I OLGU SUNUMU CASE REPORT I

Dr. Remzi ATILGAN,?
Dr. Salih Burgin KAVAK,?
Dr. Ebru KAVAK,°

Dr. Aygen GELIK,®

Dr. Adem YAVUZ¢

@Kadin Hastaliklari ve Dogum Klinigi,
Elazi§ Medical Park Hastanesi,
°Kadin Hastaliklari ve Dogum AD,
Firat Universitesi Tip Fakiltesi,
Kadin Hastaliklari ve Dogum Kiinigi,
Elazi§ Egitim ve Aragtirma Hastanesi,
Elazi§

°Kadin Hastaliklari ve Dogum AD,
Maltepe Universitesi Tip Fakiltesi,
istanbul

Gelig Tarihi/Received: 23.12.2008
Kabul Tarihi/Accepted: 26.04.2009

Yazisma Adresi/Correspondence:
Dr. Remzi ATILGAN

Elazi§ Medical Park Hastanesi,
Kadin Hastaliklari ve Dogum Klinigi,
Elazig,

TURKIYE/TURKEY
remzi_atilgan@hotmail.com

Copyright © 2009 by Tiirkiye Klinikleri

224

Unilateral Konjenital Kisa Femur

Unilateral Congenital Short Femur:
Case Report

OZET Unilateral konjenital kisa femur, yaklasik olarak 50.000 dogumda bir ortaya ¢ikan nadir bir
iskelet bozuklugudur. Daha siklikla sag femurda ortaya ¢ikar. Familyal, maternal talidomit kulla-
nimy, viral enfeksiyon, irradyasyon, fokal iskemi, travma ve kimyasal toksinlere maruz kalma gibi
cesitli etiyolojik faktorler 6ne siirtilmistiir. Temel problem, ekstremiteler aras1 uzunluk farkidir. Biz
21. haftada prenatal tanis1 konulan, diger yonlerden saglikli, sporadik bir unilateral konjenital kisa
femur olgusu sunduk. Tani, dogumdan sonra teyit edildi. Sonug olarak, prenatal kisa femur tanis: ko-
nulan olgulara, uygun zamanda ortopedik konsiiltasyon yapilabilir. Béylece gelecekteki tedavi yon-
temleri igin daha iyi karar verilmesi saglanir. Ultrasonografinin kullanim, iskelet bozukluklarinin
daha erken prenatal tanilarini saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital; femur; anomaliler

ABSTRACT Unilateral congenital short femur is a rare skeletal system abnormality seen in 1 of
50.000 births. It is more commonly seen on right femur. Genetic predisposition, maternal thalido-
mide use, viral infections, irradiation, focal ischemia, trauma, chemical toxins, are a few of suspec-
ted etiologic factors. Main problem is the difference between the lenght of extremities. We here in
report a sporadic unilateral short femur case, who has no other anomaly, diagnosed at 21 week of
pregnancy. Diagnosis is approved with the short femur after birth. In conclusion, orthopedic con-
sultation may be given at appropriate time to cases who have prenatal diagnosis of short femur. Fu-
ture treatment methods may be chosen better when practical diagnosis is present use of ultrasound
may help early diagnosis of skeletal abnormalities.

Key Words: Congenital; femur; abnormalities
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onjenital kisa femur, yaklagik olarak 50.000 dogumda bir goriiliir.

Daha siklikla sag femurda ortaya ¢ikar ve alt ekstremitelerin konje-

nital asimetrisini iceren femoral hipoplazinin veya aplazinin bir sekli
olarak tanimlanir.

