Bir Sirenomelia Vakasi

A SIRENOMELIA CASE
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OZET

Klinik, radyolojik ve otopsi bulgulariyla birlikte bir sire-
nomelia vakasi sunulmus ve literatiirde bildiriimis vaka-
larla  karsilastirilarak sirenomelia’nin 6zellikleri ve etyopa-
togenezi tartisimigtir.  Intrauterin tek alt ekstremite ve
multipl fetal anomali saptanarak terapotik abortus yapilan
23 haftalik fetiisiin radyolojik incelemesinde pelvis kemik-
lerinin  yoklugu, hipoplazik sakrum ve 6 lomber vertebra
izlenmistir.  Otopsisinde yarik damak, yarik dudak, potter
yizi, bilateral renal agenesis, (reter, mesane, lretra ve
rektumum yoklugu, imperfore anus, i¢ ve dis genital or-
ganlarin yoklugu, tek umbilikal arter gérilmustiir.

Anahtar Kelimeler: sirenomelia
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Sirenomelia alt ekstremite flzyonu, vertebral ano-
maliler,sakral ve anorektal agenesis, bilateral renal
agenesis, Ureter sistem anomalileri ile karakterli bir
embriyolojik defektir (1, 2, 3, 4, 5).

Sirenomelia vakalari Kampmeier tarafindan ince-
lendikten sonra (1) bu anomaliye "caudal regression
senddromu" olarak isim verilmis, erkek bebeklerde ve
monozigot ikiz eslerinden birinde daha sik gorildigu
bildirilmistir (3).

VAKA SUNUMU

28 yasindaki anne gebeliginin 22. haftasinda ute
rin kanama sikayetiyle klinige basvurdu. Yapilan ultra-
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SUMMARY

We present the clinical, radiologic and autopsy fin-
dings of a  sirenomelia case and discuss its pathogene-
sis comparing with the other cases reported in the litera-
ture. Detection of a single lower extremity and multiple
other fetal anomalies at intrauterine examination, medical
abortion was applied on 23 weeks old fetus. By radiologic
examination skeletal anomalies like absence of pelvic
bone structure, presence of hypoplastic sacrum and six
lumbar vertebrates, were revealed. Other anomalies in-
cludding clefted lip and palate, face of potter, bilateral
renal agenesis, absence of urster, urine bladder and rec-
tum, anus imperferatus, agenesis of internal and external
genital organs, single umbilical artery were found at the
autopsy.
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sonografide oligohidroamnios ve fetiiste tek alt ekstre-
mite, yarik damak, yank dudak anomalisi ve bdbrek
anomalisi saptandi. Gebelik sonlandirilarak terapotik
abortus gercgeklestirildi. Annenin ve babanin 6zgec-
mislerinde bir 6zellik yok, anne ve baba arasinda akra
balik, yok, annenin ilk gebelidi olup, 22. haftaya kadar
herhangi bir sikayeti olmamis, gebeligi suresince ilag
alimi, x-ray ya da gecirilmis bir enfeksiyon &6ykusu
mevcut degil, tansiyonu normal sinirlarda devam etmis,
laboratuar bulgularinda normal hemogram ile aglik kan
sekeri ve BUN normal degerlerde kaydedildi. HBs (-),
antiHBs (-), toxoplasma Ig M, Ig G (-), Rubella Ig M
(), lg G (+), baba kan grubu A Rh (+)ddir. idrar bul-
gulari normal olarak kaydedildi.

Otopsisinde 450 gm. agirliktaki fetiste yarik da-
mak ve yarik dudak anomalisi ile birlikte kulaklar
dislk, burun koki basik olarak izlendi. Elleri normal-
den buyuktu, tek alt ekstremite mevcuttu, ayak ve par-
maklar yoktu (Sekil 1). Akciderler hipoplazikti, kalpte bir
anomali saptanmadi. Her iki bobrek, Ureterler, mesane,
Uretra, rektum yoktu, anal agiklik mevcut degidi. ic ve
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Sekil 1. Sirenomelia vakamizda tek alt ekstremite deformltesi ile
birlikte yarik damak ve yarik dudak anomalisi izlenmektedir.

$ek|I 2. Radyolojik incelemede tek alt ekstremite, pelvis kemik-
lerinin yoklugu ve hipoplazik sakrum ile 6 lombar vertebra izlen-
mektedir.
dis genital organlar izlenmedi. Plasenta 120 gm. agirlik-
ta olup, normal gériinimdeydi, gébek kordonunda tek
arter mevcuttu. Kromozom analizinde 46XY normal er-
sek karyotipi bulundu.
Fetusun radyolojik incelemesinde pubik, iskial ve
iak kemiklerin olmadidi, sakrumun hipoplazik oldugu ve
i lomber vertebranin varligi gorildu (Sekil 2).
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TARTISMA

