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Motor-Mental Retardasyon, Epilepsi ve Polinoropatinin
Eslik Ettigi Amniyotik Band Sendromu:
Bir Vaka Sunumu

Amniyotik band sendromu, basit dijital band konstriiksiyo-
nundan major kraniyofasiyal, viseral defektler ve oliimle
sonu¢lanan anomaliler spektrumudur. Bu yazida status
epileptikus tablosunda gelen motor mental retarde, polino-
ropatili ve amniyotik band sendromu tanist alan 15 yagsin-
da erkek hasta sunulmaktadir. Bu durum annesinin gebelik
swrasinda oral kontraseptif kullanimina baglandi.
Sosyoekonomik ve egitim diizeyi diigiik bolgelerde gebelik-
lerin takibinin yayginlasmasi gerektigi, ayrica dogum
sonrasi ¢ocuk izleminin yayginlastirilmasinin 6nemini vur-
gulamak amaciyla bu makalenin sunulmast wygun goriil-
miistiir.

Anahtar kelimeler: Amniyotik band sendromu, status epi-
leptikus, oral kontraseptif, cocuk izlemi

Amniotic Band Syndrome Associated with Motor-Mental
Retardation, Epilepsy and Polyneuropathy:
A Case Report

Amniotic band syndrome, is a spectrum of anomalies var-
ying from simple digital band constriction to major crani-
ofacial and visceral defects and result with death. We have
presented a 15 years old male patient who had come in
status epilepticus, who was motor —mental retarded and in
following polyneuropathy was detected and he had diagno-
sed as amniotic band syndrome. This condition was linked
usage of oral contraceptive drugs during gestation period
by his mother without awareness of being pregnant. We
Jfound publishing of this article is suitable in aim of; preg-
nancy control and follow-up should become prevalent in
low socioeconomic and economic level regions, also to
emphasize importance of becoming prevalent of child
follow-up after birth.
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GIRIS

Amniyotik band sendromu (ABS), basit dijital band
konstriiksiyonundan major kraniyofasiyal, visseral
defektlere uzanan ve oliimle sonuglanan anomaliler
spektrumudur V. Amniyotik band sendromu (ABS),
amniyondan yoksun plasenta, amniyotik zar kalinti-
larinin fetusa yapismast ya da dolanmasi ile olugsan
fetal deformasyon, malformasyon veya amputasyon
ticliisti ile karakterize bir sendrom olarak tanimlan-
maktadir @. ABS prevalansi 1,200 ile 15,000 canli
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dogumda bir arasinda degismekte olup, etiyolojisi
halen tartismalidir @. Kaiousek ve Bamforth ® 9.-20.
gebelik haftalarinda izledikleri 1010 fetusun 18’inde
ABS saptamigtir. Etiyolojisini aciklamak i¢in pek
¢ok hipotez one stirtilmiistiir. Ancak, bunlardan ikisi
gecerliligini korumustur ©. ABS’de yaygin olarak
kabul edilen goriis erken amniyon riiptiir sekansi adi
verilen, amniyotik membranlarin gebeligin erken
donemlerinde riiptiirtidiir ve bunu baslatan mekaniz-
ma tam olarak bilinmemektedir ©. Antenatal tani
yontemlerinden noninvazif bir metod olan ultraso-
nografi, giintimiizde sonografik rezoliisyon alaninda
kaydedilen gelismeler sayesinde, uterus igerisindeki
membran ve membran benzeri yapilarin viziializas-
yonunu miimkiin kilmigtir . Normal olarak 16.
gestasyonel haftaya kadar koryon ile birlesmemis
amniyotik membran segmentleri goriilebilir ®.
Olusan amniyotik bandlar genellikle asimetrik klinik
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bulgulara neden olmaktadir. Prognoz i¢ organ tutulu-
muna baglidir. Son zamanlarda prenatal tani konan
olgulara, intrauterin diizeltici ve ekstremite kurtarici
cerrahi girisimler uygulanmaktadir ®19,

Bu yazida 15 yaginda multiple extremite ve santral
sinir sistemi anomalisi olan, annenin gebeliginin
erken donemlerinde oral kontraseptif kullanimi1 digin-
da herhangi bir risk faktorii tespit edilemeyen bir
vaka lizerinden antenatal izlemin 6nemini, egitim ve
sosyoekonomik diizeyi diisiik bolgelerde gebeliklerin
takibinin yayginlagmasi gerektigi, ayrica dogum son-
rast ¢ocuk izleminin yayginlagtirilmasinin Gnemini
vurgulamak amacriyla bir vaka sunulmaktadir.

