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aklafl›k bir milyon do¤umda bir görülen, alt
ekstremitelerin füzyonu ile karakterize, ka-

udal regresyon sendromunun (KRS) en fliddetli for-
mu olan sirenomeli, ölümcül ve nadir konjenital
bir malformasyondur. Oligohidroamnios, renal
agenezi, tek umbilikal arter ve anorektal agenezi
ekstremite füzyonuna efllik eden anomaliler olup,
s›kl›kla görülen ultrasonografik bulgulard›r (1,2).

Etyolojisi tam bilinmemekle birlikte, posterior
mezoderm aks›n›n eksikli¤i sonucu ekstremite to-
murcu¤unun primordial hücrelerinin ayr›lamamas›
ve organogenetik period esnas›nda rotasyon yapa-
mamas› olarak düflünülmektedir. Bu durum kaudal
yap›lar›n yoklu¤u ve ekstremitelerin füzyonuna ne-
den olmaktad›r. Alt ekstremitenin simetrik füzyo-
nu; Sympus dipus, Sympus monopus ve Sympus
apus olarak s›n›fland›r›lmaktad›r (3). Erkek bebek-
lerde 2,7/1 oran›nda ve monozigot ikiz efllerinden
birinde daha s›k görüldü¤ü bildirilmifltir (4).

OOLLGGUU  SSUUNNUUMMUU
Akraba evlili¤i tan›mlamayan G3,P0,A2,Y0 olan,

18 yafl›nda anne 18. gebelik haftas›nda kanama fli-
kayeti ile Kad›n Hastal›klar› ve Do¤um poliklini¤i-
ne baflvurdu. Yap›lan ultrasonografide oligohid-
ramnios ve lumbal vertebralarda angülasyon, peri-
kardial efüzyon, mide ve mesane yoklu¤u tesbit
edildi. Alt ekstremitelerden biri görülemedi ancak,
ayr›nt›lar oligohidramnios nedeni ile tam olarak
de¤erlendirilemedi. Servikal aç›kl›¤› ve kontraksi-
yonlar› bulunan olgu, spontan takip sonucunda
dört saat içinde abortus yapt›. Rutin laboratuar bul-
gular›nda patoloji yoktu. TORCH grubu belirteçler-
de özellik yoktu. Otopsi incelemesinde makrosko-
pik olarak, 400 gr. a¤›rl›¤›ndaki fetusta alt ekstre-
miteler orta hat boyunca birbirine yap›fl›k, 6 par-
ma¤a sahip rudimenter bir ayak, tam geliflmemifl
kemik pelvis mevcuttu ve el parmaklar› say›s› nor-
mal idi. Mesane, üreter, üretra, rektum yoktu, anal
aç›kl›k mevcut de¤ildi, iç ve d›fl genital organlar iz-
lenmedi (Resim 1,2). Mikroskobik incelemesinde;
akci¤er, karaci¤er, kalp, böbrek dokusunda hemo-
raji ile 150g a¤›rl›¤›nda ve normal görünümde pla-
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AAmmaaçç::  Sirenomelia alt ekstremitelerin füzyonu ile karakterli, nadir, ölümcül bir konjenital malformasyondur. Etyo-
lojisi bilinmemekte olup maternal diabet, genetik yatk›nl›k ve vasküler hipoperfüzyon olas› nedenler olarak ileri sü-
rülmektedir.
OOllgguu::  18. gebelik haftas›nda nadir bir sirenomeli vakas› bildirildi. Otopsi incelemesinde alt ekstremitelerin füzyonu
ve tam geliflmemifl kemik pelvis, tek umbilikal arter, anorektal atrezi, genital ve üriner sistem agenezisi saptand›.
Tek alt ekstremitede iki femurun k›smi füzyonu, fibula yoklu¤u, tibia ve 6 parma¤a sahip rudimenter ayak mevcut-
tu.
SSoonnuuçç:: Sirenomelinin erken antenatal ultrasonografik tan›s› kötü prognozu göstermesi ve gebeli¤in daha az trav-
matik flekilde sonlanmas› aç›s›ndan önemlidir.
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OObbjjeeccttiivvee::  Sirenomelia is a rare fatal congenital malformation characterized by fusion of the lower limbs. Its eti-
ology is unknown but maternal diabetes, genetic predisposition and vascular hypoperfusion have been suggested
as possible causative factors.
OObbsseerrvvaattiioonn:: A rare case of sirenomelia at 18 weeks of gestation is reported. On autopsia examination fusion of
the lower extremities and incomplete development of the bony pelvis were associated with agenesis of the urinary
and genital systems, anorectal atresia and a single large umbilical artery. There was single lower limb, which was
composed of two partially fused femurs, a common tibia without fibula, and a rudimentary foot having six fingers. 
CCoonncclluussiioonn:: Early antenatal ultrasonographic diagnosis is important in view of the dismal prognosis, and allows for
earlier, less traumatic termination of pregnancy. 
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senta ve tek arter içeren göbek kordonu tespit edil-
di. Otopsi bulgular›m›z sonucunda olguya sireno-
meli tan›s› kondu.

