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Multipl Konjenital Anomalilerin Eslik Ettigi

Bir Prune-Belly Sendromu Olgusu
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Karm duvan kaslanmmn yoklugu, triner traktus anormallikleri ve kriptoorsitizm Prune-
belly sendromunun {i¢ ana dzelligidir. Yogun asit ve intraabdominal idrar birikimi ab-
dominal duvar atrofisine yol acar. Olgularda fonksiyonel ya da anatomik uretral
obstriiksiyon tespit edilebilir. Bizim olgumuzda Prune-belly sendromunun klasik triadina
ek olarak polidaktili, yarik damak ve dudak mevecuttu. Olgu in utero eksitus oldugundan
kromozom analizi yapilamadi.

Anahtar kelimeler: Prune-belly sendromu, multipl konjenital anomaliler

A Case of Prune-Belly Syndrome Associated with Multiple Congenital Anomalies

Abdominal muscle deficiency, urinary tract abnormalities and cryptoorchidism are the
three major features of the Prune-belly syndrome. Massive acites and intraabdominal
urine accumination had produced abdominal wall atrophy. A functional or anatomic
urethral obstruction may detect on cases. As an addition classic triad of Prune-belly
syndrome our case has polydactily, cleft lip and palate. Chromosomal analysis could not

be done our cases due to in utero exitus.
Key words: Prune-belly syndrome, multiple congenital anomalies

GIRIS

Prune-belly sendromu (PBS) 35-50 bin
canh dogumda bir gériilen ve kapsaminda ab-
dominal kas defekti, {iriner malformasyonlar
ve kriptorsitizm triadinin bulundugu nadir bir
sendromdur-?. ikincil
olarak gelistigi dtistintlen Harrison olugu,
pektus deformitesi ve talipes ekinovarus de-
formiteleri ile birliktelifi yanisira, trisomi 18'l

Kas deformitelerine

infantlarda gorildaginde trisomi 18'den kay-
naklanan anomali ve malformasyonlar da
sendrom ile birlikte bulunabilir’’. Olgumuz
olan 25 yasmmdaki annenin 18 haftahk int-
rauterin eksitus erkek fetusu PBSnun klasik
triadina ek olarak el ve ayaklarda polidaktili,
yarik damak yark dudak malformasyonlarmmn
varlifi nedeni ile ilging bulunmus ve literatir
esliginde tartisilrmstir.
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Patoloji bolimiine 25 yasindaki annenin 18
haftalik intrauterin eksitus bebegi olarak
kabul edilen erkek fetusa otopsi yapildi. Bas
cevresi 13 cm, gogus cevresi 16 cm, verteks-
koksiks mesafesi 15 cm (18. hafta ile uyum-
), trokanter majoér-diz mesafesi 5.5 cm, diz-
topuk mesafesi 4.5 cm olarak olciilen erkek
fetusun ekstremite muayenesinde sol ayak ve
her iki elde 6. parmak, ylz muayenesinde
yarik damak ve dudak deformitesi saptandi.
Sol ayak ve her iki eldeki 6. parmak, 5. par-
mak proksimalinde yer aliyordu (Resim 1).
Dis muayenede gogtis ve gdgis boslugu or-
ganlarnmn normal yerlesim, say1 ve bliyukli-
guinde oldugu saptandi. Karm distandi,
karin cildi ince, lastik kivaminda ve burusuk
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Resim 1. Sol ayakta polidaktili

gérintmde idi. Karin boslugu acildiginda,
tim karnn boslugunun 7.5x6x5.5 cm boyut-
larinda kistik bir yapr tarafindan doldurul-
dugu izlendi (Resim 2). Bu kistik yap1 acildi-
ginda icerisinden berrak, serdz nitelikte sivi

bosaldi. Kistik yap1 tek odacikl, diizgian
yizeyli ve i¢ ¢eperi en kalin oldugu yerde 0.2
cm idi. Mesane oldugu diistiniilen bu kistik
yapi, ltimeninden proksimale dogru izlendi-
ginde treterlerin genis ve kivrintili bir hal

Resim 2. Kann boslugunu dolduran kistik kitle
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alarak intestin yapilarina benzedigi, sag bob-
regin 3.5x1.5x1 cm, sol bébregin 3.3x1.4x1
cm boyutlarinda ve hidronefrotik gértintimde
oldugu dikkati cekti. Kistik yap1 distale dogru
izlendiginde ise arka duvarda kér ugla son-
lanan bir orifis igerdigi ve bu alandan distale
gecmenin mimkiin olmadig1 gézlendi. Prostat
bezini ise bulmak mtimkiin olmadi. Diger or-
ganlarda herhangi bir makroskopik anomali
bulunamadi.

Histopatolojik incelemede; karmn boslugu
icindeki yer isgal eden kistik kitlenin duva-
rimin degisici epitel ile doseli oldugu gozlendi.
Kist ici stvinin neden oldugu basing etkisi ile
stz konusu epitel belirgin bicimde basiklas-
mis olmasmna ragmen, halen "umbrella” hiic-
reler secilebiliyordu (Resim 3). Ceperde "longi-
tudinal" ve "sirkiiler" olarak dtizenlenen, ancak
siddetli 6dem nedeniyle yer yer oryantasyon
kaybi gosteren diiz kas tabakas: ve ddemli se-
roza tabakasi mevcuttu. Bobrek kesitlerinde,
degisik maturasyon duizeylerinde glomertiller
iceren korteksin inceldigi ve pelvisin kistik

genisleme sonucunda tipik hidronefrotik
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gorantim aldigi dikkati ¢ekti. Ureterler dilate
ve degisici epiteli basiklasmis gortinimde idi.
Karnn 6én duvarimn histopatolojik inceleme-
sinde, derinin son derece ddemli oldugu ve
epidermisin inceldigi dikkati ¢ekti. Subktiitan
dokunun altinda, birka¢ adet, belirgin bir or-
ganizasyon gostermeyen duzensiz dagilmig
kas lifleri disinda kas tabakasi olmadig:
gozlendi (Resim 4). Epidermis birkag¢ ke-
ratinositlik bir kalinliga ancak sahipti ve ke-
ratinizasyon bulgulan gosteriyordu. Toraks
duvarinm ise 6dem disinda normal his-
topatolojik yapida oldugu goézlendi.

