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,'SelviGULASI

OZET

Femoral-fasiyal sendrom (FFS), bilateral femoral hipoplazi ve yiiz
bolgesinde belirgin anomaliler ile karakterize edilen nadir goriilen bir
dogustan gelisim bozuklugudur. Bu sendroma eslik eden diger organ
malformasyonlar1 da zaman zaman bildirilmektedir. FFS'nin etiyolojisi
heniiz tam olarak anlasilamamis olmakla birlikte, maternal/gestasyonel
diyabetin, sendromik femoral hipoplazi igin giiclii bir risk faktori
oldugu one siiriilmistiir. Vaka ¢cogunlukla sporadik olarak goriilmekle
birlikte, nadir ailevi olgular genetik bir bileseni isaret edebilir. Ancak,
bu sendromla iliskili spesifik bir kromozomal ya da genetik anormallik
tanimlanmamugtir. Bu vaka sunumunda, diyabetik anne bebegi olan ve
atipik yliz goriinimii ile "V" seklinde femur anomalisi bulunan
hastamizi1 literatiir 15131nda degerlendirdik ve FFS tanisi ile olguyu
sunmay1 amagladik.

Anahtar Kelimeler: Femoral-fasiyal sendrom, femur anamolisi,
diyabetik anne bebegi

ABSTRACT

Femoral-facialsyndrome (FFS) is a rare congenital anomaly
characterized by bilateral femoral hypoplasia and abnormal facial
appearance. Other organ malformations are sometimes present. The
etiology of FFS is currently unknown, but maternal/gestational
diabetes has been proposed as a strong risk factor for syndromic
femoral hypoplasia. It typically manifests sporadically in most cases,
but rare familial observations suggest a genetic origin. However, no
chromosomal or genetic abnormalities have been implicated. Our
presented case, a baby of a diabetic mother with a typical facial
features and a V-shaped femur anomaly, prompted a review of the
literature, leading us to consider presenting our patient as a case of
femoral facial syndrome.

Keywords: Femoral-facial syndrom, femur anomaly, baby of diabetic
mother
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Giris

32 vyasinda, 8. gebeligi olan ve bu
gebelikten 8. yasayan g¢ocugunu doguran,
takip edilmemis bir gebenin, makat gelis
nedeni ile 30 haftalik gebelikte sezaryenle
dogan, 1700 gram agirliginda, Apgar skoru
8-9 olan yenidogani, prematiirite ve
solunum sikintist nedeniyle yenidogan
yogun bakim {initesine kabul edilmistir.
Fizik muayenede; diisiik kulak, burun kokii
basik, yiiksek damak, kiiciik cenesi ile
atipik bir yiiz goriiniimii olan hastanin , ilk
bakida her iki alt extremite kisaligi femur
kisaligi  yoklugu diisiindiiren extremite
anomalisi  dikkati  ¢ekmektedir.  Sag
femurun posterolateralinde cilt aganezisi
altinda bir kemik ¢ikintis1 ile mevcut olup,
sol inmemis testis disinda diger sistem
muayeneleri dogaldi (Sekil 1).

Hasta prematiirite ve respiratuar distres
sendromu nedeni ile yatarak tedavi
edilmigtir. Kilosu 1700 gr (%90 persentil),
boyu 35 cm (%3 persentil), bas cevresi : 29
cm (%90  persentil).  Ozgegmisinde
antenatal takip bulunmayan hastanin annesi,
son 7 yildir tip 1 diyabet tanist ile
izlenmektedir ve son 3 aylik HbAlc degeri

%9.5 olarak saptanmistir.  Laboratuvar
incelemelerinde,  hastanin  hemoglobin
degeri 15.8 mg/dl hematokrit %51,

trombosit 293.000/mm’ , I6kosit 9.200
/mm* , CRP 2 mgdl, ire 46 mg/dl,
kreatinin 0.52 mg/dl, sodyum 143 mmol/l,
kalsiyum 6.1 mg/dl, magnezyum 1.5 mg/dl,
TSH 0.782 mU/l, serbest T4 1.09 ng/dl,
albiimin 33 g/I, ALT 9 U/L ve AST 40 U/L
olarak bulunmustur. Ek anomali arastirmasi
amaciyla yapilan ekokardiyografi,
transfontanel ve abdominal ultrasonografi
tetkikleri normal olarak degerlendirilmistir.

