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OZET

Tetrafokomeli 1im ekstremitelerin proksimal kesimlerinin yoklugu; el ve ayaklarnn vicuda
tek, kUcuk ve duzensiz sekili kemikle birlesmesiyle karakterize bir meromeli tipidir. Ekstremite
patolojilerine ek olarak fasyal, santral sinir sisterni, genitoUriner sistem ve kardiyak anomaliler de
izlenebilir. Diger fetal anomalilerde oldugu gibi, tetrafokomelide de rutin prenatal tanida
ultrasonografi (US) ve sitogenetik analiz kullanimaktadir. Ancak son zamanlarda manyetik re-
zonans géruntileme (MRG) de fetusun radyolojik olarak degerlendirimesinde kullanima gir-
migtir. Nadir iZienmesi nedeniyle tetrafokomeli olgusunun fetal US, MRG ve postpartum direk
grafi bulgulan sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Tetrafokomeli, fetal ultrasonografi, fetal manyetik rezonans gérin-
tlleme.

RESEARCH

FETAL ULTRASONOGRAPHY AND MAGNETIC
RESONANCE IMAGING FINDINGS IN
TETRAPHOCOMELIA

SUMMARY

Tetraphocomelia is a type of meromelia which involves all extremities and characterized
by absence of proximal component, unique short, iregular bone in the dysplastic extremity.
Additional to extremity pathologies, there may be a facial, genito-urinary, central nervous sys-
tem, and cardiac anomalies. In tefraphocomelia like other fetal anomalies, ultrasonography
(US) and cytogenetic analysis are utilized for prenatal evaluations. However, fetal magnetic
resonance imaging (MRI) became more popular in the last few years and recently included
in the fetal imaging algorithm. We presented the fetal US, MRl and postpartum X-ray image
findings of this infrequent disease.
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GiRig

okomeli ekstremitelerin veya ekstremitelerin proksimal ke-
F siminin yoklugu; el ve ayaklarin viicuda tek, kiiciik ve ir-
regiiler sekilli kemikle birlesmesiyle karakterize olan, bir
meromeli tipidir'. Fokomeli kelimesi phoco- (penguen) ve
melia (ekstremite) kelimelerinin birlesmesiyle olusur ve
penguen kanadi benzeri ekstremiteleri tanimlar. En sik bilinen
nedeni organogenezis déneminde fetiisun thalidomide
maruziyetidir. Fokomeli ayni zamanda Roberts (Pseudothalido-
mide) sendromunda (RS) oldugu gibi genetik nedenli de ola-
bilir. RS nadir goriilen otozomal resesif bir hastalik olup degisik
klinik 6zellikler ile karakterizedir. En belirgin ozellikleri
tetrafokomeli, yarik damak ve yarik dudak olmakla birlikte
mikrognati, hidrosefali, hipertelorizim, inmemis testis, renal ve
kardiyak anomaliler de izlenmektedir 23. 1919 yilinda tarif-
lenen RS literatiirde giiniimiize kadar sadece 111 olguda
bildirilmistir?. Ancak 1672 yilinda Francois Bouchard tarafin-
dan yapilan otopside de RS bulgulart tariflenmistir®.
Tetrafokomeli olgularinin ¢cogunlugu dogumda tani almus, fakat
bazi prenatal tani alan olgular da bildirilmistir®. Bu tip anom-
alilerin prenatal saptanma zamani 11-14. gebelik haftalar:
arasidir> ¢, Nadir goriilen bir durum olan tetrafokomeli olgu-
larinda bir ¢ok ek anomali bildirildigi halde, omfalosel
tariflenmemis ve yalnizca réntgenogram ile sonografi goriintii-
leri elde olunmustur. Biz bu olguda obstetrik ultrasonografi
(US), postpartum direk réntgenogram ve fetal manyetik rezo-
nans goriintileme (MRG) bulgulari ile postpartum gériintii-
lerini sunmay1 amacladik.

