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Ozet

Amag: Bu caligmada obstetri klinigimizde tani konulan bir sireno-

melia olgusunun tartisilmasi amaglanmaktadir.

Olgu: Yirmi ii¢ yasinda (G2P1), 35 haftalik gebe kadin servikal
aciklign 9 cm iken klinigimize bagvurdu. Normal vajinal yol ile
2600 g, 1. ve 5. dakika Apgar skorlar1 3-0 bir bebek dogurtuldu.
Bebegin anomalileri tek alt ekstremite, rudimenter ayak ve kiigiik
bir tomurcuk seklinde olan eksternal genitalya idi. Ust ekstremite-
ler ve anal agiklik normal idi. Bebegin ilk tanist sirenomelia idi.
Otopsi de sirenomelia tanisini desteklemekteydi. Gelismemis ke-
mik pelvis, tek alt ekstremite, femurlarin fiizyonu, rudimenter ti-
bialar ve fibulalarin bulunmadig: tespit edildi. Mesane, iireter ve
iretra mevcut degildi ve rektum da atrezik idi. Mikroskopik ince-
lemede akcigerler, karaciger, kalp ve bébreklerde hemoraji mev-
cuttu. Plasenta ve umbilikal kord normal idi.

Sonug: Sirenomelia nadir gorilen konjenital bir anomalidir.
Oliimciil bir anomali olmasi nedeniyle, erken prenatal tani konul-
masi durumunda aileye terminasyon agisindan danigmanlik verile-

bilir.

Anahtar sozciikler: Sirenomelia, konjenital anomaliler, otopsi.

Girig

Sirenomelia 60.000 ile 100.000 canli dogumda bir
goriilen konjential bir anomalidir." Erkek/kiz fetiis
orani 2.7/1'dir ve monozigotik ikizlerde daha yaygin-
dir.”” Sirenomelia alt ektremitelerin fiizyonu, rotasyo-
nu, hipotrofisi veya atrofisi ile birlikte ciddi tirogenital
malformasyonlarin gérildigi ve genellikle dlimeiil
bir anomali olarak tanimlanmaktadir.”’ Bu anomali

Sirenomelia: a case report

Objective: It is aimed in this study to evaluate the characteristics
of a case of sirenomelia diagnosed at our obstetrics department.

Case: A 23 years old woman (G2P1) with an intrauterine preg-
nancy of 35 weeks of pregnancy referred to our clinic with a cer-
vical dilatation of 9 cm and delivered a baby (2600 g and 1" and 5
minutes of Apgar scores of 3-0) with fetal anomalies such as single
lower extremities, rudimentary foot and external genitalia which
are in the shape of a small bud. The upper extremities and anal
hiatus were normal. The initial diagnosis of the baby was
sirenomelia. Autopsy also confirmed the diagnosis of sirenomelia.
There were undeveloped bone pelvis, single lower extremities,
fusion of the femur bones, rudimentary tibia bones and absence of
fibulas. Urinary bladder, ureter and urethra were absent, and rec-
tum was atresic. On microscopic evaluation there was haemor-
rhage at lungs, liver, heart and kidney. The placenta and umbilical
cord were normal.

Conclusion: Sirenomelia is a rare and lethal congenital anomaly.
It is important to diagnose this anomaly in order to give counsel-
ing to the family for termination of the pregnancy.

Key words: Sirenomelia, congenital malformations, autopsy.

kaudal regresyon sendromunun (KRS) bir varyant
olabilir ancak iki umbilikal arter olmasi, 6liimciil olma-
yan bobrek anomalilerinin mevcudiyet, alt ekstremite-
lerin fiizyonunun olmamasi, karin duvari defektleri ve
trakeadzefageal, noral tiip ve kalp anomalilerinin ol-
mamast ile ayrilir.”’ Bu calismada amacimiz, klinigi-
mizde intrapartum tani konulan ve dogumu gercekles-
tirilen sirenomelia olgusunun 6zelliklerinin degerlen-
dirilmesidir.
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Demir B ve ark.