VAKA SUNUMU

On bes yaginda erkek hasta, hastanemize status epi-
leptikus tablosunda getirildi. Ozgecmisinde annesi-
nin gebeliginde dogum kontrol hapi kullandigi, ancak
erken membran riiptiirti olmadig1 6grenildi. Soy gec-
misinde annenin 14 gebeliginden bes erkek ve iki kiz
kardesi saglikli, ti¢c abortus ve ii¢ eksitusu vardi.

Oykiisiinde yaklagik bir yildir, ayda 1-2 defa olan her
biri 3-5 dk. stiren jeneralize tonik-klonik tarzda hava-
leleri oluyormus. Bugtin 70 dk. kadar stiren havalesi-
nin olmasi ve bilincinin ac¢ilmamasi lizerine acil
polikliginimize getirildi. Konviilsiyonlar1 intravenz
diazepam ile durdurularak fenitoin yiikleme ve ida-
mesi verildi. Fizik muayenesinde horizontal nistag-
musu, paraplejisi ve alt ekstremitelerde atrofisi mev-

Resim 1. Sag el ikinci ve dordiincii parmak karpofalangial
eklem, sag el iiciincii parmak proximal interfalangial ile distal
interfalangial eklem hizasinda bogumlanma, sol el iiciincii,
dordiincii ve besinci parmaklarda proximal interfalangial
eklem hizasindan itibaren ampiitasyon, sol el ikinci parmak
karpofalangial eklem hizasmda bogumlanma.
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cuttu. Sag el ikinci, dordiincii ve sol el ikinci parmak
karpofalangial eklem, sag el ticlincii parmak proksi-
mal interfalangial ile distal interfalangial eklem hiza-
sinda bogumlanma tarzinda deformitesi mevcuttu.
Sol el iiglincli, dordiincii ve besinci parmaklarda
proksimal interfalangial eklem hizasindan itibaren
amplite olmustu. Bilateral pes ekinovarus deformitesi
mevcuttu. G6z muayenesinde sag fundusda optik
atrofi sol fundusda optik atrofiye gidis saptandi.

Laboratuvar degerlerinde tam kan, biyokimya, kan
gaz1, tam idrar tetkiki, protrombin zamani ve aktive
parsiyel tromboplastin zamani normaldi. Posterior-
anterior akciger grafisi ve batin ultrasonografisi nor-
maldi. Kemik grafilerinde her iki el orta falanks dis-
tali izlenemedi, sol el 4. ve 5. distal falankslar nor-
malden kisa, her iki ayakta ekin deformitesi ve her iki
femurda coxa vara deformitesi mevcuttu. Her iki
femur asetabulum superiorunda izlenmektedir ve
asetabulum gelismemistir. Femur baglari iliak kanatla
psodoartroz yapmaktadir. Bilgisayarli beyin tomog-
rafisinde lateral ventrikiiller dilateydi. Beyin manye-
tik rezonans incelemesinde lateral ventrikiil hornlari
dilate, septum pellisidum agenezisi ve kapali tip
sizensefali saptandi. Ekokardiografide patent fora-
men ovale mevcuttu. Elektroensefalografisinde bila-
teral sentro-paryetal alanda yaygin jeneralize epilep-
tiform anomali saptandi. Elektronéromyografide ner-
vus ulnaris uyarilamadi ve nervus ulnarisin inerve
ettigi kaslarda total denervasyon bulgular1 saptandi.
Kromozom analizi normal karyotip (46, XY) idi.