Femoral hipoplazide femur uzunlugu, 50 persentilin altindadir ve izo-
le tipte olabilecegi gibi, fibular ve/veya ulnar anomalilerle de birlikte olabi-
lir. Nadiren femur ve asetabulumu da igeren, patellanin yoklugu veya
hipoplazisi gibi alt ekstremite defektleriyle birlikte goriilebilir.!® Ayrica
yliz, gastrointestinal sistem, iskelet sistemi, {irogenital sistem (hipospadias,
kiiciik penis, vajinal septum, ¢ift uterus, ¢ift serviks, veziko-iireteral refli,
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ektopik tireter orifisi ve pelvi-lireterik obstriiksi-
yon), kalp, akciger ve diafragma anomalileri ile bir-
likte olabilecegi de bildirilmigtir.*®

IOLGU SUNUMU

Olgumuz 22 yasinda 163 cm boyunda nullipar ge-
be idi. Gebeligi siiresince, viral enfeksiyon ve siste-
mik bir hastalik ge¢irmemis, travma veya X- 151nina
maruz kalmamis, sigara igmemis, teratojen ilag kul-
lanmamis. Kocasiyla aralarinda akrabalik bulun-
mamaktadir. Soy gecmisinde femur kisalig1

anamnezi yoktur.

Hastamiza, klinige bagvurdugu 8. gebelik haf-
tasindan itibaren rutin obstetrik kontrolleri yapal-
maya baglandi. 21. haftada yapilan kontrolde, sag
femurun sol femurdan daha kisa oldugu gozlendi
(Resim 1). Diger ultrasonografi bulgular: normal-
di. Hasta bunun {iizerine ileri bir merkeze refere
edildi. Ayni bulgular teyit edildi. Sag femur 2.78
cm, sol femur 3.30 cm idi.

Periyodik obstetrik kontrollerde fetal 6l¢timler
yapildi. 35. haftada sag femur 49.6 mm, sol femur
67.6 mm ol¢tildi. 38. haftada sag femur 52.2 mm,
sol femur 72.6 mm uzunlugunda idi.

40. haftada gebelik normal spontan dogum ile
sonlandi. 3400 gram 50 cm tek kiz bebek bas ile do-
gurtuldu. Birinci ve besinci dakika apgar1 8/10 idi.
Fizik muayene bulgular1 normaldi.

Sag bacak, sol bacaktan yaklasik olarak 2.5 cm
daha kisaydi (Resim 2).

L
RESIM 1: 21. haftada yapilan ultrasonografi. Sag femurun (sagdaki goriintt),
sol femurdan (soldaki gdrinti) daha kisa oldugu gézleniyor.
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RESIM 2: Sag bacak ile sol bacak arasinda uzunluk farki izleniyor.

Cekilen rontgenogramda intrauterin ultraso-
nografi bulgular teyit edildi. Sag femur 57.0 mm,
sol femur 73.0 mm olarak 6l¢iildii (Resim 3). Diger
kemik yapilarda herhangi bir anormallik veya
uzunluk farki gézlenmedi.

Olgunun ebeveynlerinden sunum i¢in onam
alinmigtir.

I TARTISMA

Proksimal femoral fokal hipoplazi (PFFH)nin eti-
yolojisi tam olarak bilinmemektedir. Fakat baz: te-
oriler One siiriilmiis ve bir takim faktorlerin
etiyolojide rol oynayabilecegi diistintilmiistiir. Bu
teorilerden biri, sklerotom subtraksiyonudur. kin-
ci teori ise, Boden’in teorisidir. Bu teoriye gore;
proksimal bitytime yiizeyinde kondrositlerin olgun-
lagsma ve ¢ogalmasindaki bir bozuklugun sonucu
olarak PFFH ortaya ¢ikmaktadir. Anoksi, iskemi, ir-
radyasyon, bakteriyel ve viral enfeksiyonlar veya
toksinler, hormonlar, mekanik enerji, termal yara-
lanma gibi faktorler etiyolojide suglanmigtir.”!° Ges-
tasyonun 4. ve 6. haftalar1 arasinda annenin
thalidomid kullanmasinin PFFH’nin ortaya ¢ikma-
sinda belirgin bir sebep oldugu gosterilmistir.!

PFFH, Antley-Bixler Sendromunun bir kom-
ponenti olabilir. Bu sendromda yaygin kraniofasi-
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RESIM 3: Dogumdan sonra gekilen rontgenogramda sol femur ile sag femur
arasindaki uzunluk farki izleniyor.

al defektler, kas-iskelet sistemi defektleri, mental
retardasyon ve ara sira {irogenital ve kardiyak de-
fektler izlenmektedir.!