TARTISMA

Adim abdominal duvarm "kuru bir erige”
olan benzerliginden alan PBS' nun krip-
torsitizm, tiriner sistem malformasyonlari ve
abdominal kas defektinden olugan triac ile
tammlanmasma ait ilk bilgilere 19. Yuzyill'n
sonlarinda rastlanir. 1839'da  Frolich ve
1895'de Parker sendromu klasik triad: ile ilk
tamimlayan arastiricilardirt®.

PBS'da insidans 1/35-50 bin olarak bil-

Resim 3. Mesane duvarinda duizlesmis epitel (X400 H.E)
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Resim 4. Subkitan dokunun altinda diizensiz dagilan ¢izgili kas lif-
leri (X1000 Masson Trikrom)

dirilmektedir!?, Sendrom énceleri erkek cin-
siyetin bir hastalifi olarak sunulmussa da,
son yilllarda sendromun gortildiigtt kiz has-
talar bildirilmistir'’*?. Kiz cinsiyette goriildii-
ginde trizomi 18 ve diger trogenital ano-
maliler ile birliktelik dikkat cekicidir".

PBSmun antenatal tamsinda oligohid-
ramnios degerli bir bulgudur. Yenidogan do-
neminde ise ilk anda dikkat c¢ekici abdominal
degisikliklere pulmoner hipoplazinin neden
oldugu respiratuar eklenebilir®,
Gunumuzde, gebelikte {etal ultrasonogra-
finin yaygm kullanum sendromun prenatal
tamisimi mumkin kilmaktadir.

Triadi olusturan klinik durumlarin birlik-
teligini aciklamaya calisan pek c¢ok teori ileri
sturtilmustiir’¥, ki ana temele dayandirila-

distres

bilen bu teorilerden bir kismi olay1 primer
kas defekti ile agiklamaya calisirken, difer
grup; uriner sistem boyunca artan luminal
basincin normal abdominal duvar gelisimin-
de yetmezlife neden oldugunu vurgulamak-

tadir" ¥, Kas defektinin primer oldugunu id-
dia eden teoriler hem karm hem de mesane
duvarinin sadece birka¢ santral nukleuslu
kas lifi iceren konnektif doku ile yer degis-
tirmis olmasim destekleyici bulgu olarak ileri
stirerler®®. Olaym fetal gelisimin 6-10. haf-
tasi1 arasmda sekillenen erken mezankimal
gelisim bozuklugu oldugu da ileri stril-
mistir®. Uriner sistemde artan basincin ab-
dominal kas gelisimini olumsuz etkiledigini
ileri stiren teorilerde ise Uriner traktusun
anatomik veya fonksiyonel obstritksiyonu-
nun patogenezde rol oynadig: iddia edilmek-
tedir?. Ureteral valv, stenoz ve atrezi gibi
anatomik defektler olgularn ancak kti¢tlik bir
kisminda obstritksiyonun nedenini acgikla-
maktadir. Olgularm biiytik bir kisminda ise
anatomik obstritksiyon delili mevcut degildir
@ Moerman ve ark. prostatik hipoplazi ve
prostatik duvarda diz kaslarin yoklugunun,
prostatik dretranin asin dilatasyonuna ne-
den oldugunu, aslinda dar fakat patent olan
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membrandz Uretranin sakktiler genislemeye
ugrayan prostatik Uretra tarafindan bir "flap
valv" mekanizmas: ile kapatildigini ve boyle-
likle tGriner akimin 6nlendigini ileri stirmisler-
dir. Sadece erkek PBSlulan aciklayabilen bu
teoride primer gelisimsel defektin prostat hi-
poplazisi oldugu ileri stirtilmektedir®.

PBS, klasik triadimi olusturan klinik du-
rumlar disinda Harrison olugu, pektus de-
formitesi, talipes ekinovarus deformitesi, umb-
likusta yer degisikligi gibi malformasyonlar ile
birlikte olabilir ve bu malformasyonlarin ¢ogu
kas defektine sekonder olarak gelisir. Trizomi
181 olgularda goérildiigiinde ise trizomiden
kaynaklanan anomaliler eslik  eder!’?.
Kizlarda tirogenital anomaliler (uterus dup-
likasyonu) mevcut olabilir. Literattirde PBS ile
birlikte kisa kolon, aganglionik megakolon,
imperfore antis gibi intestinal anomaliler,
gastrosizis gibi kapanma . defektlerinin
goruldugi bildirilmistir 7891011 pBS'da kro-
mozomal anomalilerin varhgini arastiran
calismalarda kesin bir sonu¢ ortaya ko-
nulamamistir®. Bizim olgumuz ise PBS
triadina ek olarak tasidigi polidaktili, yarik
damak-yank dudak bulgulan yéntiyle trizomi
13 sendromu ile benzerlik gostermektedir.
Ancak infrauterin eksitus bir olgu oldugu icin
genetik ¢alisma yapmak mimk{n olmamis ve
bu nokta kesinlife kavusturulamamistir.

Eslik eden malformasyonlarn yoniiyle,
yaymladigimiz olgunun, zaten nadir ve
tartigmali bir etiyolojisi olan bu sendroma
daha da ilging bir boyut-katmis oldugunu
distinltyoruz.
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