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OLGU SUNUMU

Kaudal Regresyon Sendromu: Bir Olgu Sunumu

Caudal Regression Syndrome: A Case Report

Ali KARAMAN, Hatip AYDIN, Bilge GECKINLI

Istanbul Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklar1 Egitim ve Arastirmasi, Genetik Hastaliklar1 Tani Merkezi, istanbul

Ozet

Kaudal regresyon sendromu (KRS) inperfore anis, sakral
agenezi ve sirenomeli iceren bir spektrumun parcasi oldugu
distnulmektedir. Kaudal regresyon olgularinin ¢ogu spo-
radik veya gestasyonel diyabet ile iliskilidir. Biz hidrosefali,
pes equinovarusu, 6sofageal atrezi, anal atrezisi, hipoplastik
bobrekler, sakrum ve koksiks yoklugu ile karakterize KRS'li
bir olguyu tanimladik.

Anahtar sozciikler: Anal atrezi; hipoplastik boébrekler; Kaudal
regresyon sendromu.

Summary

Caudal regression syndrome (CRS) is part of a spectrum of
conditions that include imperforate anus, sacral agenesis and
syringomyelia. Most cases of caudal regression are sporadic
or associated with gestational diabetes. We describe a case of
characteristic CRS in a patient who with hydrocephalus, esoph-
ageal atresia, anal atresia, hypoplastic kidneys, pes equinovar-
us, and the absence of a sacrum and coccyx.

Key words: Anal atresia; hypoplastic kidneys; Caudal regression
syndrome.

Giris

Kaudal regresyon sendromu (KRS) terminal spinal seg-
mentlerin etkilendigi, alt ekstremiteler, gastrointesti-
nal sistem ve Urogenital sistem dogumsal anomalileri
ile karakterize nadir sporadik bir bozukluktur.* Bu
hastaligin sebebi tam olarak bilinmemekle beraber
bazi cevresel faktorler, genetik yatkinlik ve vaskuler
hipoperfiizyon neden olarak ne stirilmustiir.?4 insu-
lin bagimli diabetes mellituslu anne bebeklerinde KRS
200-250 kat daha sik meydana geldigi bircok calisma-
da rapor edilmistir.'>*

Bu yazida, kaudal regresyon sendromunun bircok
ozelligini tasiyan nadir bir olgu sunuldu.
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Olgu Sunumu

Olgu, 24 yasindaki annenin (gravida 3, parite 2, abor-
tus 1) liclinct dogdal gebeliginde (n), 30 haftalik iken
normal yolla 6l dogdu. Annenin gebeligi takipsizdi.
Fizik muayenesinde, hidrosefali, disik kulak, anal
atrezi, skrotum yoklugu, sag alt ekstremitenin disa
rotasyonu ve sol pes ekinovarusu vardi. Radyolojik
incelemede izole 6zofagus atrezisi, sakrum ve koksiks
agenezisi gorildi (Sekil 1a-d). Ozefagus atrezisinin
tespitinde 10 numaral sonda kullanildi. Batin ultraso-
nografide (USG) hipoplazik bébrekler disinda bir pa-
toloji izlenmedi. Hastanin karyotipi 46,XY olarak tespit
edildi. Anne ve baba akraba degildi. ilk cocuklari sag-
liklridi. Aile 6ykiistinde bir 6zellik yoktu. Aile sigara ve
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Sekil 1. (a) Olgunun genel goriinimdi. (b) Anal atrezi gériniima. (c) Agenezik sakrum ve koksiks
gérinimd. (d) Ozefagus atrezisi gériinimii.
Renkli sekiller derginin online sayisinda gériilebilir (www.keahdergi.com).

alkol kullanmiyordu. Annenin diabeti yoktu. Aile tera-
tojen bir ilag kullanmamisti ve kimyasal bir maddeye
maruz kalmamisti.

Tartisma

Kaudal regresyon sendromu ilk olarak Duhamel ta-
rafindan tanimlanmistir/® intrauterin dénemde KRS
kaudal kanaldan koken alan kaudal vertebra, noral
tlip, Urogenital-sindirim sistemleri ve alt ekstremitele-
rin gelisimsel bir anomalisidir. Bu sebeble degisik tip
anorektal malformasyonlar, spinal segmentin agene-
zisi, multiple visseral anomaliler ve kas-iskelet sistemi

anomalileri gériilmektedir.” insidansi 60000 dogum-
da 1'dir ve erkek/kiz orani 2.7/1 olarak bildirilmistir.
Tekrarlama riski cok dustktir.®

Etiyoloji ve patojenik mekanizmasi aydinlatilama-
makla beraber maternal diabet, genetik yatkinlik ve
vaskdiler hipoperflizyon neden olarak dustiiniilmekte-
dir. Gestasyonel diabetin KRS'nin olusumuna katkida
bulunabilecegini gosteren kanitlar bulunmaktadir.
P19 Maternal retinoik asit kullanimi, minoksidil ve
trimetoprim-sulfometaksazol kullanimida deneysel
calismalarda KRS'ye neden oldugu gosterilmistir.!
Kromozom incelemeleri, birkag istisna disinda normal
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bulunmustur.’ Currarino ve ark., sendroma benzer
bir bozukluga neden olan kromozom 7q36 lizerindeki
HLXB9 geninde mutasyon tanimlamislardir.l'?

Bu sendromda gorilen anomaliler pes ekinovarus ve
kalkaneovarus, kalca ve dizde fleksiyon kontraktird,
kalca dislokasyonu, sakrum ve/veya koksiks yoklugu,
fibula yoklugu, kostalarda flizyon, sindaktili, polidak-
tili, yarik dudak, yarik damak, trakeoozefagial fistdl,
abdominal duvar defekti, inguinal herni, duedonal
atrezi, imperfore anis, renal agenezi veya displazi,
hidronefroz, eksternal genitalde transpozisyon, hi-
pospadias, mikrosefali, hidrosefali meningomyelosel,
parsiyal korpus kallosum agenezisi ve parsiyal lobar
holoprosensefali olabilmektedir.>'> Olgumuzda ise,
hidrosefali, disiik kulak, skrotum yoklugu, anal atre-
zi, 6zofagus atrezisi, hipoplazik bobrekler, sakrum ve
koksiks agenezisi, sag alt ekstremitenin disa rotasyonu
ve sol pes ekinovarusu vardi. Mevcut bulgular ile olgu
KRS olarak degerlendirildi.

Bu hastalarda vital organlar etkilenmemis ise yasam
stiresi uzundur.™ Zihinsel fonksiyonlar genellikle et-
kilenmemistir. Bu olgularin alt ekstremite problemleri,
bagirsak ve mesane sfinkterlerinin ndromuskiiler defi-
siti disinda yasamlari normal olacaktir. Cok etkilenmis
olgularda prognoz kétudar.™

Prenatal tani, ultrasonografi ile 20. gebelik haftasin-
da vertebral agenezi nedeniyle spinada ani kesilme
ve alt ekstremitelerin kurbaga bacagina benzer po-
zisyon goriintlist ile mimkundur. Bununla birlikte,
siddetli KRS'li olgularda (sirenomelik fetus) 16-19.
haftalarda transvajinal ultrasonografi ile tani konabil-
mektedir.[®131617]

Kaudal regresyon sendromlu bu olgu, sendromun
prenatal tanisina dikkat cekmek amaci ile sunuldu. Bu
sendromun engellenmesi, prenatal tani ile tespit edi-
len patolojik gebeligin terminasyonu ile miimkiinddir.

Cikar Catismasi
Yazar(lar) ¢ikar catismasi olmadigini bildirmislerdir.
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