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Yenidoganda fibular hemimeli ve pes ekinovarus birlikteligi

Fibular hemimelia in a newborn accompanying with pes equinovarus
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Fibular hemimeli (FH), fibulanin kismi veya tam yoklugu ile karakterize konjenital alt
ekstremite anomalisidir. Bildirilen vakalarin gogu sporadiktir. Etiyolojisi ve anomalinin
gelisimsel biyolojisi tam olarak anlasilamamistir. Tam yoklugu kismi yokluga gére,
unilateral tutulum bilateral tutuluma gore daha sik goriilmekte , sag taraf sola gére
daha sik etkilenmektedir. Erkeklerde goriilme sikligi kizlara gére iki kat daha fazladir.
Kardiyak anomaliler, trogenital sistem anomalileri, trombositopeni, sagirlik, torako-
abdominal sizis sagirlik gibi durumlarla birlikte olabildigi gibi en cok iskelet sistemi
anomalilerine eslik ettigi goriimdstr.
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GIRiS

Fibular hemimeli (FH), fibulanin kismi veya tam yoklugu ile
karakterize konjenital alt ekstremite anomalisidir ve ilk kez
1698'de Gollier tarafindan tanimlanmistir. Nadir gértlmesine
ragmen 1.000.000 canli dogumda 7.4-49 vaka insidansi ile
uzun kemiklerin en sik gorilen konjenital eksikligidir. Bildirilen
vakalarin gogu sporadiktir. Etiyolojisi ve anomalinin gelisimsel
biyolojisi tam olarak anlagilamamistir. FH igin kullanilan ¢ok sa-
yida siniflama sistemi vardir. Achtermann ve Kalamchi sinifla-
masl, en yaygin kullanilan siniflama olup FH'yi iki grubu ayirir.
Tip 1'de fibula hipoplazik iken tip 2'de hig olusmamistir. Tip 1
de iki alt gruba ayrilir. Tip1A'da tim fibula mevcuttur, proksi-
mal fibular epifiz tibia biyime plaginin distalindedir ve siklikla
normalden daha kiglktlr. Ayni zamanda distal fibular blyime
plag talus tavaninin proksimalindedir. Tip 1B'de proksimal fibu-
lanin %30-50 oraninda kismi yoklugu mevcut iken distal fibula
vardir, fakat bilegi desteklemez. Tip II'de fibulanin tamamen

ABSTRACT

Fibular hemimelia (FH) is a congenital lower extremity anomaly characterized by the
partial or complete absence of the fibula. Most of the reported cases are sporadic.
The etiology and the developmental biology of the anomaly have not been comple-
tely understood. The complete absence of fibula is more common than the partial
absence; unilateral involvement is more common than bilateral, and the right side
is more commonly affected than the left. Its incidence in boys is twice as high as in
girls. Although the condition can accompany cardiac anomalies, urogenital system
anomalies thrombocytopenia, deafness, and thoracoabdominal schisis, it is most
commonly observed with skeletal system anomalies.
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yoklugu s6z konusudur. [1] FH tanili ¢ocuklarda etkilenmis
ekstremitede bes ana sorun vardir. Bunlar ekstremite uzunluk
farki, ayak ve bilek deformiteleri ve eksiklikleri, tibial deformite,
genu valgum, dizde instabilitedir. Siniflandirma cerrahi agidan
onemlidir, her tipin farkli bir cerrahi tedavi yaklagimi vardir [2].
Tam yoklugu kismi yokluga gore, unilateral tutulum bilateral tu-
tuluma gére daha sik gériilmekte , sag taraf sola gore daha sik
etkilenmektedir. Fibular aplazide normal sayida parmak nadi-
ren gorulUr, polidaktili ise neredeyse hi¢ gortiimez. Erkeklerde
gorulme sikhigr kizlara gore iki kat daha fazladir [3]. Bu olguda,
pes ekinovarusun eslik ettigi dogumsal fibula eksikligi olan bir
yenidogan sunulmaktadir.

