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¢lkan bir defekt sonucu, alt ekstremitelerin erken dénemde
flizyon ugramalan ile karakterize bir anomalidir. Gestasyonun
3. haftasinda olan primitif streak doneminde allantoisin geligimi
oncesinde olugtugu distinilmekte ve buna bagh olarak allan-
toik damarlann bulunmadigi ileri sirilmektedir. Son yillarda
sirenomelinin “vaskiller steal fenomeni” sonucu gelistigi iddia
edilmektedir. Bunun sebebi disseke edilen tiim vakalarda
abdominal aortadan kdken alan tek ve genis bir arterin varligi ve
bunun distalinde yer alan organlarnn agenezik veya malforme
olmalandir. Sirenomelideki defekti agiklamak igin dne sirilen
hipoteze gdre; tiim viicutta genel olarak orta hatta gelisimsel bir
zayiflik s6z konusudur (1).

OLGU SUNUMU

Prenatal takibi olmayan 27 yaginda primipar nondiabetik bir
kadina makat gelig nedeniyle sezaryen yapiimigtir. Annenin ve
babanin 6z ve soygegmislerinde kayda deder bir bulgu yoktur.

OTOPSi BULGULARI

Canli dogup bir saat yasayan (APGAR’I 2,1,1) 37 haftalik
1300 gr agirhdinda sirenomelik bebegin (Resim 1) postmortem
cekilen rontgen filminde, tek bir femurun bulundugu ve sakrum
ile tibia agenezisinin yanisira ayak ve ayak parmaklarinin olus-
madidi izlenmektedir (resim 2).

Otopside 3.5 cm capinda oksipital ensefalosel, bilateral
malforme ve disik kulaklar, kisa boyun ve yan k damak

Resim 1: Fetusun yandan goriiniisii; oksipital ensefalosel, kisa boyun,
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Resim 2: 37 haftalk fetusun radyolojik incelenmesinde tek femur ve
sakral agenezi izienmektedir.

gézlenmigtir. 5 cm ¢apindaki omfalosel kesesi igerisinde ince
barsaklann ve karacigerin bir kisminin oldugu goriilmektedir.
Umblikal kord omfalosel kesesinin apeksine yapisik olup, kesit
ylzlinde bir arter ve ven icermektedir. Anis imperfore olup, dig
genital organlar mevcut dedildir. Sol {ist ekstremite (7.3 cm)
sag ekstremiteden (17.5) daha kisadir. Sa§ elde ebagparmak
ve 1. metakarpal kemik yoktur. Sol elde ise sadece malforme
iki parmak bulunmaktadir. Aynica sternum agenezisi ve mal-
forme kisa kostalar izlenmektedir. Bilateral akcigerler hipoplazik
olup, kalp agildidinda; ventrikiiler septal defekt, pulmoner
stenoz ve sad ventrikiil hipertrofisinin yanisira sag ventrikiil
clkimina dogru yer degistirmis “overriding” aorta (aortanin
dekstropozisyonu) ile karakterize Fallot Tetralojisi saptanmstir.
Kalin barsaklar sigmoid kolona kadar takip edilebilmekte,
buradan sonra ise kor sonlanmaktadir (resim 3). Orta hatta tek
bir displastik babrek mevcut olup, kesit yiziinde en biyigi 1
cm olan gok sayida kistler igermektedir. Ureterleri oldukca
hipoplazik bir mesaneye ulagmaktadir, ancak iretra mevcut
degildir. Testisler bilateral olarak bobrede yapigiktir.

TARTISMA

Sirenomelia 400 yildir dikkatleri Gzerine geken, insidansi
her 100.000 dogumda 1.5-4.2 olan, genital, driner, gastroin-
testinal sistem ve vertebral anomaliler seklinde cok sayida
anomalinin tamimlandidi bir Caudal Regresyon Sendromudur
(CRS) (1,3). :

Bildirilen vakalarda % 64 oraninda tek bir femur mevcuttur.
Kaudal vertebral gelisimi etkileyen faktorler gestasyonun 4.
haftasindan 6nce etkili olmaktadir (3). Patogenezde
biyokimyasal, genetik ve vaskiler faktdrler tartigiimaktadir.
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Resim 3 : Kor sonlanan sigmoid kolon

Diabetik annelerin bebeklerinde sakral agenezi gorilme riski %
0.3-1 olarak bildiriimekte ve eskiden beri sirenomelinin diabetik
anne bebeklerinde sik gorildigid vurgulanmaktadir (4).
Genellikle bildirilen vakalarda kromozom analizi sonucu normal
gelmektedir, ancak genetik faktorlerin bazi CRS vakalarinda rol
oynadii birkag ailesel vakanin bildiriimesiyle ne gikmis olup,
diabetik olmayan anne bebeklerinde % 5'den az oranda tekrar-
lama riski ile poligenik multifaktoryel kaltim diisiinilmektedir
(5-7).

CRS’un en siddetli formu olan sirenomelinin patogenezinde
son yillarda en cok iizerinde durulan, vaskiiler hipoperfiizyon-
dur. Tim vakalarda degigsmeyen bir bulgu; umbilikal kordda tek
arterin bulunmasi ve bunun aortadan direk olarak gikarak distal
aortanin oldukga incelmig olarak bulunmasidir. Bunun sonu-
cunda kaudal yapilann gelisiminde ciddi anomaliler ortaya ¢ik-
maktadir (2,8-10) ve gesitli hayvan deneyleri ile bu goril ispat-
lanmaya caligiimaktadir (9,11).

Sirenomelide kardiovaskiiler malformasyonlar % 25
oraninda ve VSD'den acardius amorphus’a kadar ¢ok degisik
formlarda olabilmektedir (4). Vakamizda izlenen Fallot tetralojisi
daha once g vakada bildirilmistir (3,12).

Vakalarda normal geligmig gonadlar dikkat gekmekte olup,
embryonik hayatta allantoise yakin olmalan sebebiyle kaudal
hasardan kurtulabildikleri ileri sirlilmektedir (3). Kraniyal, yiiz
ve kulak kepgelerindeki sekil bozukluklannin da sikiikla eslik
eden oligohydramniosa bagl oldugu disiinilmektedir (9).

Sirenomeli ile birliktelik gdsteren bir cok omfalosel ve bir
Cantrell'in kombine pentalojisi vakas bildirilmig olup, ortak eti-
oloji olarak vaskiler displazi diigtnilmektedir (8,13). Bizim
vakamizda oldugu gibi birgok sirenomelik fetiiste izlenen sefa-
lik ve ist ekstremite anomalileri; kaudal hasarn yanisira,
mikroperfiizyon anomalilerinin varlgi desteklemektedir. Buna
bagli olarak gegici, lokal hipoperfiizyon ataklannin; hiicre difer-
ansiasyonunu ve migrasyonunu bozarak mezodermal hasara
yolactigr ileri siriilmektedir (2,8,9).
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