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Trombositopeni-Radius Yoklugu Sendromlu

Bir Yenidoganda Ektopik-Agenetik Bobrek
Birlikteligi
Thrombocytopenia-Absent Radius Syndrome

with Ectopic-Agenetic Kidney in A Neonate:
Case Report

OZET Trombositopeni-radius yoklugu (TAR), trombositopeni ve bilateral radius yoklugunun go-
rildiigi, nadir, otozomal resesif gecis gosteren bir sendromdur. Hematolojik, kardiyolojik sorunlar,
iskelet anomalileri ve nadiren renal anomaliler gériilebilir. Bes giinliik iken multipl konjenital ano-
mali 6n tanisiyla hastanemize sevk edilen, hipotelorizm, mikroftalmi, sol elde iig, sag elde dort par-
mak (her iki elde de bagparmak mevcut), her iki elde bagparmak hipoplazisi, sol elde 2. parmak
aplazisi, el bileklerinde fleksiyon kontraktiirii, bilateral ayak bagparmaklarinda laterale deviasyon
ve 2.-3. ayak parmagi arasinda sindaktili, mikroti, heliks kivrimlarinda artis, bilateral 6n kollar ki-
sa ve radiale deviye olan olguya trombositopeni ve bilateral radius yoklugu nedeni ile TAR sendro-
mu tanist konuldu. Atriyal septal defekt tespit edilen olgunun kromozom analizi 46, XY idi. Renal
ektopi ve bilgilerimize gore daha énce bildirilmeyen renal agenezi tespit edilen olgu izleminin 12.
giniinde bobrek yetmezligi nedeni ile kaybedildi. Bu ¢aligmada, yenidoganlarda trombositopeni
ayiricl tanisinda TAR sendromunun akilda tutulmasi ve olgunun eslik eden renal anomaliler
acisindan degerlendirilmesi gerektiginin vurgulanmasi amaglanmugtir.

Anahtar Kelimeler: Yenidogan; trombositopeni; agenetik, ektopik

ABSTRACT Thrombocytopenia-absent radius (TAR) syndrome is characterized by thrombocyto-
penia and absence of radius. This rare syndrome is inherited autosomal recessively. Hematologic,
cardiac, skeletal and rarely renal abnormalities may be associated. A five days old neonate was re-
ferred to our clinics for multiple congenital anomalies. He had hypotelorism, micropthalmia, three
fingers on the left, four fingers on the right hand (having bilateral thumbs), index fingers aplasia on
the left hand, bilateral flexion contractures in elbow joints, syndactylia between 2°¢ and 3™ feet
fingers, microtia, increased helical convolutions, bilaterally short and radially deviated forearms.
TAR syndrome was diagnosed due to thrombocytopenia and bilateral absence of radius. He had at-
rial septal defect and caryotype was 46, XY. Renal agenesia which did not reported before and ec-
topic kidney were diagnosed. He died on the 12 day due to renal insufficiency. Finally, TAR
syndrome should be kept in mind in a neonate with thrombocytopenia and associated renal ano-
malies should be examined.

Key Words: Infant, newborn; thrombocytopenia; abnormalities
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rombositopeni-radius yoklugu (TAR) sendromu, hipomegakaryosi-
tik trombositopeni (< 100.000/mm?) ve bilateral radius yoklugunun
goruldugi, siklig1 1/100.000 olan, nadir, otozomal resesif gecis goste-
ren bir sendromdur.! Etiyolojisi tam aydinlatilamamis olup radius, kalp ve
megakaryosit gelisiminin 6.-8. haftada olmasi nedeni ile fetusun bu dénem-
de etkilenmesine bagli olabilecegi belirtilmektedir. TAR sendromunda iske-
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let, gastrointestinal sistem (GIS), kardiyovaskiiler,
iiriner ve hematolojik sistem [trombositopeni, 16-
(beyaz
35.000/mm?), eozinofili, anemi], santral sinir siste-
mi (SSS) tutulumu goriilebilmktedir. Ozellikle ilk 4
ay iginde GIS ve intraserebral kanamaya yol agar-

komoid reaksiyon kiire sayis1 >

ken, genellikle dogumda ya da neonatal dénemde
bulgu vermektedir. Yas ilerledikce trombositope-
nik ataklarin siklig1 ve ciddiyeti azalmakta, erigkin
yaslarda normal sinirlara gelmektedir.