Olgu Sunumu

Yirmi ii¢ yasinda (G2P1), 35 haftalik gebeligi olan
kadin obstetri klinigimize 9 cm servikal agiklik ile kabul
edilmistir. Hastanin obstetrik 6zge¢misinde dikkat ce-
ken bir 6zellik yoktu ve akraba evliligi yapmis oldugu
belirlendi. Soyge¢misinde ise ikinci derece bir akrabasi-
nin daha 6nce anensefalisi olan ve diger akrabasinin ise
noral tiip defekd olan iki dogum yapmis oldugu saptan-
di. Hasta normal vaginal yol ile dogum yapmus ve fetal
anomalileri olan bir bebek (2600 g ve 1. ve 5. dakika Ap-
gar skorlar1 3-0) dogurmugtur. Bebegin anomalileri in-
celendiginde tek ve yapisik alt ekstremitelerinin oldugu,
rudimenter ayak ve eksternal genital organlarin kiiciik
bir tomurcuk diginda gelismedigi tespit edildi. Ust eks-
tremiteler ve anal agiklik normal idi. Bebegin ilk tamsi
sirenomelia idi. Otopsi de sirenomelia tanisini destekle-
mekteydi. Gelismemis kemik pelvis, tek alt ekstremite,
femurlarin fiizyonu, rudimenter tibialar ve fibulalarin
bulunmadig: tespit edildi. Mesane, ireter ve iiretra

mevcut degildi ve rektum da atrezik idi (Sekil 1 ve 2).
Mikroskopik incelemede akcigerler, karaciger, kalp ve
bobreklerde hemoraji mevcuttu. Plasenta ve umbilikal
kord normal idi. Dogum sonrasi radyografide sakral
agenezi, hipoplastik fetus, birlesik femur ve tibia ile fi-
bula yoklugu saptanmadi (Sekil 3).

Tartisma

Sirenomelia 60.000 ile 100.000 canli dogumda bir
goriilen konjenital bir anomalidir"’ ve alt ekstremitele-
rin fiizyonu, rotasyonu, hipotrofisi veya atrofisi ile bir-
likte ciddi tirogenital malformasyonlarin goriilebildigi
ve genelde dliimciil bir hastaliktir.”

Maternal diabet ve genetik yatkinlik sirenomelia
igin predispozan faktorlerdir.”” Ingiliz literatiiriinde
sadece beg adet yasayan sirenomelia olgusu tanimlan-
mustir.” Sirenomelia’nin patogenezi halen bilinme-
mektedir; sirenomelia ile iligkili oldugu bilinen tek ma-

Sekil 1. infantin dorsal yizden gérinima; kaudal regresyon ve alt
ekstremitelerde flizyon gorilmektedir. [Bu sekil, derginin
www.perinataldergi.com adresindeki cevirimici siriminde
renkli gorulebilir]

Sekil 2. infantin 6n gérintusiunde alt ekstremitelerde fizyon ve ti-
pik sirenomelia yuzu gordlmektedir. [Bu sekil, derginin
www.perinataldergi.com adresindeki cevirimici strimdinde
renkli gorulebilir]
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Sekil 3. Postmortem radyografide sakral agenezi, hipoplastik fe-
tus, birlesik femur ve tibia ile fibula yoklugu izlenmektedir.

ternal hastalik diabetes mellitus’tur.” Bizim olgumuzda
diabetes mellitus ile ilgili bir kanit yoktu. Hayvanlar
uzerinde deneysel olarak yapilan etretinat (sentetik vi-
tamin A analogu) ve okratoksin A'ya (fungal toksin)
maruziyet sonrasi sirenomelia benzeri defektler olustu-
gu bildirilmistir.”"” Olgumuzda antenatal dénem so-
runsuz gecmistir ve medikal/cerrahi hastalik 6ykiisi
veya ila¢ alim 6ykiisti bulunmamaktadir.

Olgumuzda anensefali ve noral tip defekti aile 6y-
kiistiniin olmasi etyolojinin genetik oldugunu disiin-
diirmektedir, ancak aile kabul etmedigi i¢cin genetik
analiz yapilamamustr. Oligohidramniyoz, malforme alt
ekstremiteler ile normal st ekstremiteler ve tek umbi-
likal arter iceren bir prenatal ultrasonografi klinisyeni
sirenomelia lehine stiphelendirmelidir. Oligohidroam-
niyoz bilateral renal ageneziden kaynaklanmaktadir ve
genellikle ikinci trimesterde olugur."”

Sonuc

Sirenomelia nadir goriilen bir konjenital anomalidir.
Oliimciil bir anomali olmasi nedeniyle, erken perinatal
tani konulmasi durumunda aileye terminasyon agisindan
danigmanlik verilebilir.

Cikar Cakismasi: Cikar ¢akigmasi bulunmadigi belirtilmistir.
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