OLGU

Diizenli antenatal izlemi olan 28 yasindaki annenin 2 gebeligin-
den 40. gestasyon haftasinda, sezaryen dogum ile 1. ve 5.dk
Apgar skorlari sirasiyla 7/9 olarak, 3135 g (10-50p) agirhigin-
da, 49 cm (10-50p) boy ve 35 cm (50p) bas gevresi ile dogdu.
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Postnatal sorun yasamayan kiz bebegin fizik muayenesinde
sag bacakta sola gore kisalik ve pili asimetrisi saptandi. Sag alt
ekstremite deforme goériinimde, sad ayak metatars kemikleri
hipoplazik, giinci ayak falanksi aplazikti ve pes ekinovarus
(club foot) mevcuttu (Resim 1).

Resim 1: Sag alt ekstremitenin deforme gérinimu ve pes eki-
novarus

Sakral gamzesi mecvuttu. Diger sistem muayeneleri dogaldi,
dogumsal anomali ve fasiyal dismorfizim yoktu. Kalga eklemi
muayenesi normaldi. Aile anamnezinde annenin antenatal do-
nemde duzenli takipli oldugu, gebeliginde ilag ve kimyasal mad-
de kullanmadigi égrenildi. ilk gebeligi abortus ile sonuglanmigti.
Akraba evliligi ve aile dykistnde dogumsal anomalisi olan bi-
rey yoktu. Hastanin fizik muayenesi ve alt ekstremite grafilerin-
de sagda fibula yoklugu ve tibia saftinda anteriora deforme go-
rinim tespit edildi. Sa§ bacakta tipik klinik goriintimle uyumlu
olarak hipoplazik metatars kemigi ve Uglincli ayak falanksinda
aplazi saptandi (Resim 2).
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Resim 2: Alt ekstremite grafisinde sagda fibula yoklugu ve tibia
saftinda anteriora deforme gérinim

Tam kan sayimi, kan biyokimyasi ve idrar tetkikleri normaldi.
Ek anomalilerin taranmasina yonelik yapilan ekokardiyografi ve
kraniyal, abdominal ultrasonografiler ile sakral gamze nedeniy-
le yapilan ylizeyel ultrasonografide patolojik bulgu saptanmadi.
GOz muayenesi ve isitme testi normaldi. Ortopedik degerlendir-
me ile tanisi dogrulanan hasta ayak malformasyonlarinin eslik
ettigi fibula yoklugu, siniflamaya gére tip 2 fibular hemimeli ta-
nisiyla izieme alinarak taburcu edildi.