Bu ¢aligmada, renal ektopi ve renal agenezinin
eslik ettigi bir yenidogan TAR sendromu olgusu su-
nulmaktadir.

IOLGU SUNUMU

Yirmi sekiz yasindaki annenin besinci gebeligin-
den tig¢lincl yasayan olarak 38. gebelik haftasinda,
sezaryen ile 2.355 g (10 p) dogan erkek bebek, mul-
tipl konjenital anomali 6n tanisi ile hastanemize
sevk edildi. Bes giinliik iken hastanemize getirilen,
anne-baba arasinda ti¢iincii derece akrabalik bulu-
nan olgunun fizik incelemesinde; viicut agirlig:
2.100 g, bas ¢evresi 34 cm (50-75 p), viicut 1s151 36.6
°C, nabiz 146/dakika, solunum 46/dakika, kan ba-
sinc1 87/60 mmHg olan olguda kisa boyun, genis
burun kopriisii, hipotelorizm, mikroftalmi, sol elde
iig, sag elde dort parmak (her iki elde de bagparmak
mevcut), falankslarda uzunluk, her iki elde bagpar-
mak hipoplazisi, sol elde 2. parmak aplazisi, el bi-
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leklerinde fleksiyon kontraktiirii, bilateral ayak
bagparmaklarinda laterale deviasyon ve 2.-3. ayak
parmaklar: arasinda sindaktili, mikroti, heliks kiv-
rimlarinda artis, bilateral 6n kollar kisa ve radiale
deviye, oksipital bolgede kapiller hemanjiyom sap-
tand1 (Resim 1a, b). Laboratuvar incelemesinde; he-
moglobin 13 g/dL, trombosit sayis1 66.000/mm?,
beyaz kiire sayis1 10.400/mm?, iire 32 g/dL, kreati-
nin 1.4 g/dL, sodyum 146 mEq/L, potasyum 4
mEgq/L, kalsiyum 8.5 g/dL, karaciger fonksiyon test-
leri normal olup, kemik iligi aspirasyonunda nadir
megakaryosit goriildii. On kol direkt grafilerinde
bilateral radius gozlenemedi (Resim 2 a, b). Bu bul-
gularla TAR sendromu diisiiniildii. Kromozom ana-
lizi 46, XY olarak saptandi. Eslik eden anomaliler
acisindan yapilan transfontanel ultrasonografi

(USG) si normal iken ekokardiyografik inceleme-
de atriyal septal defekt (ASD) goriildii. Abdominal
USG’de sag bobrek ektopik (mesanenin sag poste-
rolateralinde) ve parankim ekosu grade 2 artmis
olup sol bobrege ait parankim dokusu goriilemedi.
Abdominal bilgisayarli tomografi (BT) tetkikinde
de sag bobrek ektopik ve sol bobrek izlenemedi
(Resim 3 a, b). Izleminde taze donmus plazma,
trombosit ve eritrosit siispansiyonlar: ile destek te-
davileri verildi. Ure, kreatinin degerleri giderek ar-
tan, aniirik olan ve idrar protein kreatinin oram
dort saptanan olguda hipertansiyon gozlendi. Solu-
num sikintisi nedeni ile ventilator destek tedavisi

uygulandi. Antihipertansif (nifedipin) tedaviye rag-

RESIM 1a, b: Olgunun genel gériiniimi; sol elde 3, sag elde 4 parmak, falankslarda uzunluk, el bileklerinde fleksiyon kontraktiirii, bilateral 6n kollar kisa ve ra-

diale deviye.
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a
RESIM 2a, b: Bilateral radius yoklugu.

men hipertansiyonu kontrol altina alinamayan,
aniiri ve iire 236 g/dL, kreatinin 5.24 g/dL ile akut
intrensek bobrek yetmezligi tanisi konulan olguya
periton diyalizi uygulandi. Olgu tiim destek teda-
vilerine ragmen izleminin 12. giiniinde kaybedildi.
Aileden izin alinamadig; i¢in otopsi yapilamadi.

a

Fatma GAKMAK CELIK ve ark.

