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Bilateral Alt Ekstremite Agenezisi:
Olgu Sunumu ve Fetal Anomalilerin Erken
Tanisinda Transvajinal Sonografinin Onemi
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Ozet

Amac: Nadir bir anomali olan bilateral alt ekstremite agenezi olgusunun prenatal erken tanisi ve gebelikte transvajinal sonografinin (TVS) éne-
minin vurgulanmasi.

Olgu: Yirmibes yasinda, gravida 1, parite O ve antenatal takipte olan 12 hafta 2 giin gebede ense saydamlidi 6lciimi igin TVS de ense saydam-
Iig1 1,6 mm tek canli fetus izlendi TVS sirasinda fetal anatomi incelendiginde bilateral alt extremitelerin olmadigi tespit edildi. Ust ekstremiteleri,
kranial yapllar, thorax, abdominal yapilar dogal olarak izlendi. Aileye gerekli bilgilendirme yapildi ve ailenin istegi dogrultusunda gebelik sonlan-
dirlldi. Fetusun makroskopik incelenmesinde alt ekstremitelerin total olarak gelismedigi izlendi.

Sonug: TVS ekstremite agenezi gibi major anomalilerin antenatal tanisinin miimkin oldugu 1. trimesterde anatomik yapilarin gérilmesi agisin-
dan son derece yararli ve yardimci bir ydntemdir. Bu nedenle gebeligin bu déneminde her hekimin tereddit etmeden rahatlikla kullanmasi ge-
rektigi kanisindayiz.

Anahtar Soézciikler: Bilateral alt ekstremite agenezisi, antenatal tani, transvajinal ultrasonografi.

Bilateral lower extremity agenesis: case report and importance of transvaginal sonograpy in
early antenatal diagnosis of fetal anomalies

Background: To present bilateral lower extremity agenesis which is a rare anomaly and to point out importance of transvaginal sonography
(TVS) for the antenatal diagnosis of such anomalies during early in pregnancy.

Case: A 25 year-old pregnant woman admitted to our department for first trimester nuchal translucency screening sonography. TVS revealed
a 12 weeks and 2 days fetus with positive cardiac activity. Nuchal translucency was measured 1.6 mm. During sonographic fetal anatomic
screening absence of bilateral lower extremities were detected. Cranium, thorax, abdominal structures and upper extremities were normal.
When the family informed, termination of the pregnancy was decided. After the termination, macroscopic examination of the fetus revealed
absence of lower extremities.

Conclusion: TVS is a very useful tool for the antenatal diagnosis of major fetal anomalies like extremity agenesis during the first trimester.
Therefore, everyone should get benefit from this technique in early pregnancy.

Keywords: Bilateral lower extremity agenesis, antenatal diagnosis, transvaginal ultrasonography.

Giri§ babalar dogacak cocuklarinin heniiz anne karnin-
da iken nasil oldugunu, saglikli olup olmadigint en
Onemlisi yapisal veya zihinsel bir sorun olup olma-
digini daha gebeligin basinda merak etmektedir.

Hekim ise bir anomali varsa bunu gebeligin basla-
ken donemlerinde tespit edilmesi hem aile hem de  rinda bilmek ister. Daha da énemlisi erken taninmn

Ultrasonografinin (USG) basta fetal anomalile-
rin tespiti olmak lizere obstetride cok 6nemli bir
yeri vardir. Major fetal anomalilerin gebeligin er-

hekim icin ¢ok biytik 6nem tasimaktadir. Anne ve  Onemi eger gebelik sonlandirilacak ise hem tibbi
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hem de etik yonden erken gebelik haftalarinda ya-
pilmast ac¢isindan artmaktadir.

Transvajinal sonografinin (TVS) obstetri pratigi-
ne girisiyle konjenital anomalilerin gebeligin erken
doneminde tespit edilebilme orant daha da artmis-
tir.! TVS erken gestasyonel haftalarda fetal anatomi
ve biometrinin degerlendirilmesinde transabdomi-
nal ultrasonografiye tsttinlik gosterir. Yiiksek fre-
kansli vajinal problarin yardimiyla fetal anatomi
detayli sekilde taranabilir, gebeligin daha erken
donemlerinde biometrik 6lctimler yapilabilir ve da-
ha erken donemde yapisal anomalilerin tanisi ko-
nabilir.

Bircok gelismis tilkede gebeligin 18-20. haftala-
rinda yapisal anomalilerin tanist icin USG rutin ola-
rak kullanilmaya baslanmustir.” Gebeligin 12. hafta-
sinda fetal organlarin gelisimi tamamlanmis olmak-
ta ve bu haftadan sonra bircok malformasyonlarin
tanist koyma imkani ortaya ¢ikmaktadir. Bunun ya-
ninda, 1. trimester ultrasonografik inceleme 2. tri-
mester sonografi ile karsilastinldiginda dezavantaj-
lar1 da olabilir. Fetusun kiiciik olmasi, cihazin rezo-
lisyonu ve doktorun deneyimi optimal sonografik
degerlendirmeyi sinirlayabilir.

Tim bu nedenlerden dolayi, fetal anomalilerin
tanisinda, 1. trimesterde yapilan TVS tek basia ye-
terli olmamakla birlikte, 2. trimester taramasiyla
kombine kullanildiginda fetal anomalilerin tespit
oranini artirmakta ve yadsinamayacak bir yere sa-
hiptir. Bilateral alt ekstremite agenezi olduk¢a na-
dir gorilmekte olup insidansi 0.4/100,000’dir.> Bu
tir anomalilerin erken tanist gebeligin devamina
karar verilmesinde veya sonlandirilacaksa daha az
komplikasyona neden olmast acisindan 6nemlidir.
Biz bu calismada 1. trimesterde TVS ile tant konul-
mus bir alt ekstremite agenezi vakasint sunacagiz.