[zole femoral hipoplazili hastalarda genellikle
sekonder deformiteler gelismez. Temel problem
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bozuklugudur. Tedavi, bacak uzunluk farkinin dii-
zeltilmesidir.3

Bizim olgumuzda 13. gebelik haftasinda iki fe-
mur arasinda uzunluk farki gézlenmezken, 21. haf-
tada iki femur arasinda uzunluk farkinin oldugu
gorillmiis (sol femur: 3.30 cm ve sag femur: 2.78
cm) ve bagka bir deformite tespit edilmemistir. Ol-
gumuz simdi 2 yasinda olup, yiiriimedeki aksaklik
haricinde bagka bir patoloji ve mental retardasyon
bulgusu yoktur.

Sonug; prenatal olarak unilateral kisa femur ta-
nis1 konulan olgularda, birlikte olabilecek anoma-
lilerin tespit edilmesi i¢in ayrintili obstetrik
ultrasonografi yapilmalidir. Izole olgularda, do-
gumdan sonra uygun zamanda ortopedik tedavinin
miimkiin oldugu anne adayina anlatilmalidir. Béy-
lece gelecekteki tedavi yontemleri i¢in daha iyi ka-
rar verilmesi saglanir.

Ultrasonografinin kullanimi, sporadik iskelet
bozukluklarinin daha erken prenatal tanilarini sag-

child born to a consanguineous couple. Am J
Med Genet 1995;55(3):265-8.
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urogenital anomalies. Turk J Pediatr 2006;
48(4):380-2.

ekstremiteler arasindaki uzunluk farki ve denge  layabilir.
I KAYNAKLAR

Hamanishi C. Congenital short femur. Clinical, Verma A, Jain N, Jain K. Additional malfor- 9.  Epps CH Jr. Proximal femoral focal deficiency.
genetic and epidemiological comparison of the mations in femoral hypoplasia: unusual facies J Bone Joint Surg Am 1983;65(6):867-70.
naturally occurring condition with that caused syndrome. Indian J Pediatr 2002;69(6):531- 10, Boden SD, Fallon MD, Davidson R. Proximal
by thalidomide. J Bone Joint Surg Br 2. femoral focal deficiency. Evidence for a defect
1980;62(3):307-20. Diizcan F, Ergin H, Pergin EF, Tepeli E, Erku- in proliferation and maturation of chondrocytes.
Sorge G, Ardito S, Genuardi M, Pavone V, la G. Femoral-facial syndrome with hemifaci- J Bone Joint Surg Am 1989;71(8):1119-29.
Rizzo R, Conti G, et al. Proximal femoral fo- al microsomia and hypoglossia. Clin 11, Panting AL, Williams PF. Proximal femoral fo-
cal deficiency (PFFD) and fibular A/hypopla- Dysmorphol 2004;13(1):43-4. cal deficiency. J Bone Joint Surg Br 1978;
sia (FA/H): a model of a developmental field Khoury NJ, Haddad MG, Hourani MH. Tibial 60(1):46-52.
defect. Am J Med Genet 1995;55(4):427-32. and fibular developmental fields defects. Eur 12, Sulaiman AR, Nawaz H, Munajat |, Sallehudin
Ashkenazy M, Lurie S, Ben-ltzhak |, Appelman Radiol 1999;9(9):1879-81. AY. Proximal femoral focal deficiency as a ma-
Z, Caspi B. Unilateral congenital short femur: a Ergin H, Semerci CN, Bican M, Diizcan F, nifestation of Antley-Bixler syndrome: a case
case report. Prenat Diagn 1990;10(1):67-70. Yagci AB, Erdogan KM, et al. A case with pro- report. J Orthop Surg (Hong Kong) 2007,
Lipson AH. Amelia of the arms and femur/fi- ximal femoral focal deficiency (PFFD) and fi- 15(1):84-6.
bula deficiency with splenogonadal fusion in a bular A/hypoplasia (FA/H) associated with ~ 13. Shapiro F. Developmental patterns in lower-

extremity length discrepancies. J Bone Joint
Surg Am 1982;64(5):639-51.

Turkiye Klinikleri ] Gynecol Obst 2009;19(4)