TTAARRTTIIfifiMMAA

Kaudal Regresyon Sendromunu (KRS) ilk kez
19. yüzy›lda Geoffroy Saint Hilaire ve Honl tan›m-
lam›flt›r (5). Alt ekstremitelerin füzyonu, lumbosak-

ral vertebralarda anomali, imperfore anüs, üriner
trakt ve böbreklerde agenezis ile karakterize emb-
riyolojik bir defekt olan bu sendroma günümüzde
"kaudal disgenezis, sakral agenezis ve denizk›z›
sendromu "(sirenomeli, sympodia)" gibi de¤iflik
adland›rmalar yap›lmaktad›r. Sirenomeli bu send-
romun major bir formu olarak da tan›mlanmaktad›r
(6).

Sirenomeli erkek bebeklerde ve monozigot ikiz
gebeliklerde tek veya dizigot ikiz gebeliklere göre
150 kez daha s›k görülmektedir (7). Twickler ve
ark. sirenomeli ve KRS’lu vakalarda yapt›klar› çal›fl-
mada, sirenomeli vakalar›n›n genellikle oligohidro-
amnios ve renal agenezis ile birlikte oldu¤unu bil-
dirmifllerdir (8). Sirenomeli ve KRS baz› ortak kli-
nik ve embriyolojik özellikler paylafl›rlar ancak
farkl› koflullarda ortaya ç›kmaktad›rlar. Maternal di-
abetle KRS, sirenomeli ise vasküler anomalilerle
iliflkilidir. KRS ile diabet aras›ndaki bilinen iliflki si-
renomelide tesbit edilmemifltir. Olgumuzun anne-
sinde diabet öyküsü yoktu, yap›lan ultrasonografi-
sinde oligohidramnios ile birlikte amniyon s›v›s› ile
iliflkili olan mesane ve mide ceplerinin eksikli¤i
tesbit edilmiflti.

Sirenomeli vakalar›n›n bir k›sm›nda gebeli¤inin
ilk döneminde kokain kullanan anneler de bildiril-
mektedir. Teratojenik etkisi iyi bilinenen kokain,
vazokonstriksiyon sonucunda hipoksemi ve hemo-
rajiye neden olmaktad›r. Fiziksel nedenler ›s› art›fl›,
travma, radyasyon, baz› ilaçlar (sulfonamidler ve
lityum), annenin beslenme eksikli¤i, vitamin A ve
E eksikli¤i bu malformasyon için predispozan fak-
törlerdir (1,9). Olgumuzun annesinde herhangi bir
ilaç al›m› ve madde kullan›m› hikayesi mevcut de-
¤ildi.

Otopsi çal›flmalar› ile sirenomelinin patogenezi
ayd›nlat›lmaya çal›fl›lmakta ve vasküler steal (hipo-
perfüzyon) üzerinde durulmaktaktad›r (10). Poste-
rior mezoderm aks›n›n erken dönemdeki eksikli¤i
nedeniyle ekstremite tomurcuklar›n›n primordial
hücrelerinin ayr›lamamas› sonucunda kaudal yap›-
lar›n yoklu¤u ve yetersiz geliflmesi ile  birlikte fibu-
la kenarlar›n›n füzyonu gerçekleflmektedir.