Olgu

Yirmibes yasinda, gravida 1, parite 0 olan has-
tanin ilk kez son adet tarihine gore 6 hafta 4 giin-
lik gebe iken antenatal takibine baslandi. Yapilan
TVS de 6 hafta 4 giinle uyumlu, tek canli embriyo
ekosu izlendi. Gebeye, ense saydamligi olcimi
icin 12 hafta 2 giin iken geldiginde yapilan TVS in-
de 12 hafta ile uyumlu, canli fetus izlendi. Ense
saydamligi 1.6 mm ol¢ildi. TVS sirasinda fetal
anatomi incelendiginde bilateral alt extremitelerin
olmadig tespit edildi (Resim 1). Kranium, thorax,

abdominal yapilar ve st ekstremiteler dogal olarak
izlendi. Aileye gerekli bilgilendirme yapildi ve aile-
nin istemi dogrultusunda gebelik sonlandirilds.
Terminasyon sonrasi fetusun makroskopik incelen-
mesinde alt ekstremitelerin olmadigi gorildi (Re-
sim 2).

Tartisma

Bilateral alt extremite agenezi 0.4/100.000 sik-
likta gortlen bir anomalidir.® Literatirde en erken
antenatal tani 12. haftada bildirilmistir.® Beraberin-
de gastrosizis ve omfalosel gibi karin 6n duvart de-
fektleri, anal atrezi gibi gastrointestinal sistem ano-
malileri, pelvik hipoplazi veya aplazi, Uriner sistem
anomalileri, kafatasi defektleri olabilir.” Etiolojide

Resim 2. Terminasyon sonrasi fetusun makroskopik goéru-
ndama.
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talidomid gibi teratojen maruziyeti, cevresel faktor-
ler, aile oykust ve genetik predispozisyon, amni-
otik band sendromu, nadirende olsa koryon villus
orneklemesi ile ilgili vaskiler hasar gibi sebepler
yer almaktadir. Bazi yayimnlarda sonraki gebelikler-
de benzer anomalilere rastlandigt bildirilmesine
ragmen digerlerinde tekrarlama riski bildirilmemis-
tir."” Etiolojide genetik predispozisyon rol oynaya-
bildigi icin karyotip calisilmast tanida yardimci ola-
bilir. Erken dénemde TVS ile rahatlikla tant konu-
lan hastalarda sonlandirma genellikle (aile istegi
dogrultusunda) dogru klinik yaklasimdir.

Gebeligin 11-13 haftalarinda ense saydamligt
olcimi bircok merkezde oldugu gibi tilkemizde
de nerede ise rutin hale gelmistir. Gebeligin bu
haftalar1 organogenezin tamamlandigt ve hastanin
ense saydamligi olcimi icin hekime ulastigi do-
nem olup, mutlaka fetal anomalilerin 6nemli bir
kisminin tespit edilmesinde faydalanmasi gereken
donemdir. Her ne kadar bu dénemde abdominal
USG de yeterli olsa da, ozellikle basta obez, geci-
rilmis abdominal cerrahisi olan hastalar olmak tize-
re bircok gebede TVS nin sagladigi gortintt kalite-
sini abdominal sonografide elde etmek mimkiin
degildir. TVS, anensefali, megasistis, polikistik
bobrek, omfalosel, gastrosizis gibi bazi major ano-
maliler de dahil olmak tzere bircok anomalilerin
erken tanisint koymaya ve erken donemde klinik
yaklasimin secilmesinde 6nemli kolaylik saglar.
Yiiksek rezolisyonlu transvajinal problar erken fe-
tal gelisimin goriintilenmesini saglar.*™* Literatr-
de TVS ile fetal yapisal anomalilere tant konma
orani %41-65 olarak kaydedilmistir.”"* Bundan do-
layt erken donemde TVS anomali taramasinda ru-
tin olarak kullanimi yerini almaya baslamistir. Bu
olguda TVS 6nemi alt ekstremitenin hangi asama-
da eksik oldugunu daha detayli olarak gorme im-
kani ve beraberinde olabilecek anomalilerin ekar-
te edilmesinde ortaya ¢ikmustir.

Erken donemde fetal anomalilerin bircoguna
TVS ile tant konulmasina ragmen, 2. trimester ano-
mali taramasmnin yeri degismemistir. Ornegin hid-
rosefali, duodenal atrezi gibi bircok anomaliler 2.
trimesterden sonra ortaya ¢ikmaya baslar.” Bu ne-
denle her iki donemde yapilan sonografi birbirine
alternatif yaklasimlar degildir. Ancak ekstremiteler
gibi bazi organlar daha gebeligin 11. haftas: gibi er-
ken donemlerde gorilebilir." Madem ki bu anoma-

lilerin tespiti erken donemde miimkiin, erken do-
nemde gortlebilecek bir anomalili gebeligi 2. tri-
mestere kadar takip edip o donemde tespit etmeyi
beklemek hem aile hem de hekim icin hi¢ de ter-
cih edilecek bir durum degildir.

Sonug¢ olarak 1. trimesterde anomali taramasi
TVS ile cok daha iyi ve kolay olmaktadir. Bu ne-
denle her hekimin sikca ve rahatlikla kullanmast
gereken bir yontem oldugunu distinmekteyiz.
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