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Polihidramniyos ile Ortaya Cikan
Artrogripozis Multipleks Konjenita:
Iki Olgu Sunumu

Arthrogryposis Multiplex Congenita
Presenting with Polyhydramniosis:
Report of Two Cases

OZET Artrogripozis multipleks konjenita (AMC), dogumsal eklem kontraktiirii sendromlarindan
olusan heterojen bir gruptur. ki olgunun sunumu ile {iiincii trimesterde polihidramniyos bulunan
olgularda AMC tamisina dikkat ¢ekmeyi amaghiyoruz. Anneler 26 ve 32. gebelik haftalar arasinda
klinigimize yonlendirilmislerdi. fki boyutlu (2D) ultrasonografide bulgularimiz: polihidramniyos,
artmis ense kalinlig1, mide cebinin izlenmemesi, hafif ventrikiillomegali (bir olguda) ve fetal eks-
tremitelerin sabit pozisyonu idi. Ug boyutlu (3D) gériintiileme ile fetal ekstremite ve viicudun sabit
durus bozuklugu gosterildi. Dért boyutlu (4D) ultrasonografi ile fetal hareketlerin yoklugu dogru-
land1. Gebeliklerin ikisi de 32 ve 41 gebelik haftalarinda fetal-neonatal 6liim ile sonuglandi. Poli-
hidramniyos bulunan bir olguda fetal AMC tanis1 konvansiyonel ultrasonografi ile kolaylikla
koyulabilir. Ug boyutlu ultrasonografi ile ebeveynler igin daha anlagilabilir resimler elde edilebilir.
Eger AMC olgusunda polihidramniyos mevcutsa prognoz kotii olabilir.

Anahtar Kelimeler: Fetal hareket; artrogripoz; prenatal tani; amniyon

ABSTRACT Arthrogryposis multiplex congenita (AMC) is a heterogeneous group of congenital
contracture syndromes. We present two cases and attempt to increase the awareness for the diag-
nosis of AMC in the cases with polyhydramniosis at third trimester. Two mothers were refereed
at 26 and 32 weeks of gestation. The findings by two dimensional (2D) ultrasonography were: poly-
hydramniosis, increased nuchal edema, nonvisible stomach, mild ventriculomegaly (in one case) and
fixed position of the fetal extremities. Three-dimensional images were used to demonstrate the
fixed postural abnormalities of the fetal extremities and body. Four-dimensional ultrasonography
was used to confirm the absence of fetal movements. Both of the pregnancies resulted with fetal-
neonatal demise at 32 and 41 weeks of gestation. In a case with polyhydramniosis the prenatal di-
agnosis of fetal AMC can easily be made by conventional ultrasonography. Three dimensional
imaging might provide images which might be more understandable for the parents. In a case of
AMC associated with polyhidramniosis the prognosis might be poor.
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rtrogripozis multipleks konjenita (AMC), dogum sirasinda mevcut
olan ¢oklu eklem kontraktiiriinii ifade etmek i¢in kullanilan terim-
dir. Sikliginin cesitli toplumlarda degismekle birlikte, 1: 3000-1:
56000 arasinda oldugu bildirilmistir.! Degisik viicut bolgelerinde iki veya
daha fazla eklemin sabit pozisyonu ve hareket kisitlilig1 ile karakterize olan
bu durum, tek bagina veya diger anomaliler ile birlikte bulunabilir. Once-
leri ‘arthrogryposis’ bir hastalig: ifade ederken, bugiin AMC’nin néromiis-
kiiler sisteme ait hastaliklarin bir bulgusu oldugu agiktir.? Klasik bir AMC
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olgusunda eller, el bilekleri, dirsekler, omuzlar, kal-
calar, dizler ve ayaklar tutulmustur. Ayrica akciger
hipoplazisi, kisa umbilikal kordon, bag ve yiiz degi-
siklikleri, kisa boyun, diisitk kulaklar, intrauterin
gelisme geriligi ve artmis amniyos mayii tipik bul-
gulari arasinda sayilabilir.>* Polihidramniyos AMC
olgularinda en sik bagvuru sebeplerinden biridir.’
Prenatal donemde tanisi ultrasonografik inceleme-
de fetal hareketin az veya hi¢ olmamasinin tespiti-
ne dayanir.® Artmig amniyos mayiinin de
yardimiyla 3D-4D ultrasonografi ekstremitelerin
pozisyonunu ve fetal hareketin yoklugunu kolayca
ortaya koymaktadir.”® Biz de klini§imizde tanis:
koyularak dogumu gerceklestirilmis olan iki olgu-
yu sunarak polihidramniyos ile AMC birlikteligine
dikkat cekmek istedik.

