Nadir Goriilen Bir Sendrom: Miad Gebede Sirenomeli

A Rare Seen Case Report: Sirenomelia in a Term Pregnant Woman
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Oz

Sirenomeli viicudun kaudal bolgesinin anormal gelisimi ile kendini gosteren nadir bir konjenital yapisal
anomaliler grubudur. Tan1 erken gebelik haftasinda ultrason kullanilarak dikkatli bir inceleme ile antenatal
olarak konulabilir. Biz bu yazida 38. gebelik haftasinda ilk kez doktora bagvuran ve sanci tarifleyen hastanin
yapilan ultrasonografisinde bilateral bobrek agenezisi ve anhidroamniyoz saptanip gebeligi sonlandirilan ve
dogum sonrasi sirenomeli tanisi konulan bir olguyu literatiir 15181inda tartismay1 amacladik. Anahtar
Kelimeler:Kaudal regresyon, Sirenomeli, Anhidroamniyoz

Abstract Sirenomelia is a rare congenital anomaly characterized by abnormal development of the caudal
body structures. The disease can be diagnosed antenatally by the careful ultrasound examination in early
gestational week. In this paper we aimed to discuss a case which had bilateral renal agenesia and
anhydramnios image detected by ultrasound examination at the 38' gestational week. She was admitted to the
hospital firstly at the 38' gestational week by described abdominal pain. We diagnosed sirenomelia after
cesarean section.
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Giris kaybedilirler (3). Bosaltim sistemi

Sirenomeli olarak adlandirilan denizkizi bozukluklarinin derecesi yasam sansini belirler ve

(mermaid) sendromu olduk¢a nadir goriilen
dogumsal bir bozukluktur. Bu sendromda bebege
denizkizi goriinlimiinii veren yapisik bacaklarin
yan1 sira, agir irogenital sistem, mide-bagirsak,
kalp-damar ve merkezi sinir sistemi bozukluklar1
bulunabilir (1,2). Bu bebekler ¢ogunlukla olii

dogarlar veya dogumdan kisa siire sonra

literatiirde ¢ok az sayida yasayan olgu
bildirilmistir (4,5).

Bu olguda klinigimizde sezaryenle dogum sonrasi
sirenomeli tanis1 konan bir olguyu literatiir
1s181nda tartismay1 amagladik.

Olgu

33 yasinda ikinci gebeligi olan, eski sezaryenli bir
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hasta sanci sikayeti ile klinigimize basvurdu.
Akraba evliligi, sigara, alkol ve teratojen ilac
kullanma 6ykiisii, radyasyon maruziyeti olmayan
ve 0zgegmisinde bir 6zelligi bulunmayan hastanin
son adet tarihine gore 38. gebelik haftasinda
olmas1 gerekirken, ultrasonografisinde (USG) 34
hafta ile uyumlu (bipariyetal cap: 85 mm, femur
uzunlugu: 63 mm) canli bir gebelik ve
anhidroamniyoz saptandi. USG'de
anhidroamniyoz nedeniyle optimal degerlendirme
yapilamamakla birlikte fetal bobrekler
izlenemedi. Yine fetal ekstremiteler ve fetal
hareket anhidroamniyoz nedeniyle
degerlendirilemedi. Ailenin onami alinarak
yapilan sezaryen sonrast APGAR'1 4-4 olan 1560
gr agirliginda canli tek erkek bebek dogurtuldu.
Yenidoganin makroskopik incelemesinde pelvik
bolgeden itibaren alt ekstremitelerin fiizyon
sonucu tek gelisim gosterdigi, anal ve {retral
acikligin olmadigi, dis genital organlarin tam
gelismedigi goriildi (Sekil 1,2). Yenidogana
yapilan USG'de bobrekler ve mesane izlenmedi.
Akcigerler hipoplazik izlendi. Sendromik tip yiiz
ve her iki elde deformasyon mevcuttu.

Yapilan kemik incelemesinde (Sekil 3); iki yonlii
torakolomber vertebra grafisinde lomber bolgede
spinal kanalda genisleme izlendi. Radyografik
incelemede tist ve alt ekstremite kemikleri normal
idi. Hastaya bu bulgular ile sirenomeli tanisi
konuldu. Aileye bilgi verildi ve bebek yenidogan
yogun bakima alimip spontan takip edildi.
Postpartum ikinci giinde bebek ex oldu.