Coskun ve Giilasi

Sekil 1. Olgu fotograflar
Tartisma

Bu calismada femoral-fasiyal sendromun
(FFS) karakteristik 6zelliklerini tasiyan,
diyabetik bir anneden dogan, bebegi
sunduk. FFS, femurun iki tarafli hipoplazisi
veya aplazisi ile karakterize nadir bir
hastaliktir  (1). Bizim vakamizda da
femurun bilateral hipoplazisi ve “V”
seklindeki femuru FFS tanisini diisiindiirdii.
FFS’ye genellikle mikrognati, yarik dudak
ve damak, genis uclu kisa burun, uzun
filtrum, yukariya dogru egimli palpebral
catlaklar, ince list kisim dudak, diisiik ayarli
veya displastik kulaklar gibi karakteristik
yiiz degisiklikleri eslik etmektedir (2).
Vakamizda, mikrognati yiiksek damak, ince
iist kisim dudak, diisiik kulak olmasi ve
femur anomalisi gdzlemlenmesi FFS
tanisini desteklemistir.
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Coskun and Giilasi

Femur ve yliz anomalilerinin etiyolojisi tam
olarak bilinmemekle birlikte, maternal-
insiiline bagimli diyabet (3), ilaglara maruz
kalma, viral enfeksiyonlar, radyasyon,
gebeligin 4. ile 8. haftalann arasindaki
travma ve ayrica  oligohidramniyos
nedeniyle fetal kisitlama ve deformasyon
gibi cesitli katkida bulunan faktorler 6ne
stiriilmiistiir (4). Bizim vakamizda annenin
instilin bagimli diyabeti etyolojik faktor
olarak degerlendirilmistir.

FFS'nin maternal diyabetle gii¢lii bir iligkisi
oldugu bilinmektedir. Annenin gebeligi
sirasindaki hiperglisemi en giiclii insan
teratojenlerinden biri olarak kabul edilir (3).
Diyabetik annelerin bebeklerinde meydana
gelen konjenital malformasyonlarin c¢ogu
blastojenik kokenlidir ve bu
malformasyonlar  arasinda noral tiip
defektleri, kaudal disgenezi, konjenital kalp
defektleri, bobrek anomalileri ve femoral
hipoplazi yer almaktadir. FFS vakalarinda
annede diyabet goriilme sikligi %?28-38
arasinda bildirilmistir(4).

FFS  vakalarinda ayrica, hidrosefali,
ventrikiilomegali, korpus kallozumun kismi
agenezisi veya cesitli noron gocl defektleri
gibi sinir sistemi kusurlar1 da rapor
edilmistir (4). Ancak bizim hastamizda
yapilan transfontanel ultrasonografi ve bas
¢evresi takibi normal bulunmustur.

Femurun tamamen yoklugu FFS’de nadir
bir bulgu olmakla birlikte,
humeroradialsinostoz ve dirsek
hareketlerinde kisithilik sik¢a bildirilmistir
(5). Bizim vakamizda ise iist
ekstremitelerde  herhangi bir anomali
saptanmamustir. FFS'de konjenital kalp
defektleri artan siklikta gozlenmektedir (4).
Ancak,  bizim  vakamizda  yapilan
ekokardiyografi sonuglari normal olarak

degerlendirilmistir. Ek  olarak, FFS
vakalarinda genito iiriner anomaliler
siklikla  gortilmektedir;  fakat  bizim

vakamizda inmemis testis disinda herhangi
bir i¢ organ anomalisi saptanmamistir.

Femoral-facial syndrome: Case Report

Inmemis testisin ise  prematiiriteden
kaynaklaniyor olabilecegi diisiildii.

Maternal diyabet ile kaudal displazi
arasinda anlamli bir iliski vardir ve bu
durumda annede diyabet goriilme sikligt
%16 olarak bildirilmistir (6). Kaudal
regresyon sendromun (Kaudal Disgenesis)
ve FFS arasinda bir¢cok bezerlik olsa da,
FFS'deki yiiz dismorfik o6zellikleri bu iki
durumu birbirinden ayirmada i¢in O6nemli
bir ipucu sunmaktadir.

Tesekkiir

Yok.

Finansal Kaynak

Yok.

Cikar Catismasi

Bu ¢alisma ile ilgili olarak yazarlarin ¢ikar
catigmasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve
tibbi komite tliyeligi veya tiyeleri ile iliskisi,
danmigmanlik, bilirkisilik, herhangi bir

firmada c¢alisma durumu, hissedarlik ve
benzer durumlar yoktur.
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