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Olgu Sunumu

Roberts Sendromuna Benzerlik Gosteren
Tetrafokomeli Olgusunun Sunumu

Zehra Kurdoglu, Mertihan Kurdoglu, Erkan Elg¢i

Ozet

Amac: Fokomeli, herhangi bir veya daha fazla ekstremitede uzun kemiklerin eksikligi veya tamamen
yoklugu yaninda el ve ayaklarin (ya da benzeri yapilarin) dogrudan gévdeye ekli bulunmas ile karakterize
nadir Kkonjenital bir hastalhktir. Bu c¢alismada, 17. gebelik haftasinda tespit edilmis ve ultrasonografi
bulgulari ile Roberts Sendromuna benzerlik gésteren bir tetrafokomeli olgusunun sunulmasi amag¢lanmistir.
Olgu: On bes yasinda, G1P0 olan gebe hastanin rutin antenatal ultrasonografik incelemesinde bilateral fetal
humerus, radius, ulna, femur, tibia ve fibula kemikleri izlenmemis ve bipariyetal ¢cap (BPD), 17 hafta ile
uyumlu olarak 6l¢iilmiistiir. Aileye 6nce amniyosentez sonrasinda gebelik terminasyonu onerilmis ancak aile
terminasyonu kabul etmemis ve rutin gebelik takibine devam etmeye karar vermistir. Gebelik takiplerine
diizenli gelmeyen hastanin 4 ay sonraki kontroliinde BPD, 32 hafta; abdominal ¢cevre (AC), 25 hafta ile
uyumlu olarak él¢iilmiistiir. Mevcut anomalilere ek olarak fetusta bilateral yarik damak ve dudak anomalisi
de tespit edilmistir. Otuz altinci gebelik haftasinda ablasyo plasenta ve intra uterin ex fetus tanilariyla
hospitalize edilen hasta, spontan vajinal yolla 2000 gram ex erkek bebek dogurmustur. Postpartum herhangi
bir komplikasyon gelismemis ve hasta, dogumdan 24 saat sonra taburcu edilmistir.

Sonu¢: Fokomelinin prenatal tanisi ultrasonografi ile kolaylikla konulabilir. Ultrasonografik incelemede,
ekstremite defektleri ile birlikte yarik damak ve dudak anomalileri de saptanabilir. Ayrica hastalarin
diizenli gebelik takiplerine gelmesiyle bu gibi nadir konjenital anomaliler erken gebelik haftalarinda
kolaylikla tespit edilebilir.

Anahtar kelimeler: Yarik damak ve dudak, roberts sendromu, tetrafokomeli.

Fokomeli (Yunanca phoco ¢akn = "fok" ve inceleme sonucunda fokomeli tespit edilen bir
meli péijog = "uzuv") herhangi bir veya daha vakanin sunulmasi amaglanmistir.
fazla extremitede uzun kemiklerin eksikligi veya
tamamen yoklugu olup el ve ayaklarin dogrudan
govdeye ekli bulundugu nadir bir konjenital Olgu Sunumu
hastaliktir. Tek basina goriilebilecegi gibi multipl
konjenital  anomaliler ile  birlikte olan
sendromlara da eslik edebilir (1, 2, 3).
Etyolojisinde pek ¢ok neden yer almakla birlikte
sebebi ne olursa olsun embriyogenezin 4-8.
haftalar1 arasinda gergeklesen patoloji sonucu
olugsmaktadir (4). Bu makalede, antenatal
donemde 17. gebelik haftasinda ultrasonografik

On bes yasinda, 6zgegmisinde akraba evliligi
olmayan ve gebelik boyunca ila¢ kullanmayan
GI1PO hasta klinigimize ilk kez, gebeliginin 17.
haftasinda bagvurmustur. Yapilan rutin obstetrik
ultrasonografide bilateral fetal humerus, radius,
ulna, femur, tibia ve fibula kemikleri
izlenmemistir (tetrafokomeli). Bilateral el ve
ayak  tomurcuklarinin  dogrudan  gdvdeye
baglandigr gorilmistir (Sekil 1A ve 1B).
Hastaya oOncelikle fetal kromozom analizi igin
amniosentez  Onerilmis  fakat aile kabul
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Tetrafokomeli

Kurdoglu ve ark.

Sekil 1. Prenatal ultrasonografide yarik damak ve dudak (A) ile direkt govdeden ¢ikan ayak tomurcugu (B)

gosterilmektedir.

hastanin 4 ay sonraki kontroliinde BPD, 32 hafta;
abdominal ¢evre (AC), 25 hafta ile ile uyumlu
olciilmiistiir.  Intrauterin  biiyiime  geriligi
diisiiniilen hastaya umblikal arter doppler
ultrasonografisi yapilmis ve normal olarak
degerlendirilmistir. Aileye bilgi verilmesine
ragmen gebelik takiplerine gelmeyen hasta
klinigimize sancilarinin  baslamasi  {izerine
bagvurmus ve yapilan ultrasonografide 36.
gebelik haftasinda plasentas1 ablate, ex fetus
tespit edilmistir. Vaginal muayenesinde servikal
tam aciklik saptanan hastaya normal spontan
vaginal yolla dogum yaptirilmistir. 2000 gr
agirligindaki ex erkek fetusun muayenesinde
bilateral yarik damak ve dudak, tetra fokomeli,
parmak sayilarinda azlik (oligodaktili),
mikrognati, okiiler hipertelorizm, ince burun
delikleri, dis kulak malformasyonu, biiylimis
penis, sol gbzde mavi sklera tespit edilmistir
(Sekil 2).

Sekil 2.  Tetrafokomeli, yartk damak ve dudak
anomalileri olan erkek bebegin dogum sonrasi
gOrinumii.

