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Ozet

Amag: Fetal el anomalileri prenatal ultrasonografik incelemelerde
gozden kacabilmektedir. Bu yazimizda uterus anomalisi olan bir
olguda; 2 boyutlu ve 3 boyutlu ultrason ile antenatal takipte tani-
sin1 koydugumuz bir el rediiksiyon defekti olgusunu sunmay1
amacladik.

Olgu: Tkili test taramasinda ultrasonda fark edilmeyen ancak iiclii
test amaciyla yapilan ultrason kontroliinde bir ekstremitesinde el
yoklugu tespit edilen hastaya genetik danismanlik verildi. Hastaya
amniyosentez yapildiktan sonra fetiisiin karyotipi normal (46 --) ola-
rak geldi. Perinatoloji konstiltasyonu, anomali taramasi ve fetal eko-
kardiyografide eslik eden bagka bir anomali tespit edilmedi. Hasta-
nin geri kalan gebelik siireci sorunsuz gecti ve 3300 g, tekiz canl
makat ile prezante olan fetiis sezaryen operasyonu ile dogurtuldu ve
ailenin izni ile elin fotograflar: ¢ekildi.

Sonug: Konjenital el rediiksiyon defektleri uterus anomalileri ile
birliktelik gosterebilen durumlardir. Bu anomalilerin tanist erken
gebelik haftalarinda yapilan ultrason incelemesinde rahatlikla kona-
bilir ve bu nedenle erken anomali taramalarinin bir parcast olmali-

dir.

Anahtar sozciikler: Konjenital tani, dogumsal el deformiteleri.

Girig

Konjenital el rediiksiyon defekti bir noktanin dista-
linde ekstremitenin tamaminin veya bir kisminin olma-
mast ve bir giidiikle sonlanmasidir. Transvers formas-
yon kusuru, transvers rediiksiyon defekdi, transvers me-
lia, transvers duraklama olarak da bilinir."

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.

Yenidoganlarin yaklasik % 1’inde konjenital anomali
goriilmektedir ve bunun da yaklasik % 10’u tst ekstremi-
te anomalileridir. Konjenital el rediiksiyon defekti ise
20.000 dogumda bir gorilir. Bu olgularin %50’sinde
6nkol veya elde basit transvers rediiksiyon defekti olur
ve eslik eden bagska anomali goriilmez. Olgularin diger
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% 50’sinde ise birden ¢ok rediiksiyon defekti olup, bun-
larin da %25’inde diger organlarda ve kraniofasiyal yapi-
larda eslik eden anomali mevcuttur.” Genelde iist eks-
tremitenin konjenital el rediiksiyon defekti izole bir ano-
malidir.

Konjenital el anomalileri uterus anomalileri ile bir-
liktelik gosterebilmektedir. Biz de bu olgumuzda; 2 bo-
yutlu ve 3 boyutlu ultrason ile antenatal takipte tanisi-
n1 koydugumuz bir el rediiksiyon defekti olgusunu lite-
ratir egliginde tartigmayr amagladik.

Olgu Sunumu

Adet rotan sikayeti ile klinigimize bagvuran 27 ya-
sindaki hastanin yapilan obstetrik muayenesinde intra-
uterin ancak sag uterus kornual bolgeye yakin yerle-
simli, fetal kardiak aktivite izlenen gebelik tespit edil-
migtir. [lk gebeligi olan hastanin akraba evliligi ve soy
gecmisinde 6zellik yoktu. Hasta folik asit destegi bagla-
narak 2 hafta sonra kornual gebelik agisindan tekrar de-
gerlendirilmek tizere kontrole ¢agirildi. Takiplerde ge-
belik kesesinin yerlesim yeri normal lokalizasyonda
seyretti. Hastanin 11-14 hafta ikili taramasi normal si-
nirlar icerisinde tespit edildi. Demir destegi baslanan
hasta 17. haftada AFP taramasi icin klinige tekrar gel-
di. Yapilan USG kontroliinde ekstremitede el yoklugu
tespit edilerek hastaya genetik danigma verildi (Sekil 1
ve 2). Hastaya genetik amniyosentez yapildiktan sonra
fetiisiin karyotipi normal (46 --) olarak belirlendi. Peri-
natoloji konsiiltasyonu, anomali taramasi ve fetal eko-

Sekil 1. El yoklugunun 2D ultrason goriintisu.

kardiyografide eslik eden bagka bir anomali tespit edil-
medi. Hastanin geri kalan gebelik siireci sorunsuz geg-
ti ve 3300 g, tek canli makat prezantasyonda gelen be-
bek sezaryen operasyonu ile dogurtuldu ve ailenin izni
ile elin fotograflar: ¢ekildi (Sekil 3). Operasyon sirasin-
da uterusun unikornuat oldugu ve sol tarafta rudimen-
ter non-komunikan horn varlig: tespit edildi. Her iki
tuba ve overler normaldi.

