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SIRENOMELIA VE POLIDAKTILI BIRLIKTELIGI: BIR VAKA SUNUMU

CONCURRENCE OF SIRENOMELIA AND POLYDACTYLY: A CASE REPORT

Ercan Kirimi, Erdal Peker, Oguz Tuncer, Cihangir Akgiin, Zehra Kurdoglu

Yiiziinc Y1l Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Sagli§i ve Hastaliklari AD., Van.

Ozet

Sirenomelia (denizkizi) anomalisi olduk¢a nadir rastlanan (1/600.000-1.000.000) cogunlukla 8limle sonuglanan
dogustan bir defektler grubudur. Sirenomeliada baslica 6zellikler; diz ve ayaklarin posterior yerlesimi ile birlikte
olan alt ekstremitelerin fizyonu, eksternal ve internal genitalya yoklugu, anis imperferatus veya rektal agenezi,
renal ve mesane agenezisi, vertebral defektler ve tek umbilikal arterdir. Klinigimize aralarinda 1.dereceden
akrabalik olan, 17 yasindaki annenin 1. Gebeligi olarak, 38 3/7 h gestasyon yasinda NSVY ile dogurtulan bebek
belirgin solunum sikintisi, siyanoz ve konjenital anomali sikayetleriyle getirildi. Fizik muayenede 2850 gr.
agiriginda, 33cm (bas-diz arasi) boyunda ve 30,5 cm bas cevresi olan bebekte, alt ekstremitelerinin birlesik
oldugu, eksternal genitalyanin kicuk bir tomurcuk diginda gelismedigi, antisinin agik olmadigdi, tek umbilikal
arterinin oldugu ve akcigerlerinde solunum sesleri azligi saptandi. ilave olarak bebegin sag ayaginda altiparmak
(polidaktili) de saptandi. Solunum destegi saglanan ve surfaktan uygulanan bebegin radyolojik incelemesinde de
mesane ve bilateral bébrek yoklugu saptandi. Omurilikte acikhigr saja bakan torakal skolyoz da dikkati ¢ekiyordu
Vaka tim mudahalalere ragmen yasaminin 23. saatinde eksitus oldu. Yapilan biyopsisinde saptanan
anomalilerine ilaveten farkli bir bulguya rastlanmadi. Kardiyak anomalisi de yoktu. Sonug olarak, hem nadir
rastlandigindan hem de ilave bir anomali olan polidaktilinin de eslik etmesinden dolay! vakanin sunulmasi uygun
goruldd. (Anatol J Clin Investig 2010:4(1):67-69).

Abstract

Sirenomelia (mermaid) anomaly is a very rarely seen (1/600.000-1.000.000) and usually lethal sequence group of
congenital defects. The main characteristics of Sirenomelia are: fusion of the lower extremities along with
posteriorly located knees and feet, lack of internal and external genitelia, anus imperforates or rectal agenesis,
renal and urinary bladder agenesis, vertebral defects and single umbilical artery. A baby delivered through NSW,
who was born from parents who were first degree relatives, from the first pregnancy of a 17-year-old mother, with
38 and 3/7 weeks gestational age, was admitted to our clinic with complaints of marked breathlessness, cyanosis
and congenital anomalies. On the physical examination, his body weight was 2850 gr, height (head to knee length)
was 33cm, the head circumference was 30,5 cm, and his lower extremities were fused. The external genitalia had
not developed except for a small bud. The anus was not open, he had a single umbilical artery and there were
decreased breath sounds. Moreover, there were six toes in the baby’s right foot (polydactyly). After respiratory
support with mechanic ventilation and application of surfactant, lack of urinary bladder and both kidneys were
determined on ultrasound examination. Furthermore, thoracic scoliosis towards the right in the spinal cord on
direct X-Ray also attracted attention. The case was accepted as exitus at the twenty third hour of life despite all
interventions. On the autopsy, no other anomalies were determined other than the ones already established. No
cardiac anomaly was found. Herein a case of sirenomalia which is a very rarely seen syndrome has been
reported, to be contributed to the literature. (Anatol J Clin Investig 2010:4(1):67-69