Resim 2. Bilateral ayaklarda pes ekinovarus deformitesi ve
atrofi.
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Idrar kiiltiirii tetkikinde 100.000 koloni Pseudomonas
aeruginosa tiredi. Kiiltiir antibiyogrami degerlendiri-
lerek hastaya parenteral meropenem tedavisi verildi.
Konviilsiyonlar: kontrol altina alinan ve kontrol idrar
kiiltiirtinde tiremesi olmayan hasta oral karbamazepin
ile cocuk noroloji polikliniginden takibe alindi.

TARTISMA

Amniyotik band sekans vakalarinin % 77’sinde mul-
tipl anomaliler mevcuttur. Ekstremite anomalilerinin
yani sira hipertelorizm, kolobom, pitozis, lakrimal
kanal tikanikligi, g6z kiiresi gelismemesi, yarik
dudak ve damak, sindaktili, diislik ayak ve miiskiiler
hamartomlar goriilebilmektedir ©®. Ayrica son yillar-
da, i¢ organ tutulumu olan vakalar bildirilmistir. I¢
organ tutulumu olan vakalarda prognoz kot seyret-
mektedir ©'V. ABS’nin patogenezi tartigmalidir ve bu
anomalileri agiklamak i¢in hipotezler vardir ve en
cok ragbet gorenler iki tanedir ©. One siiriilen hipo-
tezlerden biri endojen teori olarak da adlandirilir. Bu
teoriye gore olusan malformasyonlarin embriyonun
defektif gelisiminin trtinleri oldugu ve germ hiicrele-
rinde onceden belirlendigi seklindedir. ABS’de gorii-
len i¢ organ anomalileri bu hipotezle agiklanmaya
calistlmistir 2, Yaygin olarak kabul goren diger bir
hipotez ise eksojen teori olarak adlandirilir. Bu teori-
ye gore malformasyonlarin nedeninin amniyogenik
fibroz bandlar olabilecegini ve erken amnion riiptii-
riinlin de bunu hizlandiran bir olay oldugunu savun-
maktadir ®. Etkilenmis koryon kendi etrafinda
donerek mezodermik fibroz bantlart olusturmakta,
bunlar da fetusun ekstremitelerini etkileyerek kons-
triiksiyon ve amputasyonlara neden olmaktadir 4!,
Kompresyon iligkili ABS’nin etiyopatogenezinde
vaskiiler zedelenmenin rol oynadigi; amniyotik band-
larin ise, yliz ve amniyon arasindaki adezyonlarin
olusumuna neden olan dogal iyilesme ile ya da amni-
yotik kese icine fibrin sekresyonu ile olustugu ileri
stiriilmektedir 1©. Hastamizin el parmaklarinda olan
bogumlanmalar ve amputasyonlar her ne kadar ekso-
jen teoriye uymakta ise de, lateral ventrikiil hornlarin
dilatasyonu, sizensefali, optik atrofi, patent foramen
ovale ve nervus ulnaris denervasyonu gibi i¢ organ
tutulumlarinin olmasi nedeniyle endojen teoriye daha
¢ok uymaktadir. Bodamer ve ark. © hidrosefali, kor-
pus kallozum yoklugu, hipoplastik serebellum, fron-
tal lobda gelisme geriligi, frontal ensefalosel, patent
duktus arteriozus, ventrikiiler septal defekt, foramen

ovale bulunan ABS’li bir vaka sunmuglardir. Yine
Hunter ve Carpenter ', santral sinir sistemi bulgula-
r1 olan bir vaka bildirmistir. Ancak sizensefali ve
ABS literatiirde simdiye kadar bildirilmemigtir.