Tartisma

Sirenomeli sendromu yaklasik olarak 60 000
dogumda bir goriilmektedir (4). Etiyolojisi tam
olarak bilinmemekle birlikte patofizyolojisinde
iki teori one stirlilmektedir. Bu teorilerden ilki

vaskiiler ¢alma (vascular steal) teorisidir. Bu

teoride, abdominal aortadan koken alan vitellin
arter kaynakli tek umbilikal arter s6z konusu olup,
distalde renal ya da inferior mezenterik
dallanmalar vermediginden kaudal bolge
hipoperfiizyonuna neden olabilecegi ileri
striilmektedir. Diger teori ise anormal
blastogenez hipotezi olup, ekstremite
tomurcuklarinin gastrulasyon evresindeki defekt
nedeniyle olustugu one siiriilmektedir. Bu
hipoteze gore fenotipik Ozellikler, defektin
meydana gelme zamani ve siddeti ile iliskilidir. Bu
acidan sirenomelinin, kaudal regresyon
sendromunun (KRS) major bir formu mu, yoksa
ayr1 bir hastalik m1 oldugu tartismalidir (6).
Genetik yatkinlik, wvaskiiler hipoperfiizyon,
teratojenik ajan kullanimi anne yasinin 20'nin
altinda veya 40" tizerinde olmasi, tek yumurta
ikizi olma, gebelikte c¢esitli zararli etkenlere
maruz kalma, diyabetik anne bebegi olma ve
erkek cinsiyet sirenomeliyle iligkili olas1 nedenler
olarak ileri siirilmektedir (4). Olgumuzda 33
yasinda ve tekiz gebeligi olan annede herhangi bir
teratojen ila¢ alimi, madde kullanim1 ve diyabet
Oykiisii mevcut degildi, dogum sonrasi kromozom
analizii¢in aile onam vermedi.

Sirenomeli sendromunda bacaklarin yapisikligi
en dikkat cekici ozelliktir ve bacaklar kemik
yapilarla birlikte veya kemik dokuda yapisiklik
olmadan sadece deri ile birlesmis olabilirler.
Stocker ve Heifetz sirenomeliyi 7 tip olarak
ayirmislardir: I, tiim uyluk ve bacak kemikleri var.
II, tek fibula var. III, fibula yok. IV, femurlar
kismen yapisik, fibulafiizyone. V, femurlar
kismen yapisik, fibula yok. VI, tek femur, tek tibia.
VII, tek femur, tibia yok (6). Bizim olgumuzda
sadece cilt yapisikligt mevcut olup tim alt
extremite kemikleri ayr1 olarak izlendi (Tip I,

Sekil 3). Bacaklarin yapisikligi yaninda en sik
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bildirilen bulgular goébek kordonunda tek arter
bulunmasi ve bobrek agenezisidir (1). Bizim
olgumuzda da gobek kordonunda tek arter vardi
ve bobrekler, idrar torbasi, lireterler yoktu. Diger
sik bildirilen bulgular, anal atrezi ve bagirsak
tikaniklig1 ve genital organ anomalisidir (7).
Olgumuzda da anal atrezi ve dis genital organ
anomalisi mevcuttu (Sekil 1,2).

[lerleyen gebelik haftalarinda anhidramniyoz
nedeniyle sirenomeli tanisi koymak giictiir.
Stiphelenilen durumlarda manyetik rezonans ve
dort boyutlu USG tanmiya yardimcidir (8).

Olgumuzda 6nceden sezaryen Oykiisii olan hasta

sanct tarifledigii¢in ileri inceleme yapilmadi.

[1k trimesterde amniyotik s1vi hacminin fetal idrar
tretiminden bagimsiz olarak siklikla yeterli
olmasi, dogru tani i¢in erken degerlendirmenin
Onemini ortaya koymaktadir. Gilintimiizde
prenatal yapilan rutin ultrasonografik
muayenelerde ilk trimesterde veya erken ikinci
trimesterde bu nadir goriilen sendrom tani alabilir
ve yasamla bagdasmamasi nedeniyle aileye
gebeligin sonlandirilmasi o6nerilerek gebeligin
miada kadar uzamasi ve gereksiz dogum

komplikasyonlar1 6nlenebilir.

Sekil 1: Sirenomeli tanist alan olgunun arkadan goriiniimii
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Sekil 2: Yapisik bacaklar ve 1yi gelismemis dis genital yap1
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