IOLGU SUNUMLARI

OLGU 1

Klinigimize 26. gebelik haftasinda kontrol amaciy-
la bagvuran anne (25 y, g2,pl), dnceki gebeliginin
de fetal kayip ile sonuclandigini ifade etmekteydi.
Bu bebekle ilgili karyotip ve otopsi kaydi bulun-
mamaktayds, yakin akraba evliligi mevcuttu. Yapi-
lan sonografik incelemede (Philips HD 11, 4-8
MHz konveks transduser) 26 gebelik haftas: ile
uyumlu fetusta: Bilateral pes ekinovarus, kalca ek-
leminde fleksiyon, dizlerde ekstansiyon, iist ekstre-
mitelerde ve ellerde fleksiyon hali mevcuttu .
Ayrica hafif polihidramniyos, mide cebinin bulun-
mamasi, artmis ense kalinlig: ve fetal hareketin ol-
mamast baglica bulgulardi. Kan biyokimyas1 ve
TORCH analizi normal idi. Karyotip analizini ka-
bul etmeyen gebe, 32. gebelik haftasinda bagvur-
dugunda fetal kalp aktivitesinin olmadig: tespit
edildi. Fetal biyometri gebelik haftas: ile uyumlu
idi, ekstremite ve eklem posizyonlarinin degisme-
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mis, amniyos mayiinin artmis oldugu izlendi (Re-
sim 1A). Indiiksiyon ile gebelik sonlandirildi, 1450
g agirliginda, erkek bebek dogurtuldu. Fetal otopsi
ailenin kabul etmemesi nedeniyle yapilamadi.
Makroskobik goriintim ultrasonografi bulgularim
dogrulamaktayd: (Resim 1B).

OLGU 2

Klinigimize 32. gebelik haftasinda kontrol amac1y-

la bagvuran gebe (30y, g3,p2), fetal hareketin olma-

masindan sikayetci idi. Yakin akraba evliligi olan

gebenin, saglikl iki cocugu mevcuttu. Yapilan ult-
rasonografik incelemede (Philips HD11, 4-8 MHz

transdiiser) gebelik haftasi ile uyumlu fetusta:

Unilateral pes ekinovarus, ellerde sabit pozisyon

mevcuttu (Resim 2A). Ayrica hafif polihidramni-

yos, mide cebinin bulunmamasi, cilt 6demi, hafif
ventrikiilomegali ve fetal hareketlerin olmamasi di-

ger bulgulardi. Kan biyokimyas1 ve TORCH anali-

zi normal idi. Karyotip analizi aile tarafindan kabul
edilmedi. Ilerleyen gebelik haftalarinda amniyos

mayiinin artmakta oldugu izlendi. Kirk birinci ge-

belik haftasinda indiiksiyon ile 4100 g agirliginda-

ki kiz bebek (Apgar: 2) vaginal yolla dogurtuldu.

Etkili resiisitasyona ragmen spontan solunum veya
herhangi bir fetal hareket veya reaksiyon saglana-

madi. Makroskobik gériintim ultrasonografi bulgu-

larini dogrulamaktaydi (Resim 2B).

I TARTISMA

AMC’nin etiyolojisi baz1 olgularda anlagilamamak-
la birlikte, cogunlukla sinir, kas ve bag dokusu ge-
lisimiyle ilgili bir anomalidir.”!° Beyin, spinal kord,
periferik sinirler ve bunlarin kaslarla etkilesim
noktalarinda matiirasyon ve miyelinasyon kusuru
mevcuttur. Santral sinir sistemi anomalileri azal-
mus fetal hareketin en sik nedenidir.!! Hareket et-
meyen eklemin ¢evresinde bir siire sonra fazladan

RESIM 1: A. Ekstremite ve eklem posizyonlarinin sabit durumu (3D ultrasono-
grafi), B: Postpartum ekstremite, el ve ayaklarin makroskobik gériintimd.
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RESIM 2: A. Sol elde parmaklarin sabit pozisyonu (3D ultrasonografi),
B.: Postpartum sol elde parmaklarin sabit pozisyonu.
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bag dokusu olusarak bu eklemin pozisyonunu sabit
hale getirmektedir.