I TARTISMA

TAR sendromu olan tiim olgularda bilateral radi-
al aplazi olup, diger sendromlardan ayriminda en
6nemli bulgu, her iki bagparmagin bazi olgularda
hipoplastik ya da proksimal yerlesimli olsa da
mevcut olmasidir.? Elde radial deviasyon, karpal
ve falangial kemiklerde hipoplazi, parmaklarda
ekstansiyon kisitliligi, ulna ve humerus yoklugu,
“club foot” deformitesi, omuz ve kollarda kas yu-
musak doku hipoplazisi, kal¢a dislokasyonu, kok-
sa valga, patella dislokasyonu, femoral tibial
torsiyon, dizlerde ankiloz, kiiciik ayak, cesitli
ayak deformiteleri gibi iskelet sistemi anomalile-
ri de bildirilmistir."> Olgumuzda da sol elde 3, sag
elde 4 parmak (her iki elde de bagparmak mev-
cut), el bileklerinde fleksiyon kontraktiirii, her
iki elde bagparmak hipoplazisi, sol elde 2. parmak
aplazisi, bilateral 6n kollarda kisalik ve radiale
deviasyon vardi. Mikrognati, uzun genis alin, dii-
stk ve arkaya dogru yerlesik kulaklar gibi dis-
morfik yiiz goriinimi olabilir.? Olgumuzda kisa
boyun, hipotelorizm, mikroftalmi, mikroti mev-

cuttu.

Genitotiriner sistem anomalileri literatiirde
%3-5 gibi nadir oranlarda bildirilse de, Greenhalgh

RESIM 3a, b: Sag bobrek mesane posteriorunda lokalize, sol bobrek goriintilenemedi.
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ve ark.nin 2002 yilinda yaptig1 34 TAR sendromlu
olguyu kapsayan bir caligmada bu oran %23 olarak
sunulmustur.??® En sik at nali bobrek olmak tizere
bilateral hipoplastik bobrek ve renal fonksiyonlar-
da azalma, renal fiizyon ve/veya renal ektopi, ¢ift
ureter, hafif derecede renal pelvis dilatasyonu, pe-
noskrotal transpozisyon (penisin skrotum altinda
yerlesmesi) en sik karsilagilan anomaliler olarak
bildirilmigtir.*> Olgumuzda sag ektopik bobrek ve
sol renal agenezi mevcuttu. Cogunlukla ektopik
bobregin pelviste ya da alt abdomende yerlestigi ve
ektopik yerlesimli bobreklerde tas insidansinin art-
t1g1 rapor edilmistir. Olgumuzun ektopik bobregi
sik bildirildigi gibi pelvise lokalize idi. Bir¢ok re-
nal ektopi olgusu iriner enfeksiyon, iirolitiyazis,
abdominal kitle gibi komplikasyonlar olusturana
kadar asemptomatiktir. Olgumuzda eslik eden re-
nal agenezi oldugu i¢in ¢ok erken dénemde bobrek
yetmezligi gelistigi diislintilmiistiir. Literatiirde
yaptigimiz tarama sonucunda TAR sendromuna eg-
lik eden renal agenezili bagka bir olguya rastlana-
mamuigstir. Fakat olgumuzda oldugu gibi son dénem
bobrek yetmezligi olan bir olgu daha 6nce sunul-
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mus olup bu olguda kiigiik ekojenik bobreklerin es-
lik ettigi bildirilmigtir.*

TAR sendromlu olgularin %22-30’unda kardi-
yak anomali birlikteligi vardir. En sik Fallot tetra-
laojisi, ASD, nadiren de dekstrokardi, ventrikiiler
septal defekt, atrioventrikiiloseptal defekt, patent
duktus arteriyozus goriiliir.? Olgumuzdada eslik
eden kardiyak anomali olarak ASD saptanmistur.
Gastrointestinal problemler bir¢ok olguda ortaktir.
Yetersiz kilo alim1, kusma ve ishalle seyreden inek
siitii intoleransi, trombositopeniye sekonder geli-
sen GIS kanamalar en sik bulgulardir.?

TAR sendromlu olgularda nadiren serebellar
vermiste hipoplazi, korpus kallozum agenezi, 6ze-
fagus atrezisi birlikteligi literatiirde bildirilmig-
tir.® Olgumuzda eglik eden kranial ve gastro-
intestinal anomali saptanmamuisgtur.

Bu caligma ile yenidoganlarda trombositopeni
varliginda ayiric: tanida TAR sendromunun akilda
tutulmasi, eslik edebilecek renal anomaliler agisin-
dan olgunun degerlendirilmesi gerektigi vurgulan-
mak istenmistir.
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