Giris

Sirenomelia (denizkizi) anomalisi olduk¢a nadir
rastlanan (1/600.000-1.000.000) ve c¢ogunlukla
Olimle sonuclanan dogustan bir defektler
grubudur. Sirenomeliada baglica dzellikler; diz ve
ayaklarin posterior yerlesimi ile birlikte olan alt
ekstremitelerin flizyonu, eksternal ve internal
genitalya yoklugu, anus imperferatus veya rektal
agenezi, renal ve mesane agenezisi, vertebral
defektler ve tek umbilikal arterdir [1, 2].

Sirenomelianin  prenatal tanisi
trimester sirasinda yapilacak

genellikle 2.
ultrasonografi

(USG) ile konulmaktadir. Ancak gebelidin ikinci
yarisinda bu vakalarda goérilen renal agenezi
veya disgeneziye sekonder olarak gelisen
siddetli oligohidramniyozdan dolayr detayl bir
iskelet  sistemi taramasi ne yazik ki
yapilamamaktadir. Renkli dopper USG vaskuler
yapilari kolaylikla ortaya koyabilir [3].

Sirenomalia vakalarina eslik eden pek c¢ok
anomali bildiriimesine ragmen polidaktili ve
sirenomelia birlikteligi literatirde sadece birkag
vakada bildirilmistir [4]. Bu olgu sunumunda nadir
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gorulen bu birliktelik vurgulanmis ve literatire
katki yapilmistir.

Olgu
Klinigimize aralarinda 1.dereceden akrabalik
olan, 17 yasindaki annenin 1. gebeligi olarak, 38
3/7 h gestasyon yasinda NSVY ile dogurtulan
bebek belirgin solunum sikintisi, siyanoz ve
konjenital anomali sikayetleriyle getirildi. Fizik
muayenede 2850 gr. agirhginda, 33cm (bas-diz
arasi) boyunda ve 30,5 cm bas cevresi olan
bebekte, alt ekstremitelerinin birlesik oldugu
(Resim 1), eksternal genitalyanin kucik bir
tomurcuk diginda gelismedigi  (Resim  2),
andsunun agik olmadigi, tek umbilikal arterinin
oldugu ve akcigerlerinde solunum sesleri azligi
saptandi. ilave olarak bebegin sag ayaginda
altiparmak (polidaktili) de saptandi (Resim 1).
Solunum destedi saglanan ve surfaktan
uygulanan bebegin radyolojik incelemesinde de
mesane ve bilateral boébrek yoklugu saptandi.
Omurilikte acgikligr saga bakan torakal skolyoz da
dikkati ¢ekiyordu (Resim 3).

i i\!
vakamizda alt ekstremite
deformitesi ve ayak parmaklarinda polidaktili
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Resim 1. Sirenomeli

Vaka tim mudahalalere ragmen yagsaminin 23.
saatinde eksitus oldu. Yapilan biyopsisinde
saptanan anomalilerine ilaveten farkli bir bulguya
rastlanmadi. Kardiyak anomalisi de yoktu.

Tartigsma

Kaudal Regresyon Sendromunu (KRS) ilk kez 19.

yluzyillda Geoffroy Saint Hilaire ve Honl
tanimlamigtir [5]. Alt ekstremitelerin fuzyonu,
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lumbosakral vertebralarda anomali, imperfore
anus, driner trakt ve bdbreklerde agenezis ile
karakterize embriyolojik bir defekt olan bu
sendroma gunimuzde "kaudal disgenezis, sakral
agenezis ve deniz kizi sendromu “(sirenomeli,
sympodia)"” gibi degisik adlandirmalar

yapiimaktadir. Sirenomeli bu sendromun major
bir formu olarak da tanimlanmaktadir [6].
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Resim 2. Vakanin gelismemis eksternal genitalyasi
goraltyor

Resim 3. Torakal skolyoz

Etyolojisi tam bilinmemekle birlikte, posterior
mezoderm aksinin erken donemdeki eksikligi
sonucu ekstremite tomurcugunun primordial
hicrelerinin - ayrilamamasi ve organogenetik
period esnasinda rotasyon yapamamasl ve
yetersiz gelismesi kaudal yapilarin yokluguna ve
ekstremitelerin  flzyonuna neden olmaktadir.