ABS’de, genellikle konstriiksiyon halkalarina bagh
olarak parmak veya ekstremite amputasyonlari, par-
siyel sindaktili, ekstremiteleri ¢evreleyen konstriiksi-
yon halkalar1 veya rediiksiyon defektleri seklinde
fetal malformasyonlar gorilir “*'®. Hastamizda sag
el ikinci, dordiincii ve sol el ikinci parmak karpofa-
langial eklem, sag el tiglincii parmak proksimal inter-
falangial ile distal interfalangial eklem hizasinda
bogumlanma tarzinda deformitesi mevcuttu. Sol el
tigtincti, dordiincii ve besinci parmaklarda proximal
interfalangial eklem hizasindan itibaren ampiite
olmustu. Bilateral pes ekinovarus deformitesi vardi.
Patterson, ABS’yi konstriiksiyon bandlarinin siddeti-
ne gore dort tipe ayirmigtir. Tip 1’°de basit konstriik-
siyon halkalari, tip 2°de distalde deformite olusumu,
tip 3’te distalde yumusak dokuda erimeler ve tip 4’te
amputasyon mevcuttur . Vakamiz, tip 4 ABS icinde
yer almaktadir. ABS’li vakalar ciddi malformasyon-
lara sahip olmalarina ragmen, kromozom g¢aligmalar1
normaldir !*”. Hastamizin kromozom analizi litera-
tiirle uyumlu olarak 46, XY olarak saptandi.

ABS’nin etiyolojisinde konsepsiyonun rol oynayabi-
lecegi ileri siiriilmiistiir. Ozellikle gebeligin ilk ay1
icinde kullanilan oral kontraseptiflerin ABS’ye neden
olabilecegi one siirilmiistiir ?Y. Hastamizin annesi-
nin gebelik sirasinda dogum kontrol hapi kullanmig
oldugu o6grenildi. Yine etiyolojide erken membran
riiptiird su¢lanmigtir ©. Hastamizin Gykiisiinde erken
membran riiptiirii yoktu.

ABS’nin prenatal tanisi i¢in genelde USG kullanilir.
Ancak, USG’de amniyotik bandin ¢ogunlukla tespit
edilemedigi bildirilmektedir. Amniyotik bandlarin
goriilmesi kesin tani i¢in gerekmedigi gibi yalnizca
amniotik band saptanmasi ABS’ nin tanisinin konul-
mast igin yeterli degildir ®». Bazen amniyotik band-
larin fetusta herhangi bir defermasyon olusturmadigi
bazende spontan rezoliisyona ugradigi tespit edilmis-
tir ®. Neonatal ABS’nin tanisim1 koymak c¢ogu
zaman zordur. Ancak, % 29-50 vakada dogru tani
konulabilir ?**. ABS’de alfa fetoprotein degeri
amniyon mayinde ylikselir. Giiniimiizde intrauterin
tan1 i¢in amniyosentez pek ¢ok hastalikta kullanil-
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maktadir. Moessinger ve ark. ?® 1981 yilinda amnio-
sentez sonrasi gelisen bir ABS’li vaka bildirmistir.
Son zamanlarda prenatal tan1 konan olgulara, intrau-
terin diizeltici ve ekstremite kurtarici cerrahi girigim-
ler uygulanmaktadir. Prenatal tanida USG’nin yeri
biiytiktiir @19, Keswani ve ark. ‘9 izole ekstremite
tutulumu olan ABS’li iki fetusa intrauterin dénemde
fetoskopik lazer uygulamig ve bu vakalarin ekstremi-
telerinin normal gelisimini saglamigtir. In utero ona-
rimin, skarsiz doku onarimi saglamasinin yani sira
primer deformitenin diizeltilmesi, dolayisiyla sekon-
der deformite gelisiminin engellenmesi ve dogumda
ebeveynlere normal goriiniimlii ¢ocugun verilmesi
gibi avantajlari da vardir @7,

Hastamiz konviilsiyon yakinmas: ile bagvurmustu.
Son bir yildir olan konviilsiyonlari sizensefaliye bag-
land1 ve konviilsiyonlar1 karbamazepin ile kontrol
altina alind1.

Sonugta, biz sosyoekonomik ve egitim diizeyi diisiik
bolgelerde gebeliklerin takibi ve dogum sonrasi
cocuk izleminin yayginlastirilmasinin 6nemini vur-
gulamak icin bu vakay1 sunduk.
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