirilmistir.

SUMMARY

Throm Bocytopenia With Absent Radius Syndrome

A patient with TAR Syndrome (Thrombocytopenia with absent
radius) has been presented and the other syndromes with radial ap-
lasia or hypoplasia have been reviewed. Although quite rare, throm-
bocytopenia, with absent radii syndrome is important since it has
been confused with Fanconi’s anemia.
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