Yaygm anksiyete bozuklugu fle fligkili bir Noérofioromatozis Tip 1 olgusu

Erkek bebeklerde 3/1 oraninda ve monozigot ikiz
eslerinden birinde digerine gére 100-150 kat
daha fazla gorulmektedir [7,8].

Hastaligin patogenezinde degisik teoriler 6ne
surilmigse de, patogenezi aciklayabilen en
gecerli hipotez vaskiler steal (hipoperflizyon)
veya vaskuller obstriksiyon ile ilgili olanlardir.
Buna gore, normalde kan iliak arterlerden c¢ikan
iki umbiiikal arter araciigi ile plasentaya
donerken, bu vakalarda diaframin hemen altinda
aortadan cikan vitellinden tek blyUk bir damarin
plasentaya dondigu ve distalindeki abdominal
aorta iliak arterlere ayrilmadan dnce renal ya da
inferior mezanterik arter dallarini vermedigi
belirtiimektedir. Bu vaskiler bozuklugun "vitellin
arter calim sendromu’'na neden olacagi, kan ve

dolayisiyla  besinlerin  embriyonun  caudal
yapilarindansa plasentaya gececedi belirtiimistir.
Sonugta tek alt ekstremite geligir.

Sirenomelia'daki diger anomalilerin de vaskiler
¢alim bozukluguna bagli olarak gelistigi ileri
surdlmektedir [9]. Patogenezde suclanan diger
faktorler ise kadmiyum ve retinoik asit gibi
teratojen maddelere maruz kalma ve kokain
kullanan  annelerin  bebeklerinde  goérilen
vazokonstriiksiyon etkisidir [10].

Literatirde cok az sirenomelia anomali
vakasi bildirilmigtir. Alt ekstremitelerin fizyonu ile
karakterli nadir bir anomali olan sirenomelia diger
major anomalilerle birlikte goérilir. Rudimenter
bdbrek ya da bizim vakamizdda da gordugimiz
gibi bilateral renal agenesis, Potter yizl ile

Kaynaklar

Ureter, Uretra, mesane yoklugu, anorektal
agenesis en sik birlikte goérilen anomalilerdir.
Sirenomegalili vakalarda oligohidramniyoz ve tek
umblikal arter bizim vakamizda oldugu gibi
hemen hemen tim vakalarda vardir. Bu iki bulgu
bu vakalar icin patognomonik olarak kabul
edilmektedir [7-9,11]. Dis genital organlar hemen
hemen tim vakalarda yoktur. Sirenomelia'li 11
vakanin incelendigi bir calismada yalnizca 2
vakada deri ile 6rtGli corpus cavernosumu
animsatan fibrovaskiler doku seklinde penis
benzeri olusum izlenmistir [9]. i¢c genital organlar
da bu vakalarin 3'Unde yoktu. Bizim vakamizda
da gonadlar ve dis genital organlar yoktu.
Literatirde sunulan vakalarin ¢ogunda tek tibia
ve femur bulunurken fibula ve ayak yoktu [5-7,9,
10]. Bizim vakamizda da bu bulgulanyla
literatirle uyumluydu.

Hidrosefali, meningomiyelosel, spina bifida gibi
diger anomalilerle birlikte kardiyovaskuler sistem
malformasyonlari da sirenomalia'll vakalarda
g6zlenmistir. Bizim vakamizda konjenital kalp
anomalisi yok fakat vertebral anomalisi vardi.
Sirenomelia ile birlikte polidaktili literatlirde
sadece birkag vakada goOsterilmistir  [4].
Hastamizin tanisi klinik, radyolojik ve otopsi
bulgulariyla konuldu.

Sonug olarak, hem nadir rastlandigindan hem de
ilave bir anomali olan polidaktilinin de eslik
etmesinden dolayr vakanin sunulmasi uygun
goralda.
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