OLGU SUNUMU

6 yaginda gravida 4, parite 3 olan annenin ilk ti¢ gebeliginde
2ya§ayan cocugu bulunmamaktaydi. Oykiisiinde akraba
evliligi (ikinci derece) olan olgunun, ila¢ kullanimi éykiisii
yoktu. Olgu, bu dérdiincii gebeligi esnasinda ilk kez kontrole
gittigi hekim tarafindan bebegin normal olmadig: sdylenerek
klinigimize yonlendirilmisti. Yapilan obstetrik ultrasonografi
(Curved 5- 2 MHz prob) incelemesinde 21 hafta 4 giinliik, tek,
canli fetiisiin kol ve bacaklari normalden kisa, uzun kemikleri
tek, kiiciik ve irregiiler idi. El ve ayaklar hipoplazik goriiniimde
izlendi. Ayrica umbilikus bélgesinde icerisinde barsak
anslarinin izlendigi omfalosel kesesi mevcuttu (Resim 1a,b,c).
Eslik eden kraniofasiyal anomali saptanmadi. Fetal ekokardiyo-

grafi normal olarak degerlendirildi. Amniotik mai miktari art-
mustt (tek kadran 6lgiimii 8 cm, dort kadran 8l¢iimii 18 cm
tizeri). US bulgularinin dogrulanmasi ve ek anomalilerin sap-
tanmast amaciyla fetal MRG elde edildi. MRG tetkiki T2 A
TSE/RT (TR:1600, TE:100), T2 A HASTE (TR:1872,
TE:100), sekanslarindan olusmaktaydi. Yapilan MRG in-
celemede alt ve tist ekstremitelerin kisa ve giiditk goriiniimde
oldugu, el ve ayaklarin hipoplazik oldugu gézlendi (Resim 2).
Bu bulgular 1s1ginda olguya tetrafokomeli tanist kondu. Anne
ve baba bilgilendirildi, ailenin rizasiyla gebelik sonlandirildi.
Tahliye sonrasinda adli yiikiimliiliikler ve genetik konsiiltasyon
icin postpartum fetiise ait iki yonlii direkt réntgenogram tetkik-
leri ve fotograflar elde edildi. Direkt réntgenogramlarda (Resim
3), kisa 6n kol ve bacakta kemiklerin izlenmedigi saptandi. Ust
ve alt ekstremitelerde el-ayaklarin kisa ve irregiler birer kemikle
viicuda birlestigi tespit edildi. Toraks kemikleri hipoplazik (kisa
kosta goriiniimil) goriiniimdeydi. Postpartum fetiis ince-
lendiginde umbilikus lokalizasyonunda omfalosel kesesine ait
karin 6n duvari defekti mevcuttu (Resim 4). Ekstremitelerin
distal kesimlerinin (6n kol ve bacak) ¢ok kisa oldugu, el ve
ayaklarin neredeyse yaylanma gosteren uyluk ve kola birlegtigi
izlendi. Sag elde sindaktili saptandi. Ayrica fetiisun ensesi kisa
ve kalindi. Hafif diizeyde mikrognatisi ve diisitk kulak
goriinimii vardi. Torakst hipoplazikti.

Sitogenetik analiz i¢in y6nlendirilen olgudan bu konuda
geri bildirim alinamad.

Resim 1:

nonu Uni. Radyoloji ABD

C5-2 0B/Gen 14:03:02

Fetal US. Kisa 6n kol, hipoplazik el ve parmaklar izlenirken, n kola ve ele ait
kemikler izlenmemektedir (a).
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Kisa bacaklar, yaylanma gosteren femur ve uyluk ile birlikte hipoplazik ayak-
lar izlendi. Tibia ve fibulanin olmadig saptandi (b).

C5-2 OB/Gen

1onu Unl, Radyolofi ABD

Umbilikus lokalizasyonunda omfalosel ile uyumlu kese izlendi (c).

Resim 2: Fetal sagital T2 A /TSE/ RT (a) ve koronal T2 A HASTE MRG (b)
goriintiilerinde alt ve {ist ekstremiteler kisa ve giidiik seklinde olup el ve ayak-
lar hipoplazik izlenmektedir.

