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OZET

Ozefagus atrezisine stklikla baska sistemlere ait anomaliler
eslik eder. Bu tiir hastalarin bir kismu VACTERL birlikteligi
seklinde karsumza ¢ikar. Ozefagus atrezisiyle akciger hipop-
lazisi seyrek de olsa gariilen bir durum olmasina ragmen, fo-
komeli beraberligi daha once bildirilmemistirv. Bu olgu sunu-
munda ozefagus atrezisi, distal trakeadzefageal fistiilii, foko-
melisi ve pulmoner hipoplazisi siiphesi olan bir kiz yenidogan
literatiir bilgileri esliginde sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Fokomeli, ozefagus atrezisi, trakeadzefa-
geal fistil, akciger hipoplazisi

SUMMARY

Esophageal atresia is often associated with anomalies of of-
her systems. It is also a part of VACTERL association. Howe-
ver, phocomelia has not been reported with esophageal atre-
sia before. In this case report, we present a female newborn
with review of the literature that had esophageal atresia, dis-
tal tracheoesophageal fistula, phochomelia and suspicious
pulmoner hypoplasia

Key Words: Phocomelia, esophageal atresia, tracheoesop-
hageal fistula, pulmoner hypoplasia

GIRIS

Ozefagus atrezisi (OA), tek basgina yada bag-
ka dogumsal bozukluklarla birlikte gortilebilen
ve yasami tehdit eden ciddi bir yenidogan soru-
nudur. Bu dogumsal bozukluk 2500-4500 canh
dogumda bir goriilmekte ve [6tal gelisimin er-
ken dénemlerinde ortaya ciktig1 icin beraberin-
de yiiksek oranda ek anomali bulunabilmekte-
dir (1). Bu oran gesitli serilerde %32-58 olarak
bildirilmistir. OA'ne en sik kalp, anorektal bol-
ge ve liriner sistem anomalileri eslik eder (2).
Bu hastalarin bir boliimii de VACTERL birlik-
teligi olarak kargimiza cikmaktadir. Bu birlikte-
lik sindirim sistemi, vertebra, genitoiiriner sis-
tem ve ekstremite bozukluklarini iceren genis
bir hastalik grubunu olugturmaktaysa da, simdi-
ye kadar fokomeli beraberligi bildirilmemistir
(1-10).
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Fokomeli kollar veya ayaklarin dogrudan
govdeye baglandigi nadir bir dogumsal bozuk-
luktur. Fokomelide parmaklar hemen daima
vardir, ancak sayi ve islevleri normal degildir.
Humerus, radius ve ulnanin tiimii ya da bir bo-
limi yoktur (3). Bu olgu sunumunda klinigi-
mizde takip edilen OA, trakeadzefageal fistiil
(TOF), sol akciger hipoplazisi ve fokomelisi
olan bir yenidogan klinik 6zellikleri, tant ve te-
davisi yoniinden incelendi.

OLGU SUNUMU

Miadinda, normal spontan vaginal yolla,
baska bir hastanede dogan kiz bebek dogumdan
8 saat sonra solunum sikintis1 ve agizdan bol
miktarda tiikiiriik gelmesi nedeniyle klinigimi-
ze sevk edildi. Oykiisiinden annenin takipsiz ve
muayenesinde agirligr 3500 gr, boyu 51 cm
olan bebegin genel durumu orta, atesi 350C
(koltuk alt1), kalp tepe atimi 150/dk, solunum
sayisi 76/dk olarak bulundu. Sol hemitoraksta
saga gore gelisme geriligi, periferik siyanozu,
hirltili solunumu, substernal ve suprasternal
¢ekilmeleri oldugu gozlendi. Hastanin sol eli
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Resim 1: Sol fokomeli ve sol hemitoraksta
gelisme geriligi

