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Kraniyosinostozun Eslik Ettigi
Yarik El/Ayak Malformasyonu

Split-Hand/Split-Foot Malformation Associated
with Craniosynostosis: Case Report

OZET Dogumsal yarik el/yarik ayak deformitesi, ekstremitelerde orta hatta yarikla seyreden falanks,
metakarp veya metatars aplazisi veya hipoplazisinin eslik ettigi nadir goriilen bir durum olup
ektrodaktili olarak da isimlendirilmektedir. Kraniyosinostoz ise kraniyal siitiirlerin erken kapanmasi
ile karakterizedir. Kraniyosinostoz, primer veya sekonder olabilir. Santral sinir sisteminin gelisimsel
bozukluklari, kafa i¢i basing artis1 ve kafa sekil bozukluklar: primer kraniyosinostoza bagl gelisen
6nemli problemlerdir. Kraniyosinostoz gelismesine genetik bozukluklar, metabolik hastaliklar ve
cevresel faktorler neden olmaktadir. Kraniyosinostoz, ¢ocuk yas grubunda tek basina veya
kraniyofasiyal bir sendromun bulgusu olabilir. Yazimizda, daha 6nce literatiirde bildirilmeyen ve
ilk kez tarafimizdan tanimlanan metopik sinostozun eslik ettigi yarik el ve ayak malformasyonu
bulunan bir yenidogan olgusu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Ayak deformiteleri, dogumsal; el deformiteleri, dogumsal; kraniyosinostoz

ABSTRACT Congenital split-hand/split-foot deformities is a rarely limb malformation with median
clefts of the hands and feet and aplasia/hypoplasia of the phalanges, metacarpals and metatarsals and
known ectrodactyly. Craniosynostosisis characterized by premature closure of cranial sutures. Cran-
iosynostosis may be primer or secondary. Developmental defects of the brain, increased intracranial
pressure, and calvarial shape disturbance are developed by primer craniosynostosis. Although genetic
disorders, metabolic disorders and environmental factors may be causes of craniosynostosis. Cran-
iosynostosis may be isolated or present as part of a craniofacial syndrome in the childhood. In this re-
port we are presented a newborn with metopic synostosis accompanied split-hand/split-foot
deformities. However in the literature there is no any report associated with ectrodactyly and metopic
synostosis. According to our knowledge, this association is reported by us for the first time.

Key Words: Foot deformities, congenital; hand deformities, congenital; craniosynostoses

Turkiye Klinikleri J Pediatr 2012;21(3):193-6

arik el ve ayak malformasyonu; ekstremitelerde orta hatta yarikla sey-

reden falanks, metakarp veya metatars aplazisi veya hipoplazisinin

eslik ettigi nadir goriilen bir durumdur. Yarik el/yarik ayak malfor-
masyonu ile ektrodaktili ayni anlamlarda kullanilan terimlerdir. Nadir rastla-
nan konjenital deformiteler arasinda olan yarik el ve yarik ayak deformiteleri
yaklagik 1/18 000 siklikta goriilmektedir.! Otozomal dominant, otozomal re-
sesif ve X’e bagl gecis gosterebilir.>® Bu yazida, yarik el/yarik ayak malfor-
masyonu bulunan bir yenidogan olgusunu birlikte metopik sinostoz bulunmasi
nedeniyle yaptigimiz literatiir taramasinda daha 6nce boyle bir birliktelikten
bildigimiz kadariyla bahsedilmemis olmasindan dolay1 sunmaktayiz.
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OLGU SUNUMU

El ve ayaklarinda yarik saptanmasi tizerine anoma-
lili bebek 6n tanisiyla hastanemize sevk edilen 15
glinliik erkek olgumuzun, aralarinda birinci derece
kuzen evliligi tariflenen ebeveynlerin, 5. gebeli-
ginden yasayan 2. ¢ocuk olarak, miadinda normal
yolla 2400 gram dogdugu 6grenildi. Soy ge¢mi-
sinde; annenin iki gebeliginin iki ve ti¢ aylikken
spontan diisiikle bir gebeliginin ise alt1 aylikken in-
trauterin 6liimle sonuclandig1 6grenildi. Anne ve
babasi saglikli olan olgumuzun, yasayan tamamen
saglikli bir kardesi mevcuttu.

Olgunun yapilan fizik muayenesinde; genel
durumu iyi, viicut sicaklig 36,8°C, solunum sayisi
38/dakika, nabiz 128/dakika, oksijen satiirasyonu
%097, viicut agirhigr 2715 g (3-10 p), boyu 46,2 cm
(75 p) ve bas cevresi 32,5 cm (<3 p) idi. Mikrosefali,
trigonosefali ve mikrognati saptanan olgunun gogiis
orta kisminda 1x1,5 cm boyutta hemanjiyom ile
uyumlu lezyon mevcuttu. Ayrica dért ekstremite-
sinde yariklar izlendi (Resim 1, 2). Olguda sag elde
2 ve 3. parmaklarda agenezi, 4 ve 5. parmaklarda
sindaktili, sol elde 4-5. parmaklarda sindaktili ve 3.
parmakta agenezi mevcut iken sol elde 2. parmakta
hipoplazi saptand: (Resim 3). Ayaklarda bilateral 2,
3 ve 4. parmaklarda agenezi mevcuttu (Resim 4).

