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Situs Inversus Totalis ve Tiroid Agenezisi

Situs Inversus Totalis and Thyroid Agenesis:
Case Report

OZET Situs inversus totalis, organ veya organ sistemlerinin normal lokalizasyonlar: yerine ayna
goriintiisiinde oldugu gibi viicudun karg: tarafinda yer almasi durumudur. Cesitli ¢aligmalarda kon-
jenital kalp hastaliklar1 basta olmak iizere gesitli konjenital malformasyon ve sendromlarin situs in-
versus ile birlikteligi rapor edilmistir. Tiroid bezi pirimitif bukkofaringeal kaviteden ikinci gebelik
haftasinda belirir. Situs inversus totalisin de embriyonel déonemin ikinci haftasindaki bir genetik de-
fektten meydana geldigi yoniindeki goriisler, situs inversus totalis ile tiroid agenezisi birlikteliginin
rastlantisal olmadigini diistindiirmektedir. Bildigimiz kadar ile situs inversus totalis ve tiroid age-
nezisi birlikteligi daha 6nce rapor edilmemistir. Bu yazida, situs inversus totalisle birlikte tiroid
agenezisi bulunan bir yenidogan sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Ters yerlesim; dekstrokardi; tiroid bezi yoklugu

ABSTRACT Situs inversus totalis is the condition in which the organ or organ systems are on the
other side of the body, as in the mirror image, instead of their normal localisations. The unity of va-
rious congenital malformations and syndromes with situs inversus, particularly the congenital he-
art diseases, has been reported. The thyroid gland appears in the second week of gestation emerging
from the primitive buccopharyngeal cavity. The claims suggesting the situs inversus totalis occurs
in the second week of the embryonic development let us think that the association of situs inver-
sus totalis and congenital hypothyroidism is not coincidental. As much as we know, the associati-
on of situs inversus totalis with thyroid agenesis has not been reported before. In this case report,
a newborn with situs inversus totalis and thyroid agenesis was presented.

Key Words: Situs inversus; dextrocardia; thyroid dysgenesis
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itus inversus totalis, organ veya organ sistemlerinin normal lokalizas-

yonlar yerine viicudun kars: tarafinda (normalin ayna goriintiisii) yer

almas1 durumudur.' Bu dogumsal i¢ organ pozisyon anomalisi 8.000-
25.000 canl dogumda 1 goriliir.? Cogu sporadik olmakla birlikte olgularin
%20-25’inde Mendelyen kalitim goriildiigli ve genellikle otozomal resesif
gectigi gosterilmistir. Ozellikle ailesel olgularda ¢oklu orta hat defektleri,
iskelet, gastrointestinal, genitoiiriner ve kardiyovaskiiler sistemlerle ilgili
anomaliler de eglik edebilmektedir.? Hayvan ¢aligmalarinda farelerdeki “in-
versus viscerum (iv)” ve “inversion of embryonic turning (inv)” denilen iki
kromozomdaki mutasyonun situs inversusa neden oldugu gosterilmistir. Fa-
relerdeki iv gen insanlarda 14q32 kromozomu ile es degerdir.?
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Konjenital hipotiroidi prevalansi ise irk ve et-
nik yapiya gore degismekle birlikte, diinya gene-
linde 3500 ile 4000 canli dogumda 1’dir. Fakat
ilkemizde goriilme siklig1 daha yiiksektir. Hipo-
tiroidi olgularinin %85’ini tiroid disgenezisi (at-
rezi %30, ektopi %60, hipoplazi %10), %10-15’ini
ise dishormonogenezis olusturmaktadir. Olgula-
rin ¢ogu sporadik olup %2-5 oraninda ailevidir.
Ailevi olanlarda tiroid transkripsiyon faktor-1
(TTF-1), TTF2, PAX-8 genleri ile ilgili mutasyon-
lar gosterilmigtir. Bu faktérlerdeki nokta mutas-
yonlar1 bezin gelisiminde bozukluklara neden
olmaktadir.*

Ancak bildigimiz kadariyla literatiirde situs in-
versus totalis ve tiroid agenezisi birlikteligi simdi-
ye kadar rapor edilmemistir.

IOLGU SUNUMU

Otuz bes yasinda, gravida 8 ve parite 2 olan anne-
den miadinda, sezaryenle ve 3.500 g agirliginda do-
gan dort giinlitk erkek bebek, solunum sikintisi
sikdyeti ile hastanemize getirildi. Aile 6ykiistinden
anne ve babasinin t¢iincii derece akraba oldugu,
annenin abortus ile sonuglanan 6 gebeligi bulun-
dugu 6grenildi. Yapilan fizik muayenesinde; agirh-
£13.500 g (50. persentil), boyu 50 cm (50. persentil)
ve bas gevresi 36 cm (50. persentil) idi. Genel duru-
mu orta, kalp tepe atimi1 154/dakika, solunum say1-
s176/dakika ve viicut 1s1s1 36.5 °C olan olgunun kalp
sesleri sagda daha belirgin duyulmakta idi. Solu-
num sistemi muayenesinde takipnenin yaninda
retraksiyonlar belirlendi. Diger sistem muayenele-
ri normal idi. Akciger grafisinde kalp apeksi ve mi-
de gaz odacig1 sagda gozlendi (Resim 1).
Elektrokardiyografik (EKG) incelemede D1 deri-
vasyonunda p ve T dalgalarinda negatiflik saptand:
(Resim 2). Ekokardiyografi (EKO)’de ise dekstro-
kardi, atriyal septal defekt (ASD), patent duktus ar-
teriyozus (PDA) ve sag arkus aorta saptandi. Batin
ultrasonografisi (USG) nde karacigerin solda ve da-
lagin sagda yerlestigi, ancak ilave patolojinin bu-
lunmadigy goriildii. Postnatal yedinci giinde
yapilan tiroid hormon analizinde total T4: 0.61 U
pg/dl (5.1-14.1), serbest T4: 0.043 ng/dL (0.9-1.7),
TSH > 100 UI/mL (0.27-4.2) ve tiroglobiilin 0.00
ng/dL (1.4-78) olarak 6l¢iildii. Tiroid USG’sinde ti-
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RESIM 1: Kalp apeksinin ve mide gaz odaciginin sagda oldugu on-arka ak-
ciger grafisi.