Resim 2: Torakal ikinci. vertebra seviyesinde
ozefagus atrezisi, olast sol akciger hipoplazisi ile sol
omuz ekleminde hipoplazi

dogrudan govdeye yapisiktt ve sadece iki par-
mag1 vardi (Resim 1). Dinlemekle solunum ses-
leri sol hemitoraksta saga oranla oldukca azal-
misti ve akciger alanlarinda yaygin sekretuar
raller oldugu tespit edildi. Toraksta bagirsak

sesleri duyulmuyordu. Kalp ritmikti ve apeks
vurusu solda besinci inter kostal aralikta, ster-
numa yakin alanda duyuluyordu. S1 ve S2 do-
gal, ek ses ve iifiiriim yoktu. Periferik nabizlar
alt ve list ekstremitede filiform olarak aliniyor-
du. Kan basinci 70/40 mmHg olarak tespit edil-
di. Karaciger sagda kosta kavsini iki cm geg-
misti.

Hastanin gégiis filminde sag hemitoraksta
yaygin infiltrasyon, solda akciger hipoplazisi
olasiligini diisiindiirecek nitelikte tam opasite
oldugu goriildti. Direk karin grafisinde gaz da-
g1limi normaldi. Elektrokardiyografisi yenido-
gana gore normal olarak degerlendirildi. Hasta-
ya nazogastrik sonda (NGS) takilmaya calisildi,
ancak bagarili olunamadi. NGS’nin ilerletilebil-
digi noktada 2’ml suda eriyen radyoopak mad-
de verilerek c¢ekilen 6zofagus pos grafisinde
ikinci torakal vertebra seviyesinde sonlanan
OA tespit edildi (Resim 2). Hasta Waterston si-
miflamasina gore grup C2 olarak degerlendiril-
di.

Solunum sikintis1 ve siyanozun akciger hi-
poplazisi olasilifinin yani sira aspirasyon pno-
monisine de bagl olabilecegi diisiiniilen hasta-
da, mideden akcigere refliiyii engellemek igin
lokal anestezi ile gastrostomi yapildi. Ampisi-
lin-sulbaktam ve amikasin tedavisinin yani sira,
intravenoz sivi ve kardiyotonik ilaglar (dopa-
min, dobutamin) baglandi. Yapilan destek teda-
visine kargin bebegin genel durumu OA’nin pri-
mer onarimina izin vermeyecek kadar kotiiydii.
Takiplerimiz esnasinda sepsis klinigi ve solu-
num yetersizligi gelisen hasta ventilatérde iz-
lendi. Genel durumu giderek bozulan hasta do-
gumdan sekiz giin sonra kaybedildi. Post-mor-
tem yapilan serebrospinal sivi incelemesinde
enfeksiyon ve kanama bulgusu saptanmadi.

TARTISMA

Ekstremite defektleri etiolojisi tam olarak
aciklanamayan, siniflandirma konusunda heniiz
goriig birligine varilamamig ve bir cok karma-
sik anomalinin eslik ettifi dogumsal bozukluk-
lardir (10). Rozano ve arkadaglar1 2000 yilinda
yaptiklari cok merkezli bir calismada, ekstremi-
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Tablo 1: Ekstremite anomalilerinin siniflamasi ve klinik ozellikleri (3)

TIP ADLANDIRMA KLINIK OZELLIKLERI

Tip 1 Pre-aksivel Bag parmagin, ilk metakarp yada radiusun, ilk metatars yada tibianin
kismen yada tam yoklugu, halluks

Tip Il Transvers Ekstremitenin distal kisminin (metakarpal yada falangial) yoklugu,
proksimal kisimlarin normal yada eksik olmasi

Tip 111 Post-aksiyel Beginci parmak, beginci metakarp yada ulnanin, beginei ayak parmag
vada fibulanin kismi yada tam yoklugu

