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Girifl
Konjenital el redüksiyon defekti bir noktan›n dista-

linde ekstremitenin tamam›n›n veya bir k›sm›n›n olma-
mas› ve bir güdükle sonlanmas›d›r. Transvers formas-
yon kusuru, transvers redüksiyon defekti, transvers me-
lia, transvers duraklama olarak da bilinir.[1]

Yenido¤anlar›n yaklafl›k %1’inde konjenital anomali
görülmektedir ve bunun da yaklafl›k %10’u üst ekstremi-
te anomalileridir. Konjenital el redüksiyon defekti ise
20.000 do¤umda bir görülür. Bu olgular›n %50’sinde
önkol veya elde basit transvers redüksiyon defekti olur
ve efllik eden baflka anomali görülmez. Olgular›n di¤er

Özet

Amaç: Fetal el anomalileri prenatal ultrasonografik incelemelerde
gözden kaçabilmektedir. Bu yaz›m›zda uterus anomalisi olan bir
olguda; 2 boyutlu ve 3 boyutlu ultrason ile antenatal takipte tan›-
s›n› koydu¤umuz bir el redüksiyon defekti olgusunu sunmay›
amaçlad›k.

Olgu: ‹kili test taramas›nda ultrasonda fark edilmeyen ancak üçlü
test amac›yla yap›lan ultrason kontrolünde bir ekstremitesinde el
yoklu¤u tespit edilen hastaya genetik dan›flmanl›k verildi. Hastaya
amniyosentez yap›ld›ktan sonra fetüsün karyotipi normal (46 --) ola-
rak geldi. Perinatoloji konsültasyonu, anomali taramas› ve fetal eko-
kardiyografide efllik eden baflka bir anomali tespit edilmedi. Hasta-
n›n geri kalan gebelik süreci sorunsuz geçti ve 3300 g, tekiz canl›
makat ile prezante olan fetüs sezaryen operasyonu ile do¤urtuldu ve
ailenin izni ile elin foto¤raflar› çekildi. 

Sonuç: Konjenital el redüksiyon defektleri uterus anomalileri ile
birliktelik gösterebilen durumlard›r. Bu anomalilerin tan›s› erken
gebelik haftalar›nda yap›lan ultrason incelemesinde rahatl›kla kona-
bilir ve bu nedenle erken anomali taramalar›n›n bir parças› olmal›-
d›r. 
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Abstract: The association of congenital hand 
reduction defect and uterine anomaly
Objective: Fetal hand anomalies can be overlooked in ultrasono-
graphic examinations. In our report, we aim to present the case of
hand reduction defect in a patient with uterine anomaly that we
diagnosed during antenatal follow-up with the use of 2D and 3D
ultrasound examinations.

Case: Genetic consultation was provided to a patient who had
absence of hand in one extremity during the ultrasound control per-
formed for triple test while nothing was detected in the ultrasound
for double test screening. After the amniocentesis, the karyotype of
fetus was found as normal (46 --). No other anomaly was observed in
perinatology consultation, anomaly screening and fetal echocardiog-
raphy. Remaining gestational period of the patient was free of prob-
lem and a single 3300 g fetus was delivered by cesarean section
through breech presentation and the pictures of the hand were taken
with the permission of the family.  

Conclusion: Congenital hand reduction defects may occur together
with uterine anomalies. Such anomalies can be diagnosed easily dur-
ing ultrasonographic examinations in early weeks of gestation, and
therefore they should be a part of early anomaly screening procedures. 

Keywords: Congenital diagnosis, congenital hand deformities.
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%50’sinde ise birden çok redüksiyon defekti olup, bun-
lar›n da %25’inde di¤er organlarda ve kraniofasiyal yap›-
larda efllik eden anomali mevcuttur.[2] Genelde üst eks-
tremitenin konjenital el redüksiyon defekti izole bir ano-
malidir.

Konjenital el anomalileri uterus anomalileri ile bir-
liktelik gösterebilmektedir. Biz de bu olgumuzda; 2 bo-
yutlu ve 3 boyutlu ultrason ile antenatal takipte tan›s›-
n› koydu¤umuz bir el redüksiyon defekti olgusunu lite-
ratür eflli¤inde tart›flmay› amaçlad›k. 

