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Olgu Sunumu

ÖzeT

Amaç: Postpartum dönemde yapılan fizik muayene bulgu-
ları ve görüntüleme yöntemleriyle Roberts-SC sendromu 
düşünülen bir olgunun sunumunu amaçladık. 

Olgu Sunumu: Yirmi sekiz yaşında, G5P2 olan gebe hasta 
dış merkezden polikliniğimize iskelet displazisi ön tanısıyla 
refere edildi. Yapılan ileri düzey ultrasonografik (USG) 
değerlendirmede fetusun ortalama 19 hafta ile uyumlu 
olduğu, her iki üst ve alt ekstremitelerin proksimal ve dis-
talinde ileri derecede kısalık (şiddetli mikromeli), vertebral 
kemik yapılarda demiyelinizasyon, bilateral koroit pleksus 
kistleri ve toraks ön-arka çapının azaldığı izlendi. Mevcut 
bulgularla fetal letal iskelet displazisi düşünüldü. Anormal 
USG bulguları nedeniyle aileye fetal kromozom analizi 
önerildi, fakat kabul edilmedi ve gebeliğin devamı yönünde 
karar alındı. Mükerrer sezaryen endikasyonuyla 2700 g, 42 
cm boyunda, 3-4 APGAR skorlu bir kız bebek sezaryenle 
doğurtuldu. Yenidoğan postpartum 24 saat içinde kaybedil-
di. 

Sonuç: Roberts-SC fokomeli sendromu değişik klinik bul-
guların bir arada bulunduğu nadir görülen otozomal rese-
sif (OR) kalıtım gösteren bir hastalıktır. Prenatal ultraso-
nografik değerlendirme ve sitogenetik incelemelerde erken 
sentromer ayrılmasının bulunması diğer iskelet displaziler-
den ayrımını sağlayabilir. Hastalara sonraki gebeliklerin-
de fetal anomalinin erken tespiti ile genetik danışmanlık 
hizmetinin verilmesi önem göstermektedir.

Anahtar kelimeler: Roberts sendromu, fokomeli, fetal ano-
mali, prenatal tanı

SuMMARY

Objective: We aimed to present the case who was thought 
to have had Roberts-SC syndrome with postpartum physi-
cal examination and imaging findings.

Case: A 28-year-old pregnant patient with gravida-5, 
parity-2 was referred to our clinic with the diagnosis of 
skeletal dysplasia. At advanced ultrasonographic examina-
tion, fetal development was at 19 weeks. There was severe 
shortness (micromelia) in both the upper and the lower 
parts of both upper and lower extremities, demineralisation 
in vertebral bony structures, bilateral choroid plexus cysts 
and decreased anteroposterior chest diameter. Lethal ske-
letal dysplasia was considered with the present findings. 
Due to the abnormal USG findings, fetal chromosome 
analysis was recommended but the family didn’t accept the 
test and decided to continue with the pregnancy. Due to the 
previous cesarian sections, repeat cesarian section was 
indicated and a 2700 gr, 42 cm baby girl was born with an 
Apgar score of 3-4. The newborn died within 24 hours.

Conclusion: Roberts-SC phocomeia syndrome is a rare 
disorder with autosomal recessive inheritance and varying 
clinical findings. Early centromere separation on cytogene-
tic analysis and prenatal ultrasonography could help diffe-
rentiate this entity from other skeletal dysplasias. Genetic 
counselling is important in order to be able to detect any 
possible fetal anomaly in future pregnancies.
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GİRİş

Roberts-SC fokomeli sendromu, alt ve üst ekstremi-
telerde uzun kemiklerin gelişme geriliği veya yoklu-
ğunun ön planda olduğu otozamal resesif (OR) kalı-
tım gösteren bir malformasyondur. Etkilenen fetus-

larda bunlara ek olarak orta hat yüz defekti, mikrose-
fali, sindaktili, hidrosefali, ensefalosel, hipertelorizm 
eşlik edebilmektedir (1). Prenatal ve postnatal gelişme 
geriliğinin eşlik ettiği bu hastalarda yüksek perinatal 
mortalite (%70-80) görülmektedir (2). Yapılan in utero 
sitogenetik çalışmalarda sentromerlerin prematür 
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ayrılması olarak tanımlanan kromozom puffingfeno-
meni görülmektedir (3). Bu olgumuzda nadir görülme-
si nedeniyle postnatal dönemde Roberts-SC fokomeli 
sendromunun çok sayıda bulgusunu gösteren bir 
olgunun sunumunu amaçladık. 

