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OLGU SUNUMU

Olgu Sunumu Cercevesinde

Sirenomelinin Etiyopatogenez

Etiopathogenesis of Sirenomelia

on the Framework of a Case Report
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Ozet

Kaudal regresyon sendromu grubu icinde degerlendirilen si-
renomeli nadir gorilen bir anomalidir. Birgok organda ciddi
malformasyonla beraberlik gosterir. Bu yazida daha 6nce tibbi
yazinda bildirilmemis olan sirenomeliile 13 kaburga ve torakal
vertebranin birlikteligi sunuldu. Olgumuzu, etiyopatogenezle
ilgili yeni yorumlara 1sik tutabilecegi dusiincesiyle sunduk.

Anahtar sozciikler: Kaburga; sirenomeli; vertebra.

Summary

Sirenomelia is a rare anomaly evaluated in the group of caudal
regression syndrome. It is associated with serious malforma-
tion in many organs. In this article, we present a sirenomelia
case with coexistence in 13 ribs and thoracic vertebrae. We re-
ported our case to shed light on new comments with etio-
pathogenesis.
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Giris

Sirenomeli, ciddi Urogenital ve gastrointestinal mal-
formasyonlarla birlikte alt ekstremitelerde flizyon ve
atrofiyle karakterize siklikla 6limciil olan bir hastaliktir.
1 Kaudal regresyon sendromlarinin (KRS) en agir tipi
oldugu kabul edilmektedir ve oldukga nadir rastlanir.
2 Bobrek agenezisi veya disgenezisi nedeniyle agir
oligohidroamnios bu 6limcil malformasyonun sik-
likla ilk bulgusudur. Bu durumun erken dénemde fark
edilmesi ve ikinci trimesterdeki sonografik degerlen-
dirmede her iki alt ekstremitenin birlikte tek femur gibi
hareket etmesi hastaligin taninmasinda 6nemlidir.”!
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Tibbi yazilarda sirenomelili olgular polidaktili, vertebra
anomalileri, anal atrezi, renal agenezi, mesane agene-
zisi ve kosta sayisinin eksik olmasi gibi bircok anomali
ile birlikteligi rapor edilmistir." Sunulan olgu literatiir-
de bildigimiz kadariyla sirenomeli ile 13 kosta ve 13
adet torakal vertebra sayisi birlikteligi olan ilk olgudur.
Ayrica bu olgu sunumu ile etiyopatogenez hakkinda
yeni yorumlarin yapilabilecegini disinmekteyiz.

Olgu Sunumu

Birinci dereceden akraba evliligi olan 37 yasindaki di-
yabetik anneden G6P6Y5 olarak 2800 gram agirhigin-
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da dodan ve intrauterin donemde anhidroamniyos,
akciger hipolazisi, renal ve genital anomalilerin tespit
edildigi ancak terapotik abortus istenmedigi 6grenildi.
Hastanin fizik muayenesinde her iki alt ekstremitede
ayaklara kadar cilt fizyonu oldugu, Uretranin ve eks-
ternal genitalyanin olmadigi ve inperfore anlslnin
oldugu gozlendi (Sekil 1a, b). Yapilan karin USG'sinde
iki tarafta bobrek, Ureterler, mesane, liretra ve genital
sistemin olmadigi saptandi. Tim viicut grafisinde ba-
girsak gazlarinin oldugu, iki adet alt ekstemite oldugu
(sirenomeli dipus), 13 adet kaburga ve 13 adet torakal
vertebra oldugu saptandi (Sekil 2). Postpartum ikinci
saatinde solunum sikintisi artan ve solunum destegi
verilen hasta takibinin besinci saatinde kaybedildi.

Tartisma

Duhamel®™ 1961‘de KRS terimini sakrokoksigeal mal-
formasyonlari agiklamak icin kullanmis ve sirenomeliyi
de bu grup icine almistir. Sirenomeli, erken embriyonik
gelisim sirasindaki aksiyel mezodermden modelleme
anlayisiyla kaudal regresyon sendromunun en agir ti-
pini temsil ettigi distinilmektedir.® Ancak son zaman-
larda KRS, alt gruplari da g6z 6niine alininca ¢ok genis
ve heterojen bir grup olmustur. Glinimuizde ise sireno-
meli KRS'den patofizyolojisinin farkli olmasi nedeniyle
ayn bir grup olabilecegi tartisiimaktadir. Halen meka-

", TR
r LS | di —
Sekil 1. Olgunun (a) 6nden (b) arkadan fotografi. Renkli sekil-
ler derginin online sayisinda gértilebilir (www.keahdergi.com).

Sekil 2. Olgunun direkt grafisi.

nizmasi bilinmemekle beraber hipoksi ve erken vaski-
ler yapidaki degisikliklere bagh mekanizma VACTERL"!
ve sirenomeliye neden olabilirken, cesitli ilaglar ve
annedeki diyabet gibi embiryopatik etkiler ise KRS ve
sakrokoksigeal anomali birlikteligini olusturmaktadir.®

Sirenomeli'de yarik damak, yarik dudak, 6zofagus at-
rezisi, renal agenezi, mesane, Ureter, Uretra, rektum,
sakrum yoklugu ve anorektal agenezi sik bildirilen
anomalilerdir.®? Sirenomalinin etiyolojisi tam olarak
bilinmemekle birlikte, 1s1 artigi, travma, radyasyon,
bazi ilaclar (sulfonamidler ve lityum), annede vitamin
A ve E eksikliginin bu malformasyon icin tetikleyici fak-
torler olduguiileri sirGImistir.® Olgumuzun annesin-
de herhangi bir ilac alimi ve madde kullanimi hikayesi
mevcut degildi.

Kaudal regresyon sendromu ile diyabet iliskili olmakla
birlikte sirenomeli ile diyabet arasinda iliski bildirilme-
mistir.'? Literatlirden farkli olarak hastamizin anne-
sinde diyabet 6yklsi mevcuttu. Olgumuz bu agidan
degerlendirildiginde KRS icin risk faktorl olan annede
diyabet 6ykusi olmakla birlikte, VACTERL bulgularin-
dan olan iskelet sistemi anomalilerini de icermektedir.

Sunulan olguya bakildiginda hastanin annesinde diya-
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bet olmasi daha 6nceden tibbi yazida sirenomelili has-
talarda hic belitiimemis bir bulgudur. Ayrica hastada
sirenomelinin bir tipi olan sirenomeli dipusun olmasi
bunun yaninda vertebral anomalilerinde bulunmasi
etiyopatogenez hakkinda yeni yorumlar yapmamiz
gerektigini gostermektedir. Bu bulgular i1siginda biz
KRS ile sirenomelinin keskin sinirlarla ayrilmis olan iki
hastalik olmadigini, aralarinda birliktelik olabilecegini
distinmekteyiz.
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