Ek anomalilerin de olabilecegi diisiiniilerek
postpartum fetal otopsi Onerilmis ancak aile
otopsiyi de reddetmistir.

Tartisma

Fokomeli, etyolojisinde pek ¢ok etkenin rol
oynadigi nadir goriilen bir hastalik olup insidansi
4 milyon dogumda 1’dir (5). Bu tiir ekstremite
anomalilerinin sebepleri arasinda ilag kullanimu,
cevresel ve genetik (otozomal resesif) faktorler
yer alabilecegi gibi sporadik formlar1 da
goriilebilir. Ozellikle talidomid etken maddeli
ilacin 1950’lerin sonunda gebelerde sedasyon
amact ile kulanimi sonrasinda  fokomeli
insidansinda artis goriilmiistiir. Daha sonra bu
ilacin  kullanimi  sinirlandirilarak  fokomeli
vakalarinin sayisinda azalma saglanmistir (6, 7).
Fokomeli, baz1 sendromlarin bir parcas: olarak da
goriilebilir.  Robert-SC  fokomeli sendromu,
Thrombocytopenia with radial aplasia (TAR),
Fuhrmann  sendromu ve  Al-Awadi/Raas-
Rothschild/ Schinzel Phocomelia Sendromu
bunlardan bazilaridir (8).

Annenin teratojenik ila¢ kullanim oOykiisiiniin
olmamasi, O6zge¢misinde esi ile akrabaliinin
bulunmamasi, ailede ayni hikayeye sahip bagka
aile fertlerinin olmamasi nedeniyle olgumuzda
sporadik fokomeli olabilecegini diisiinmekle
birlikte genetik inceleme yapilamadigindan bunu
kesin  olarak  sdyleyememekteyiz.  Ancak
olgumuzda tetrafokomeli, parmak sayilarinda
azlik (oligodaktili), bilateral yarik damak ve
dudak, mikrognathi, okuler hipertelorism, ince
burun delikleri, dis kulak malformasyonu,
bliylimiis penis, fetal gelisim geriligi, sol gozde
mavi sklera gibi anomalilerin mevcudiyeti
Robert-SC fokomeli sendromu’nu da akla
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getirmektedir. Ailenin amniyosentez ve fetal
otopsiyi  reddetmesi  nedeniyle sitogenetik
inceleme yapilamamistir.

Fokomeli tanisinda erken donemde
ultrasonografi ve karyotip analizi yardimci
olabilir. Literatiirde, antenatal fokomeli tanisinin
transvajinal ultrasonografi ile en erken 12.
haftada  konulabilecegi  bildirilmistir  (9).
Ultrasonografi ile fetal yapisal anomalilere tani
koyma orant % 41-65 olarak bildirilmistir (10,
11). Bundan dolayr erken gebelik haftalarinda
ultrasonografi, fokomeli gibi baz1 konjenital
anomalilerin  tanisinda  olduk¢a  faydalidir.
Olgumuz klinigimize ilk kez 17. gebelik
haftasinda basvurmus ve yapilan obstetrik
ultrasonografide tetrafokomeli tespit edilerek
aileye bilgi verilmis ve ailenin istemi {izerine
gebelik takiplerine devam edilmistir. Bir sonraki
ultrasonografide de ek olarak bilateral yarik
damak ve dudak anomalisi saptanmistir.

Sonuc¢

Fokomeli, ultrasonografi ve genetik inceleme
ile gebeligin ilk trimesterinde tani konulabilen
nadir bir konjenital hastaliktir. Eslik eden
anomaliler ile birlikte bir sendromun pargasi
olabilir ya da sporadik olarak gozlenebilir. Bu
gibi ekstremite anomalilerinin erken donemde
saptanabilmesi  ve  gerekli  danigmanligin
verilebilmesi i¢in  gebelerin rutin  gebelik
kontrollerine devam etmesi ve 1. trimesterde
ultrasonografi ile fetusun ayrintili sekilde
incelenmesi dnemli olabilir.

A case with tetraphocomelia which shows
similarity to Roberts Syndrome

Abstract

Aim: Phocomelia is a rare congenital disease
characterized by the lack or complete absence of one
or more of the long bones together with the
attachment of the hands and feet (or similar
structures) directly to the trunk of the body. In this
report, we aimed to present a case of phocomelia
diagnosed by ultrasonography at the 17 weeks of
gestation.

Case: On the routine antenatal ultrasonographic
examination of the fifteen years old, G1P0 pregnhant
patient, bilateral fetal bones of humerus, radius,
ulna, femur, tibia and fibula were not detected and
biparietal diameter (BPD) was measured as
compatible with a 17 weeks of gestation. The
termination of pregnancy was offered to the family
but they did not accept it and decided to continue the

routine follow-up. The patient did not come to her
visits regularly and after 4 months, BPD and
abdominal circumference (AC) were measured as
compatible with 32 and 25 weeks of gestation. A cleft
lip and palate anomaly was also detected in the fetus.
On the thirty-sixth week of gestation, the patient was
hospitalized with a diagnosis of placental abruption
and intrauterine ex fetus, and delivered a 2000 g ex
male fetus, vaginally. No complication was seen in
the postpartum period and the patient was discharged
24 hours after the delivery.

Discussion: The prenatal diagnosis of phocomelia is
easy by ultrasonography. On the ultrasonographic
examination, the cleft lip and palate anomalies may
also be detected together with the extremity defects.
These rare congenital anomalies may be detected
easily at the early weeks of gestation, if the pregnant
women come to their antenatal visits regularly.

Key words: Cleft palate and lip, Roberts Syndrome,
tetraphocomelia.
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