Resim 3: Postpartum fetiisun A-P réntgenogrami. On kol ve bacak normalden
kisadir ve ekstremitelerin distalinde kemige ait dansite izlenmemektedir. Toraks

kemikleri hipoplazik olup, kisa kosta gériiniimii mevcuttur.

Resim 4: Postpartum goriintiilerde ekstremite problemleri ve umbilikus
lokalizasyonunda omfalosel kesesine ait karin 6n duvar defekti izlenmekeedir.
Ayrica sag elde sindaktili, kisa-kalin ense, torakal hipoplazi de eglik etmektedir.

TARTISMA

seudothalidomide (Roberts) sendromu ilk defa 1919
Pylhnda Roberts tarafindan tetrafokomeli, siddetli gelisme
geriligi ve kraniofasiyal deformiteler olarak tanimlanmigtir”.
1969 yilinda Hermann ve arkadaglari benzer fakat daha hafif
seyreden ‘SC fokomeli’ olarak adlandirilan sendromu tarif-
lemigtir (SC bu sendromun goriildiigii iki ailenin soyadlarinin
ilk harfleridir). 8SC’ nin en belirgin ozelligi dort ekstremitenin
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belirgin kisaligidir. Ekstremite kisaligi bacaklarda veya kollarda
daha belirgin olabilir 1°. Sindaktili, oligodaktili, karpal, tarsal,
metakarpal ve metatarsal kemiklerin yoklugu, uzun kemiklerin
yoklugu veya yaylanmasi, diz ve dirsekte fleksiyon kontrakeiir-
leri ve clubfoot gibi diger ekstremite anomalileri izlenebilir'®
12, Bu sendromda izlenebilen kraniofasiyal anomaliler: yarik
damak-dudak, mikrognati, hipertelorizm, hipoplastik ala nazi,
katarakt, nazofrontal hemanjiom, okiiler propitoz ve diisiik ku-
laktr” 1213, Gériilebilen diger yapisal anomaliler konjenital kalp
hastalig1, hipoplazik akciger, mikrosefali, hidrosefali, diyafrag-
matik herni ve renal anomali-lerdir. Cinsel organlar belirgin
veya hipoplazik olabilir. Agir pre ve postnatal gelisme geriligi
izlenir. Perinatal mortalite orant yitksek olup yasayanlarda bek-

lenen yagam siiresi kisadir ve agir mental retardasyon vardir 1.

Tetrafakomelide oldugu gibi fetal anomalilerde, rutin pre-
natal tanida iki ydntem kullanilmakeadir. Bunlar US ve sito-
genetik analizdir. 11-14. gebelik haftalarinda yapilacak US ile
diger anomaliler gibi iskelet sistemini ilgilendiren fetal kromo-
zom anomalilerinin de saptanmast miimkiindiir >°. US prena-
tal taramada primer modalite olmasina ragmen, son yillarda
MRG de tamamlayici modalite olarak fetal goriintillemede
kabul gormeye baglamisur. MRG, daha ¢ok stipheli anom-
alilerin dogrulanmasinda ve eslik eden anomalilerin saptan-
masinda kullanilmaktadir'®. Ayrica son zamanlarda MRG
(sanal otopsi)’nin postmortem otopsi yerine kullanim: da s6z

konusudur?®.

Fetal anomaliler giinliik pratikte nadir izlenmekle birlikte,
dogum sonrasi agir morbidite ve mortaliteye neden olmast ne-
deniyle kesin tani gerektiren obstetrik problemlerdir. Fetal
anomalilerin atlanmasi kadar yanlis pozitif degerlendirmeler de
6nemli bir sorundur. Bu nedenle US'de pozitif bulgu saptanan
olgularda ya da siipheli olgularda MRG taniyr dogrulamak ve
ek anomalileri ortaya ¢ikarmak amaciyla kullanilabilir.
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