Olgu Sunumu
Adet rötar› flikâyeti ile klini¤imize baflvuran 27 ya-

fl›ndaki hastan›n yap›lan obstetrik muayenesinde intra-
uterin ancak sa¤ uterus kornual bölgeye yak›n yerle-
flimli, fetal kardiak aktivite izlenen gebelik tespit edil-
mifltir. ‹lk gebeli¤i olan hastan›n akraba evlili¤i ve soy
geçmiflinde özellik yoktu. Hasta folik asit deste¤i baflla-
narak 2 hafta sonra kornual gebelik aç›s›ndan tekrar de-
¤erlendirilmek üzere kontrole ça¤›r›ld›. Takiplerde ge-
belik kesesinin yerleflim yeri normal lokalizasyonda
seyretti. Hastan›n 11–14 hafta ikili taramas› normal s›-
n›rlar içerisinde tespit edildi. Demir deste¤i bafllanan
hasta 17. haftada AFP taramas› için klini¤e tekrar gel-
di. Yap›lan USG kontrolünde ekstremitede el yoklu¤u
tespit edilerek hastaya genetik dan›flma verildi (fiekil 1
ve 2). Hastaya genetik amniyosentez yap›ld›ktan sonra
fetüsün karyotipi normal (46 --) olarak belirlendi. Peri-
natoloji konsültasyonu, anomali taramas› ve fetal eko-

kardiyografide efllik eden baflka bir anomali tespit edil-
medi. Hastan›n geri kalan gebelik süreci sorunsuz geç-
ti ve 3300 g, tek canl› makat prezantasyonda gelen be-
bek sezaryen operasyonu ile do¤urtuldu ve ailenin izni
ile elin foto¤raflar› çekildi (fiekil 3). Operasyon s›ras›n-
da uterusun unikornuat oldu¤u ve sol tarafta rudimen-
ter non-komunikan horn varl›¤› tespit edildi. Her iki
tuba ve overler normaldi.

Tart›flma
Fetüste ellerin ultrason ile en iyi de¤erlendirilebil-

di¤i zaman ilk trimesterin sonlar› ve ikinci trimesterin

fiekil 1. El yoklu¤unun 2D ultrason görüntüsü.

fiekil 2. El yoklu¤unun 3D ultrason görüntüsü. fiekil 3. El yoklu¤unun do¤um sonras› görüntüsü.
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ortalar›d›r. Bu dönemde, fetüs s›kça hareket eder ve el-
ler gebeli¤in sonraki dönemlerine göre daha s›k aç›k
pozisyondad›r. Üç boyutlu USG ile inceleme flart de-
¤ildir, ama morfolojinin daha iyi tan›mlanmas›nda fay-
dal› olabilmektedir.[3] Bizim olgumuz da 17. haftada
AFP testi için baflvurdu¤unda ekstremitede önkolun
devam›nda eli görmememiz sonras›nda tespit edildi.
Hastaya ayn› seansta 3D USG de yap›larak hastal›k ta-
n›s› kesinlefltirildi. 

El anomalileri izole olabilmekle birlikte, di¤er iske-
let ve organ anomalilerine, anöploidilere, sendromlara
ve kemik displazilerine efllik edebilmektedir.[4,5] Bu ne-
denle e¤er bir el anomalisi tespit edilirse hasta tüm fe-
tal ve kalp anomalilerinin araflt›r›labilece¤i bir merkeze
yönlendirilmelidir. Hastaya bu nedenle amniyosentez
ile genetik tarama yap›ld› ve ilerleyen haftalarda peri-
natoloji konsültasyonu ve anomali taramas› yap›larak
di¤er anomaliler tarand›. Efllik eden ek bir patoloji tes-
pit edilmedi.

Konjenital distal el redüksiyon defektinin ay›r›c› ta-
n›s›nda, konjenital transvers duraklama, amniotik band
sendromu, erken dönemde koryon villus örneklemesinin
bir komplikasyonu olarak ve Adams-Oliver sendromu
(aplasia cutis, ve asimetrik transvers ekstremite defektle-
ri saptanan otozomal dominant geçiflli bir sendrom) yer
almaktad›r.

Amniyotik band sendromu, genelde sporadiktir ve
genelde asimetrik anomaliye sebep olur.[6] Embriyolojik
geliflim tamamland›ktan sonra oluflan amniyotik band, el
redüksiyon defekti sindaktiliye kadar çok de¤iflik el de-
fektlerine sebep olabilmektedir.