oLGu SuNuMu

Yirmi sekiz yaşında, G5P2Y2 olan gebe kadın, dış 
merkezden iskelet displazisi ön tanısıyla polikliniği-
mize refere ediliyor. Alınan anamnezde ikinci derece 
akraba evliliği olduğu, soygeçmişinde ise herhangi 
bir özellik olmadığı bilgisine ulaşıldı. Hastanın detay-
lı ultrasonografik (USG) değerlendirmede ortalama 
19 hafta ile uyumlu gebeliği, her iki üst ve alt ekstre-
mitelerin proksimal ve distalinde ileri derecede kısa-
lık (şiddetli mikromeli), vertebral kemik yapılarda 
demyelinizasyon, bilateral koroid pleksus kistleri 
(CPC) ve toraks ön-arka çapının azaldığı izlendi. 
Hastada fetal lethal iskelet displazisi düşünüldü. 
Patolojik USG bulgular nedeniyle aileye öngörülen 
riskler anlatıldı ve fetal kromozom analizi önerildi, 
fakat kabul edilmedi ve gebeliğin devamı yönünde 
karar alındı. Antenatal takiplerini dış merkezde yap-
tıran gebe sancılarının olması, suyunun gitmesi nede-
niyle doğumunu yapmak üzere yine kliniğimize 
refere edildi. Kontrol amaçlı bakılan USG’de ileri 
derecede hidrosefali ve azalmış beyin parankim 
dokusu mevcuttu, karın çevresi 38 hafta ile uyumlu, 
bilateral alt ve üst ekstremiteler yetersiz amniyon 
mayi nedeniyle net değerlendirilemedi. Mükerrer 
sezeryan endikasyonuyla 2700 g ağırlığında, 1.-5. dk. 
APGAR skorları 3-4 olan bir kız bebek doğurtuldu. 
Post-partum yapılan fizik muayenede makrosefali 
(>95. Percentil), yarık damak-dudak, midfasiyal 
hipoplazi, mikrognati, oküler hipertelorizm, displa-
zik ve aşağı yerleşimli kulaklar mevcuttu. 

Ekstremitelerde tetrafokomeli, ayaklarda bilateral 
pes ekinovarus deformitesi gözlendi (Resim 1). 
Yenidoğan yoğun bakımında gözleme alınan bebeğin 
genel durumunun kötüleşmesi üzerine post-partum 
24 saat içinde kaybedildi. 

TARTışMA 

Roberts-SC fokomeli sendromu değişik klinik bulgu-
ların birarada bulunduğu, nadir görülen bir hastalık-
tır. Otozomal resesif kalıtım göstermektedir ve insi-
dansı 4 milyonda birdir (4). 

Tetrafokomeli, fleksiyon kontraktürleri, yarık damak-
dudak, hypoplastik burun, belirgin gözler, hipertelo-
rizm, fasiyal hemanjiom gibi bulgular bu anomaliler 
arasında sayılmaktadır. 

Olguların çoğu erken dönemde kaybedilmektedir (5). 
Roberts-SC fokomeli sendromu prenatal dönemde 
gerçekleştirilen USG ve sitogenetik incelemeler ile 
tanınabilmektedir (6,7). 

Literatürde, prenatal fokomeli tanısının transvajinal 
ultrasonografi ile en erken 12. haftada konulabileceği 
bildirilmiştir (8). Etiyolojisi multifaktöryeldir ve ano-
malilerin nedenleri arasında ilaç kullanımı özellikle 
talidomid maruziyeti, çevresel faktörler, genetik fak-
törler sayılabilir. Sedasyon amaçlı talidomid kullanı-
mı sonrası fokomeli insidansında artış görülmüştür (9). 
Fokomeli, eşlik eden anomaliler ile birlikte bir send-
romun parçası olabilir ya da sporadik olarak gözlene-
bilir. Robert-SC fokomeli sendromu, thrombocytope-
nia with radial aplasia (TAR), Fuhrmann sendromu 
ve Al-Awadi/Raas-Rothschild/Schinzel Phocomelia 
Sendromu bunlardan bazılarıdır (10). Gebemizde tera-
tojenik ilaç kullanım öyküsünün, ailede benzer doğum 
öyküsünün olmaması sporadik fokomeli olabileceği-
ni düşündürmektedir. 

Ancak, fetal yarık damak ve dudak, mikrognati, okü-
ler hipertelorizm, displazik ve aşağı yerleşimli kulak-
lar, midfasiyal hipoplazi, ekstremitelerde tetrafoko-
meli, ayaklarda bilateral pes ekinovarus deformitesi 
mevcudiyeti Robert-SC fokomeli sendromunu akla 
getirmektedir. 

Ailenin amniyosentez ve fetal otopsiyi reddetmesi 
nedeniyle sitogenetik inceleme yapılmadı. Resim 1.
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Roberts-SC fokomeli sendromlu olguların birçoğun-
da karekteristik olarak kromozom puffingfenomeni 
bulgusu izlenmekle birlikte, normal kromozom bul-
guları olan bazı olgular da bildirilmiştir. Prenatal 
tanıda patolojik USG ve sitogenetik bulgular çok 
önemlidir (11,12). 

Tanının postnatal olarak doğrulanması ailelere verile-
cek genetik danışma ve sonrasında izlenecek yol 
açısından önem göstermektedir. 

SoNuç 

Sonuç olarak, fokomeli, prenatal dönemde gebeliğin 
ilk trimesterinde USG ve genetik inceleme ile tanısı 
konulabilen nadir bir konjenital hastalıktır. Sporadik 
veya eşlik eden anomaliler olabilir. 

Hastalarda bu gibi ekstremite anomalilerinin erken 
dönemde saptanabilmesi ve gerekli danışmanlığın 
verilebilmesi için rutin antenatal takiplerine devam 
etmeleri önerilmelidir.

Olguların erken dönemde saptanabilmesi ve gerekli 
genetik danışmanlığın verilebilmesi için gebelerin 1. 
trimesterde USG ile fetusun ayrıntılı şekilde incelen-
mesi büyük önem göstermektedir. 
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