Tip IV Interkalari Normal yada normale yakimn eller ile birlikte (femur, humerus, fibula,

radius ya da ulnanin tek bagina ya da kombine), ekstremitenin siddetli

(intersegmental) hipoplazisi yada yoklugu

TipV Yarik el-ayak Normal yada normale yakin lateral parmaklarla birlikte parmak yada
metakarplarin birbirinden ayrik olmasi
Tip VI Amelia Tam yada tama yakin ekstremitenin olmamasi
Tip VI Karrsik tip Ekstremite anormaliklerinin birden fazlasinin mevcut olmasi
Tip VIII Smiflandirtlamayan | Smiflamadaki diger gruplara dahil olmayan ve spesifik bir 6zelligi

bulunmayan olgular

Tablo 2: Waterston simiflamasina gore 6zefagus atrezilerinin risk gruplari (1)

GRUPLAR KLINIK OZELLIKLERI TEDAVI
Grup A Term. dogum agirhigr 2500 gr tizerinde, ek anomali yok, akciger sorunu | Hemen ameliyat
minimal
Grup B1 Dogum agirhi@gi 1 700-2500 gr arast, ek anomali yok, Geciktirilmis
akciger sorunu minimal ameliyat (Hazirlik
Grup B2 Dogum agirligr 2500 gr tizerinde. minér ek anomali var,
7 o yaptlarak)
Akciger sorunu minimal
Grup Cl Dogum agirhigi 1800 gr alunda, ck anomali yok, Akciger Evreli ameliyat
Sorunu minimal
Grup C2 Dogum kilosu 6nemli degildir, ancak ek major
anomalileri var, akciger sorunlar siddetli

te defektleriyle birlikte ek dogumsal anomali
goriilme oranmmn /7000 oldugunu, 6lii dogan
bebeklerde bu orann daha da yiiksek bulundu-
gunu bildirmiglerdir (4). Ancak tiim ekstremite
defektleri goz oniine alindiginda, fokomeli son
derece nadir goriilen bir anomalidir. Bagka bir
calismada ise list ekstremite anomalilerini ige-
ren genis bir hasta grubu taranmig ve fokomeli
goriilme oraninin %1'den az oldugu bildirilmis-
tir (3). Her iki seride de fokomeli ile OA birlik-

teliginden bahsedilmemistir. OA, ekstremite
defektleriyle oldugunda ilk akla gelen genetik
hastalik VACTERL birlikteligidir. VACTERL
birlikteliginde radius eksikligi ve sirinomeli ol-
gular1 bildirilmekte ancak fokomeliden soz
edilmemektedir (1,2,4-6,10).

Fokomeli: Roberts, TAR, Steinfeld, Corne-
lia de Lange, humeroradial sinostozis gibi send-
romlara eslik edebilmektedir (10). Ancak bizim
olgumuzda bunlardan hicbirinin temel bulgula-
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rina rastlanmadi. Lenz ve arkadaslar1 ekstremi-
te anomalilerinin bazilarinin otozomal domi-
nant, bazilarinin otozomal resesif yada kromo-
zom anomalilerine bagl oldugunu ileri stirmiig-
lerdir (6). Bu defektlerin sporadik olabilecegi
de belirtilmistir (2,4,6). Bizim hastamizin aile
agacinda herhangi bir dogumsal anomalinin ve-
ya olii dogum oykiisiiniin bulunmamasi spora-
dik bir olguyla kargi karsiya oldugumuzu dii-
stindiirdii.

Fokomelinin tanimi ile ilgili tartismalar ha-
len devam etmektedir. Bazi yazarlara gore sa-
dece bir kol kemiginin hipoplazisi bile fokome-
li olarak kabul edilmektedir (3). Tanimlamayla
ilgili farkli goriislerin olmasinin temel sebebi,
ekstremite anomalilerinin cok degiskenlik gos-
termesi ve suuflandirilmasindaki giicliiklerdir.
Bugiin igin literatiirde en ¢ok kabul goren Stoll
ve arkadaglarmm siniflandirmas: olup, buna go-
re bizim hastamiz intersegmental grupta yer al-
maktadir (Tablo ). Bu gruptaki hastalarin hig
birinde, bizim hastamizda oldu Zu gibi omuz ek-
lemi normal goriintimde degildir.

Hastamizin diger anomalileri de diistiniildii-
giinde yasama sansi son derece azdi. Hastamiz-
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