RESIM 2: D1 derivasyonunda negatif p ve T dalgalari.

roid dokusu izlenmedi. Tiroid sintigrafisinde ise ti-
roid lojuna uyan alanda belirgin bir radyoaktif
madde tutulumu saptanmadi (Resim 3). Diz grafi-
sinde bilateral alt ve iist epifizler izlenmedi. Olgu-
ya mneonatal pnOémoni tamsiyla antibiyotik,
hipotiroidi tanisiylal0 pg/kg dozunda levotiroksin
sodyum tedavileri baslandu.

I TARTISMA

Situs inversusun etiyolojisi halen kesin olarak bi-
linmemekle birlikte, embriyonal dénemin ikinci
haftasinda ortaya ¢ikan genetik bir defekte bagh ol-
dugu distnilmektedir.’

Situs inversusun tanisinda abdominal diiz gra-
fi, batin USG’si, EKG ve EKO tetkikleri yardimci-
dir. EKG incelemesinde D1’de p ve T dalgalarinin
negatifligi ve V1-6 arasindaki derivasyonlarda R
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RESIM 3: Tiroid lojuna uyan alanda belirgin bir radyoaktif madde tutulumu
gdstermeyen tiroid sintigrafisi.

progresyon kayb: vardir.® Bizim olgumuzun D1 de-
rivasyonunda p ve T dalgalarinin negatif oldugu,
on-arka akciger grafisinde kalp apeksinin ve mide
fundus gazinin sagda oldugu ve batin USG’sinde ba-
tin ici organlarin ayna hayali seklinde yer degistir-
mis oldugu gorilmistiir.

Situs inversuslu olgularin, gesitli konjenital
anomaliler ve Turner, polispleni ve serebello-okii-
lorenal gibi sendromlarla birlikteligi rapor edilmis-
tir.”? Bu anomaliler kardiyovaskiiler sistem
(dekstrokardi, ASD, fallot tetralojisi, pulmoner ste-
noz, diskret tip subaortik stenoz); solunum sistemi
(pulmoner agenezi, bronsektazi, paranazal siniis
anomalileri), sindirim sistemi (diyafragma hernisi,
duodenal atrezi ve stenoz, Meckel divertikiilii,
apandiks agenezisi, konjenital megakolon, anal at-
rezi), hepatobiliyer, splenik, genitoiiriner, ortope-
dik ve norolojik sistemlerle ilgili olabilir.*'? Bizim
olgumuzda dekstrokardi, ASD, PDA ve tiroid age-
nezisi saptanmigtir. Yaptigimiz literatiir taramasin-
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da tiroid agenezisi ve situs inversus totalisin birlik-
te goriildigii bir olguya rastlanmamuistir.

Tiroid bezinin anatomik ve fonksiyonel geli-
siminde bir dizi faktor rol oynamaktadir. Bu geli-
sim evrelerini etkileyen cevresel faktorler hem
tiroid bezinde hem de kalpte malformasyonlara
yol agabilmektedir. Tiroid bezinin gelisimi ilk ev-
re olan farinks tabaninda tomurcuklanmadan, son
evre olan follikiil hiicrelerinin ¢ogalmasi ve yayil-
masina kadar 5 evreden olugmaktadir. Tiroid bezi
gelisim evrelerindeki hatalarda tiroid agenezisi,
ektopisi, hipoplazisi veya guatr ortaya ¢ikmakta-
dir’

Konjenital hipotiroidi ile birlikte pek ¢ok or-
gan ve sistemi ilgilendiren ¢esitli dogumsal malfor-
masyonlar bildirilmistir. Ekstratiroidal malformas-
yonlar i¢inde en sik goriilenler kardiyak malfor-
masyonlardir.’”® Oliveri ve ark. konjenital hipotiro-
idi saptanan 1.420 bebekte diger dogumsal malfor-
masyonlarin sikligini arastirmis ve ilave dogumsal
anomali sikligini %8.4 olarak bildirmiglerdir.'*
Anomali goriilme sikliginin saghikli bebeklerle ki-
yaslandiginda 4 kat daha fazla oldugunu, en sik kar-
diyovaskiiler sistemde olmak tizere (%5.5 siklikta
ve en sik ASD), kas-iskelet, santral sinir, sindirim
ve bazi diger sistemlerde degisik dogumsal malfor-
masyonlarin goriildigini saptamiglardir. Bu olgu-
da da konjenital hipotiroidiye ilave olarak situs
inversus totalis, ASD ve PDA tespit edilmigtir.

Konjenital hipotiroidinin pek ¢ok organi etki-
leyen malformasyonlarla birlikteligi, embriyo geli-
siminin ¢ok erken déneminde meydana gelen bir
genetik kusur sonucu olustugunu disiindiirmekte-
dir. Situs inversus totalisin de embriyonal donemin
ikinci haftasindaki bir genetik defektten meydana
geldigi yontindeki goriisler, situs inversus totalis ile
konjenital hipotiroidinin birlikteliginin rastlantisal
olmadigini digiindiirmektedir.’

Sonug olarak, situs inversus totalis olgularinda
tiroid bezi ile ilgili defektler acisindan dikkatli
olunmas: gerektigi kanisina varilmistir.
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