Tartisma

Fetiiste ellerin ultrason ile en iyi degerlendirilebil-
digi zaman ilk trimesterin sonlar ve ikinci trimesterin

Sekil 2. El yoklugunun 3D ultrason gorintisu.

Sekil 3. El yoklugunun dogum sonrasi goértntisa.
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ortalaridir. Bu donemde, fetiis sik¢a hareket eder ve el-
ler gebeligin sonraki dénemlerine gore daha sik acik
pozisyondadir. U¢ boyutlu USG ile inceleme sart de-
gildir, ama morfolojinin daha iyi tanimlanmasinda fay-
dalt olabilmektedir.”” Bizim olgumuz da 17. haftada
AFP testi i¢in bagvurdugunda ekstremitede 6nkolun
devaminda eli gérmememiz sonrasinda tespit edildi.
Hastaya ayni seansta 3D USG de yapilarak hastalik ta-
nis1 kesinlestirildi.

El anomalileri izole olabilmekle birlikte, diger iske-
let ve organ anomalilerine, andploidilere, sendromlara
ve kemik displazilerine eslik edebilmektedir.”” Bu ne-
denle eger bir el anomalisi tespit edilirse hasta tim fe-
tal ve kalp anomalilerinin aragtirilabilecegi bir merkeze
yonlendirilmelidir. Hastaya bu nedenle amniyosentez
ile genetik tarama yapild: ve ilerleyen haftalarda peri-
natoloji konsiiltasyonu ve anomali taramasi yapilarak
diger anomaliler tarandi. Eglik eden ek bir patoloji tes-
pit edilmedi.

Konjenital distal el rediiksiyon defektinin ayirici ta-
nisinda, konjenital transvers duraklama, amniotik band
sendromu, erken dénemde koryon villus 6rneklemesinin
bir komplikasyonu olarak ve Adams-Oliver sendromu
(aplasia cutis, ve asimetrik transvers ekstremite defektle-
ri saptanan otozomal dominant gegisli bir sendrom) yer
almaktadir.

Amniyotik band sendromu, genelde sporadiktir ve
genelde asimetrik anomaliye sebep olur.” Embriyolojik
gelisim tamamlandiktan sonra olugan amniyotik band, el

rediiksiyon defekti sindaktiliye kadar ¢ok degisik el de-
fektlerine sebep olabilmektedir.

Konjenital transvers duraklama, insidans olarak
toplumlar ve iilkeler arasinda ¢ok biiyiik farkhiliklar ol-
makla birlikte olduk¢a nadir gorilmektedir. Etiyoloji-
de genetik, cevresel faktorler, teratojen ajanlar suclan-
maktadir ancak halen tam olarak aydmlatilamamistir.
Konjenital transvers duraklama %98 tek taraflidir.”
Transvers duraklamanm bazi konjenital anomalilerle
birlikte goriilebilecegi bildirilmis, bir olguda da trans-
vers duraklama ile konjenital band sendromu birlikte
saptanmugtir.’ Hastada unikornuat uterus anomalisi ol-
dugu belirlenmistir. Fakat bu uterin anomali bilinme-
den 6nce hastanin ilk bagvurusunda yapilan ultraso-
nunda gebelik kesesinin kornual bélgeye yakin yerles-
tigi intibasini vermistir. Olguda makat prezantasyon
nedeni ile yapilan sezaryen seksiyo operasyonu ile ute-
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rus anomalisi oldugu tespit edilmistir. Literatiire bakil-
diginda uterus anomalileri ile ekstremite defektleri ara-
sinda bir iligki oldugu belirtilmistir. Uterus anomalile-
rinde kompresyona bagli ekstremite gelisiminde prob-
lemlere ve rediiksiyon defektlerine neden olabildigi ifa-
de edilmistir."”

Ekstremite ¢ikintilar: ultrasonla en erken 8. gebelik
haftasinda gériilebilir. Femur ve humerus 9. haftadan,
tibia/fibula ve radius/ulna 10. haftadan, el ve ayak par-
maklar1 11. gebelik haftasindan ve biitiin uzun kemik-
ler tam tegekkiilli olarak 11. haftadan itibaren gortile-
bilir.”"

Erken anomali taramasinda hedef; mindr veya major
anomalilerin ge¢ olmadan tani alabilmesi ve erken yone-
tim sansinin saglanabilmesidir. Bu nedenle ikili test icin
yapilan ultrason incelemesinde fetiislerin ekstremiteleri-
ne dikkatlice bakilmast bu anomalinin tespitinin erken
haftalarda yapilmasim saglayacaktr.

Sonuc

Konjenital el rediiksiyon defektleri uterus anomali-
leri ile birliktelik gosterebilen durumlardir. Bu anoma-
lilerin tanisi erken gebelik haftalarinda yapilan ultrason
incelemelerle rahatlikla konabilir ve bu nedenle erken
anomali taramalarinm bir parcgas: olmalidur.

Cikar Cakismasi: Cikar ¢akismast bulunmadigr belirtilmistir.
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