Alt ekstremitelerin fibular anarlarinin flizyonu ile
karakterli nadir bir anomali =<an sirenomelia diger major
anomalilerle birlikte porilur. Rudimenter bébrek ya da
bizim vakamizdda da goérdigimuz gibi bilateral renal
agenesis, Potter yizl ile Ureter, Uretra, mesane yoklu-
gu, anorektal agenesis en sik birlikte gorilen anomali-
lerdir (2, 3, 4, 5, 6). Dig genital organlar hemen he-
men tum vakalarda yoktur (2, 4, 5, 6). Sirenomelia'l
11 vakanin incelendigi bir ¢alismada yalnizca 2 vakada
deri ile Ortllu corpus cavernosumu animsatan fibrovas-
kiler doku seklinde penis benzeri olusum izlenmistir
(7). Ig genital organlarda bu vakalarin 3'iinde yoktu.
Bizim vakamizda da gonadlar ve dis genital organlar
yoktu. Hidrosefali, meningomiyelosel, spina bifida gibi
diger anomalilerle birlikte kardiyovaskuler sistem malfor-
masyonlarda sirenomalia'li vakalarda goézlenmistir (6,
7). Bizim vakamizda oldugu gibi yarik damak ve yarik
dudak anomalisi de anensefalik ikiz esi bir vakada bil-
dirilmigtir (8).

Sirenomelia'll bebeklerden prenatal takipleri olan-
larin hepsinde bizim vakamizdaki gibi oligohidroamnios
gorulmustir. Yine tim vakalarda ve bizim vakamizda
tek umbiiikal arter vardir. (2, 4, 5, 6, 7). Vakamizdaki
pelvis kemiklerinin ve sakrumun hipoplazisi ya da total
agenesis, vertebra sayisindaki artis sirenomelia'li vaka-
larda bildirilmigtir (2, 6). "Small pelvic outlet syndrome
(SPOS)" kontrakte cok kiigik pelvis, imperfore anus,
renal agenesis veya displastik bobrek, Ureter, mesane,
uretranin yoklugu ya da hipoplazisi ve diger anomali-
lerle son derece benzerlik gostermektedir. Ustelik kont-
rakte kuglk pelvisli sirenomelia'll vakalar gérilmistur.
SPOS ve sirenomelia'nin "SPOS/Sirenomelia Complex"
olarak belirtilen ayni malformasyon kompleksinin parca-
lari olabilecegi belirtiimektedir. Bizim vakamiz bu yén-
den degerlendirildiginde kontrakte kiglk pelvis yapisinin
dahi bulunmadigi; pelvis kamiklerinin timuyle olmadigi
gorulmustir. Ayrica morfolojik tim benzerlikler olmasi-
na karsin SPOS ve sirenomelia'nin etyolojik agidan
farkti olduklari dusunilmektedir (6). Cunkl sirenomelia-
nin artik vaskuler bir etyopatogenezi oldugu ileri surtl-
mektedir (7).

Sirenomelia'nin genetik gegisli olmadigi bilinmekte
ve vakalarda bizim vakamizdaki gibi normal kromozom
paterni bildirilmektedir (2, 6, 7). Maternal Diabetes Mel-
litusla kesin bir iliski kurulamamis, yalnizca literatiirdeki
vakalarin 2'sinde annenin diabetik oldugu gérilmustir
(4). Sirenomelia'nin 6nceleri erken ekstremite tomurcu-
klarinin aralayci caudal yapilarin yoklugu ya da inkomp-
let gelisimleri ile birlikte fibula kenarlarindan birlesimine
neden olan posterior axis caudal blastenin kama
seklinde defekti sonucu olustugu disinilmekteydi (2,
3). Ancak Stevenson ve arkadaslari bu defektin vaski-
ler gelisimin erken déneminde bir bozuklugun sonucu
oldugunu géstermislerdir (7). Normalde kan iliak arter-
lerden ¢ikan iki umbiiikal arter araciligi ile plasentaya
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doénerken, bu vakalarda diaframin hemen altinda aorta-
dan c¢ikan vitellin arter kompleksinin bir dali olan tek
blylk bir damarin plasentaya dondigi ve bu tek
blylk damarin distalindeki abdominal aorta iliak arter-
lere ayriimadan Once renal ya da inferior mezanterik
arter dallarini vermedigi belirtiimektedir. Bu vaskiler bo-
zuklugun "vitellin arter calim sendromu'na neden ola-
cagdl, kan ve dolayisiyla besinlerin embriyonun caudal
yapilarindansa plasentaya gegecegi belirtiimistir. Sonug-
ta aralayici allantois ile iki lateral kutleye kivrimlanmasi
greken alt ekstremite tomurcuk alanindaki bir defekte
bagh olarak tek alt ekstremite gelisir. Sirenomelia'daki
diger anomalilerin de vaskuler ¢alim bozukluguna bagh
olarak gelistigi ileri striilmektedir (7).
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