Konjenital transvers duraklama, insidans olarak
toplumlar ve ülkeler aras›nda çok büyük farkl›l›klar ol-
makla birlikte oldukça nadir görülmektedir. Etiyoloji-
de genetik, çevresel faktörler, teratojen ajanlar suçlan-
maktad›r ancak halen tam olarak ayd›nlat›lamam›flt›r.
Konjenital transvers duraklama %98 tek tarafl›d›r.[7]

Transvers duraklaman›n baz› konjenital anomalilerle
birlikte görülebilece¤i bildirilmifl, bir olguda da trans-
vers duraklama ile konjenital band sendromu birlikte
saptanm›flt›r.[1] Hastada unikornuat uterus anomalisi ol-
du¤u belirlenmifltir. Fakat bu uterin anomali bilinme-
den önce hastan›n ilk baflvurusunda yap›lan ultraso-
nunda gebelik kesesinin kornual bölgeye yak›n yerlefl-
ti¤i intibas›n› vermifltir. Olguda makat prezantasyon
nedeni ile yap›lan sezaryen seksiyo operasyonu ile ute-

rus anomalisi oldu¤u tespit edilmifltir. Literatüre bak›l-
d›¤›nda uterus anomalileri ile ekstremite defektleri ara-
s›nda bir iliflki oldu¤u belirtilmifltir. Uterus anomalile-
rinde kompresyona ba¤l› ekstremite gelifliminde prob-
lemlere ve redüksiyon defektlerine neden olabildi¤i ifa-
de edilmifltir.[8]

Ekstremite ç›k›nt›lar› ultrasonla en erken 8. gebelik
haftas›nda görülebilir. Femur ve humerus 9. haftadan,
tibia/fibula ve radius/ulna 10. haftadan, el ve ayak par-
maklar› 11. gebelik haftas›ndan ve bütün uzun kemik-
ler tam teflekküllü olarak 11. haftadan itibaren görüle-
bilir.[9,10]

Erken anomali taramas›nda hedef; minör veya majör
anomalilerin geç olmadan tan› alabilmesi ve erken yöne-
tim flans›n›n sa¤lanabilmesidir. Bu nedenle ikili test için
yap›lan ultrason incelemesinde fetüslerin ekstremiteleri-
ne dikkatlice bak›lmas› bu anomalinin tespitinin erken
haftalarda yap›lmas›n› sa¤layacakt›r.

Sonuç
Konjenital el redüksiyon defektleri uterus anomali-

leri ile birliktelik gösterebilen durumlard›r. Bu anoma-
lilerin tan›s› erken gebelik haftalar›nda yap›lan ultrason
incelemelerle rahatl›kla konabilir ve bu nedenle erken
anomali taramalar›n›n bir parças› olmal›d›r. 

Ç›kar Çak›flmas›: Ç›kar çak›flmas› bulunmad›¤› belirtilmifltir.

Kaynaklar
1. Jain S, Lakhtakia PK. Profile of congenital transverse defi-

ciencies among cases of congenital orthopaedic anomalies. J
Orthop Surg (Hong Kong) 2002;10:45–52.

2. Pilu G, Nicolaides KH. Fetal Anomalilerin Prenatal Tan›s› /
18–23 Gebelik Haftas› Ultrasonu. Çeviri: Hayri Ermifl.
Nashville, TN: Panthenon 2000; p: 94.

3. Ploeckinger-Ulm B, Ulm MR, Lee A, Kratochwil A,
Bernaschek G. Antenatal depiction of fetal digits with three
dimentional ultrasonography. Am J Obstet Gynecol 1996;
175:571–4.

4. Budorick NE. The fetal musculoskeletal system. In: Callen
PW, ed. Ultrasonography in Obstetrics and Gynecology. 4th
ed. Philadelphia: Saunders; 2000; p: 331–77.

5. Reiss RE, Foy PM, Mendiratte V, Kelly M, Gabbe SG. Ease
and accuracy of evaluation of fetal hands during obstetrical
ulrasonography: a prospective study. J Ultrasound Med
1995;14:813–20.

6. Rypens F, Ziereisen F, Avni F. Perinatal diagnosis of muscu-
loskeletal anomalies. In: Avni FE, ed. Perinatal Imaging:



Cilt 23 | Say› 1 | Nisan 2015

Konjenital el redüksiyon defekti ile uterus anomalisinin birlikteli¤i

59

From Ultrasound to MR Imaging. New York: Springer;
2002; p: 197-226.

7. Ogino T, Saitou Y. Congenital constriction band syndrome
and transverse deficiency. J Hand Surg Br 1987;12:343–8.

8. Graham JM, Miller ME, Stephan MJ, Smith DW. Limb
reduction anomalies and early in utero limb compression. J
Pediatr 1980;96:1052–6.

9. Van Zalen-Sprock RM, Brons JT, van Vugt JM, van der
Harten HJ, van Geijn HP. Ultrasonographic and radiologic
visualization of the developing embryonic skeleton. Ultrasound
Obstet Gynecol 1997;9:392–7.

10. Timor-Tritsch IE, Farine D, Rosen MG. A close look at
early embryonic development with the high-frequency
transvaginal transducer. Am J Obstet Gynecol 1988;159:
676–81.