TARTISMA

Fibular hemimeli nadir gortlen bir bozukluktur. Tek bagina goru-
lebildigi gibi bir sendroma ait bulgu olarak da ortaya gikabilir. Fi-
bulanin tam eksikligi, unilateral ve 6zellikle sag tarafin tutulumu
daha yaygin gortimektedir. Erkeklerde gérilme sikhi kizlara
gore iki kat daha fazladir. Kardiyak anomaliler, trogenital sistem
anomalileri, trombositopeni, sagirlik, torakoabdominal sizis gibi
durumlarla birlikte olabildigi gibi en gok iskelet sistemi anomali-
lerine eslik ettigi gortimustdr [3-8] . Olgumuzda fibulanin sagda,
tek tarafli ve tam eksikligi literatirlerle uyumluydu. Pes ekinova-
rusun (clubfoot-PEV) tibular ve fibular hemimeliler ile birlikteligi
nadirdir. Caskey ve ark. retrospektif ¢alismalarinda 70 yil bo-
yunca fibular hemimeli tanisi alan 121 hastadan 23'inde PEV
tanimlamistir [9]. Eberhardt ve ark. tibial veya fibular hemimeli
ile iligkili PEV tanisi olan 10 olgu bildirmistir [10]. Olgumuzda
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da benzer sekilde PEV saptanmisti. Trombositopeni ile radius
yoklugunun birlikte gorildigid TAR sendromu, trombositopeni
ile birlikteligi en iyi bilinen ekstremite anomalisidir. TAR sendro-
muna alt ekstremite anomalilerinin eslik ettigini bildiren yayinlar
mevcuttur [11, 12] . Olgumuzun fizik muayenesinde Ust ekstre-
mitelerde anomali saptanmamisti ve trombositopeni agisindan
bakilan tam kan sayimi normaldi. Ergin ve ark. yayinladiklari
olguda fibula aplazisine eslik eden hipospadias ve etkilenmis
ekstremite ile ayni tarafta inmemis testis saptandigini belirtmis-
tir [13]. Olgumuzda dis genital sistem anomalisi yoktu, ayrintili
urogenital sistem incelemesi agisindan bakilan ultrasonografi
normal bulunmustu. FATCO sendromu (fibular hipoplazi, tibial
kampomeli, oligosindaktili) nadir gértlen bir genetik bozukluk-
tur. Yakin tarinte Turkiye’den FATCO sendromu tanisi alan ikiz
kiz kardegler bildirilmigtir [6]. Smets ve ark. fibular hipoplazi,
tibial kampomeli ve her iki ayakta oligosindaktilisi olan bir olgu
ile FATCO sendromunun nadir bir varyantini yayinlamistir [7].
Olgumuzda sag fibula yokluguna eslik eden, etkilenmis alt eks-
tremitede saptanan oligosindaktili mevcuttu. Fakat diger fizik
muayene bulgulari ile degerlendirildiginde spesifik bir genetik
sendrom dlstnulmedi. Cekmez ve ark. Tip 2 fibular hemimeli
tanil bir olguya sagirligin eslik ettigini saptamistir [5]. Olgumuz-
da isitme testi normaldi. Literatlrde kardiyak anomalilerin alt ve
ust ekstremite anomalileriyle birlikte géruldiginu bildiren gok
sayida calisma mevcuttur [8, 14-16]. Olgumuza olasi kardiyak
anomali agisindan yapilan ekokardiyografide sekundum ASD
disinda patolojik bulgu saptanmamisti. Fibular hemimelinin, na-
dir de olsa, konjenital femur agenesizi ile birlikteligi bildirilmistir
[17]. Olgumuzda izole fibular hemimeliye ayni taraf metatars
kemiklerinde hipoplazi, Uglincl ayak falanksinda aplazi ve PEV
eslik ediyordu. iskelet sisteminde bagka bir anomali saptanma-
misti. Guschmann ve ark. tarafindan 33.gebelik haftasinda tani
alan, ayni taraf fibula ve femur anomalileri ile karsi taraf ulnar
deformitenin birlikte gérildigi femur-fibula-ulna kompleksinin
nadir bir tipi yayinlanmistir [18]. Olgumuzda eslik eden Ust eks-
tremite anomalisi yoktu. Bilateral fibular hemimeli tanisiyla izle-
nen 8 yasinda kiz ¢ocukta eslik eden dogumsal kalca ¢ikigi ve
femur bagi nekrozu bildirilmistir [19]. Olgumuzda fibular hemi-
meli tek tarafliydi ve dogumsal kalga ¢ikigi yoktu. Turkiye'den
fibular agenezi, tibial kampomeli ve oligosindaktiliye hidrosefa-
linin eglik ettigi bir olgu yayinlanmistir [20]. Olgumuzda santral
sinir sistemine ait anomali saptanmamisti.

Sonug olarak, fibula yoklugu nadir gériimesine ragmen uzun
kemiklerin en sik konjenital eksikligidir. Erken tani, eslik eden
ekstremite disi bulgularin saptanmasi ve multidisipliner izlem
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ile uygun rekonstriktif veya koruyucu tedavilerin uygulanabilme-
si dnemlidir.
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