Stevenson ve ark.'na göre sirenomeli vasküler
obstrüksiyon, kompresyon veya malformasyonun
bir sonucudur (11). Amnion s›v›s› ve uterus anoma-
lilerinin oluflturdu¤u mekanik bas›nç sonucu ka-
udal bölgenin geliflmesi engellenmektedir. Normal-
de kan iliak arterden ç›kan iki umbilikal arter arac›-
l›¤› ile plasentaya dönerken, sirenomelide abdomi-
nal aortadan ç›kan vitellin arterden kaynaklanan
tek umbilikal arter söz konusudur. Bu tek büyük
damar distalde renal ya da inferior mezenterik dal-
lanmalar vermedi¤i için, kan ve besin maddeleri
do¤rudan plasentaya geçer ve kaudal bölgenin bes-
lenmesi engellenebilir. Bu durum fetal vücudun alt
yar›s›ndaki arterlerin hipoplazisi ile birlikte olabilir.

RReessiimm  11..  Sirenomelili vakam›zda alt ekstremite deformitesi.
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Sirenomeli vakalar›nda kromozom anomalileri
bildirilmemektedir (12). Olgumuza kromozom
analizi yap›lmam›flt›r.

‹mperfore anüsü olan olgularda %40 oran›nda
alt vertebra defekti, %19 ürolojik defektler, %17 ge-
nital anomali bulunur. Sirenomeli’de yar›k damak,
yar›k dudak, özofagus atrezisi, renal agenesiz, me-
sane, üreter, üretra yoklu¤u ve anorektal agenezis
en s›k bildirilen anomalilerdir. ‹ç ve d›fl genital or-
ganlar ço¤u olgularda izlenmemifltir. Bir çal›flmada,
deri ile örtülü korpus kavernozum benzeri fibro-
vasküler doku tesbit edilmifltir (3,13). Bizim olgu-
muzda anal aç›kl›k mevcut de¤ildi, d›fl ve iç geni-
tal organlar› yoktu. Prenatal olarak takip edilen si-
renomelili fetuslar›n tümünde, oligohidramnios ve
tek umbilikal arter görülmüfltür (14). Olgumuzda
da oligohidramnios ve tek umbilikal arter vard›.

Sirenomeli olgular›n›n ultrasonografik tan›s› ilk
trimesterin sonunda mümkündür hatta vajinal ult-
rasonografi ile daha do¤ru sonuçlar al›nmaktad›r
(15,17). Ancak termde tan› konulabilen vakalar da
bildirilmifltir (18). Fetus hareketlerinin yoklu¤u,
dorsal, lumbal veya sakral vertebralardaki aç›kl›k,
k›sa kraniokaudal uzunluk ve anormal görünümlü
alt ekstremiteler sirenomelide kolayca tesbit edil-
mektedir. Özofagus atrezisi de nadiren birlikte bu-
lunabilir (19). Oligohidramniosun varl›¤› patogno-
monik olup özellikle alt ekstremitelerin ayr›nt›l› in-
celemesine engel olabilir. Bu durum amniyoinfüz-
yon ile giderilebilir (2). Olgumuz da 18. gebelik
haftas›nda ultrasonografik muayene ile tan› alm›fl
ve vaka abortus imminens olarak nitelendirilme-
den, spontan eyleme izin verilmifltir.

Sonuç olarak, genetik ve deneysel modeller ile
otopsi çal›flmalar› sirenomelinin patogenezi hak-
k›nda önemli ipuçlar› sa¤layabilir. Günümüzde
prenatal yap›lan rutin ultrasonografik muayeneler-
de gebeli¤in ilk trimesterinin sonunda bu nadir gö-
rülen ölümcül embriyolojik defekt tan› alabilir ve
hayat ile ba¤daflmamas› nedeni ile gebelik sonlan-
d›r›labilir. Bu gibi olgularda otopsi çal›flmalar› pre-
natal tan›y› destekleyici ve tamamlay›c› rol oynaya-
bilir.
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