Normal eklem gelisimi 5.5 gebelik haftasinda
baglarken, ekstremitelerin hareketi 8. haftadan son-
ra baglamaktadir. Fetal akinezinin ( azalmis fetal
hareket) erken baslangici ve dogum sirasindaki
kontraktiirlerin agirlig arasinda dogrudan iligki
bulunmaktadir. Erken tani koyulan olgularda art-
mis ense kalinlhig ve cilt alt1 6demi genellikle 6liim-
ciil belirtilerdir.'

Distal eklemler, proksimal eklemlerden daha
sik ve agir olarak tutulmaktadir. En sik pes ekino-
varus ve el bileklerinde fleksiyon deformitesi sek-
linde ortaya ¢ikmaktadir."

Ekstremitelerin pozisyonu ve deformitelerin
sekli biiyiik oranda eklem cevresindeki dengesiz
kas kuvvetine bagh olarak olugsmaktadir.'* Bu ne-
denle AMC olgularinda ekstremite pozisyonlar1 de-
giskenlik gostermektedir.

Fetal hareketin azalmis olmasina bagh olarak
spesifik degisiklikler meydana gelebilmektedir.
AMC1i bebeklerde tzellikle kiigiik cene ve yiiksek
damak bulunabilmektedir. Yiiz degisiklikleri mey-
dana gelmis olan olgularda akciger gelisiminin de
tamamlanamamasi sasirtict degildir. Ayrica AMC
olgularinda fetal solunum hareketinin olmamasi da
akciger hipoplazisine neden olmaktadir."

Hyett ve ark.nin 27 lethal AMC olgusundan
olusan serilerinde olgularin %20’sinde 26. gebelik
haftasindan sonra polihidramniyos gelistigini bil-
dirdiler.> Amniyos mayiinin fetus tarafindan yutu-
lamamasi polihidramniyos ile sonuglanmaktadir.
Bu durum, yutma mekanizmalar: ve barsak fonksi-
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yonlarinin immatiir oldugunu diisiindiirmektedir.
Hareketsizlige bagl olarak cilt altinda biriken sivi-
nin diafragma atonisine neden olarak toraks i¢in-
deki basinci ve lenfatik doniisiimii etkiledigi 6ne
stirillmigtiir.’ Fetal hidrops ve polihidramniyos
mevcudiyeti kotli prognoz belirtisi olarak bildiril-
mistir.!®

Olgularin %90’1nda bulgular ilk trimesterden
sonra ortaya ¢ikmaktadir.'” AMC’nin ailevi form-
larinda ilerleyen gebelik haftalarinda fetal hareket
ve pozisyonu degerlendirmek iizere yapilacak olan
seri ultrasonografilerde konjenital kontraktiirlerin
tespit edilmesiyle prenatal tanisi miimkiin olabil-
mektedir.'® Fetal AMC tamis: konvansiyonel ultra-
sonografi ile kolaylikla koyulabilir. Ayrica g
boyutlu ultrasonografi ile ebeveynler i¢in daha an-
lagilabilir resimler elde edilebilir.

Trisomi 18 olgularinin yaklagik dortte birinde
konjenital kontraktiirlerin varhig: bildirilmigtir."
AMC saptanan olgulara genetik tayin 6nerilmeli-
dir. Prenatal ultrasonografi, klinik genetik ve fetal
patoloji ortak caligmasi ile yapilan bir degerlendir-
mede bile AMC olgularinin ancak yarisinda (%53)
spesifik tan1 koyulabilmektedir. Olgularin {igte bi-
rinde ise néropatolojik tani yetersizdir veya altta
yatan patolojik mekanizma aydinlatilamamigtar."”
Ancak genetik ve patolojik tani koyulamasa da
o6nemli olan, sonraki gebeliklerde tekrarlama ola-
siliginin bulunmasidir. Her iki olgumuzda da yakin
akraba evliliginin ve bir olguda dnceki gebeliginde
benzer fetal kaybinin olmas: otozomal resesif ge-
¢isli bir hastaligin varligim diisindiirmektedir. Her
iki ailenin de takip eden gebeliklerinde seri ultra-
sonografi planlanmaktadur.
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