Laboratuvar olarak; kan sayimi, karaciger ve
bobrek fonksiyon testleri, elektrolit diizeyleri ile
kromozom analizi normal (46, XY) olarak sonug-
lands. Eslik edebilecek kardiyak anomali agisindan
yapilan ekokardiyografide patent foramen ovale ve
kiiciik patent duktus arteriyozus saptandi. Direkt
grafi incelemelerinde; metatars ve metakarp eksik-
likleri saptandi (Resim 5, 6). Kraniyal manyetik re-

RESIM 1: Olgunun genel goriiniist.
(Renkli hali iin Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)
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RESIM 2: Olgunun iz goriinimd.
(Renkli hali icin Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

RESIM 3: El yaniginin yakindan gortinisi.
(Renkli hali igin Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

zonans goriintilleme (MRG) normaldi. Ug boyutlu
bilgisayarli tomografi (BT)'de mikrognati ve meto-
pik siitiirde sinostoz saptandi (Resim 7). Ektodermal
displazi agisindan dermatoloji ile konsiiltasyonu ya-
pilan olguda ektodermal displazi diistiniilmedi. Ekt-
rodaktili agisindan ortopedi ile konsiilte edildi.
Cerrahi diizeltme agisindan takibe alind.

Olgumuzun ailesinden olgu sunumu da dahil
olmak tizere hastayla ilgili yapilan biitiin incele-
melerin kullanilmasim kabul ettigine ve izin ver-
digine dair ailenin yazili izni alindi.

TARTISMA

Ektrodaktili; el ve ayaklarda orta hatt tutan yarik-
larla karakterize ayrica beraberinde sindaktili ile
birlikte falanks, metakarp ve metatarslarda aplazi
ve/veya hipoplazinin izlendigi bir anomalidir. Ekt-
rodaktili, sendromik veya izole tipte ortaya ¢ikabi-
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RESIM 4: Ayak yanginin yakindan goriinisii.
(Renkli hali icin Bkz. http://pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

RESIM 5: Direkt grafide metakarp eksiklikleri.

lir. Izole ektrodaktili genellikle sadece ele veya
ayaga sinirhdir.3

Ektrodaktilinin eslik ettigi 50’nin tizerinde sen-
drom vardir. Bunlardan en sik goriilen ektrodaktili,
ektodermal displazi, yarik damak ve dudak triadin-
dan olusan EEC sendromudur. EEC sendromuna
lakrimal kanal atrezisi, sag, dis, tirnak ve deri bul-
gular: eglik edebilir.* Roelfsema ve ark.nin yaptig
bir caligmada, 230 EEC sendromlu hasta incelenmis;
193 (%84) hastada ektrodaktili, 178 (%77) hastada
ektodermal displazi, 156 (%68) hastada yarik
dudak/damak, 135 hastada lakrimal kanal anomali-
leri ve 52 hastada ise tirogenital anomali saptanmis-
tir.> Ayrica ektrodaktiliye tibia/fibula aplazisi gibi
ekstremite anomalileri ve sagirlik eslik edebilir.®”
Olgumuzda ektrodaktili mevcut olmakla birlikte ek-
todermal displazi, yarik damak ve yarik dudak bu-
lunmadigindan EEC sendromu dislandi. Yine EEC
sendromunda izlenen lakrimal kanal ve iirogenital
anomaliler de olgumuzda mevcut degildi.
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Akro-kardiyo-fasiyal sendromda (CCGE) ise
ektrodaktiliye yarik damak, yarik dudak, fasiyal
anomaliler, genital anomaliler ve konjenital kalp
hastalig1 eslik edebilmektedir. Giannotti ve ark. ta-
rafindan iki kardes olguda yarik damak, dogumsal
kardiyak defekt, genital anomali ve ektrodaktili bu-
lundugu bildirilmistir.® Olgumuzda bu olgulara
benzer sekilde ektrodaktili ve kardiyak anomaliler
bulunsa da bu olgulardan farkh olarak kraniyosi-
nostoz mevcuttu. Ayrica hastamizda bu sendrom-
dan farkli olarak yarik damak, yarik dudak ve
genital anomali yoktu.

Ektrodaktili, holoprozensefali ve mental re-
tardasyon birlikteligi Hartsfield sendromu olarak
bilinir.® Olgumuzda santral sinir sistemi anomalisi

RESIM 6: Direkt grafide metatars eksiklikleri.

RESIM 7: Ug boyutlu BT'de metopik stitiir sinostozu.
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bulunmamaktaydi. Bu nedenle bu sendrom da dis-
landa.

Pfeiffer ve ark. tarafindan bildirilen bir olguda;
mental retardasyon, bilateral iris kolobomu, asi-
metrik yarik el malformasyonu, ayak parmaklarinda
sindaktili, hipospadias ve sagital siitiirde kraniyosi-
nostoz bildirilmis olup MA/MR sendromu olarak
tanimlanan bu olgudan farkli olarak olgumuzda
ayaklarda da yariklar mevcuttu.'” Ayni zamanda ol-
gumuzun kraniyosinostozu farkli olarak metopik
stitlirde izlendi. Olgumuzda hipospadias ve iris ko-
lobomu olmadigindan bu sendrom da diglands.

Kraniyosinostoz, kraniyal siitiirlerin erken ka-
panmasi ile karakterizedir. Tek bir siitiirde izlenebi-
lecegi gibi birden c¢ok siitiirii de etkileyebilir.
Kraniyosinostoz siklig1 yaklagik olarak 10 000 do-
gumda 3,1-4,8°dir." Kraniyosinostoz, primer veya
sekonder olabilir. Primer kraniyosinostoz, idiyopa-
tik veya ailesel nedenlerle ortaya c¢ikar. Ailesel
kraniyosinostoz genellikle kraniyofasiyal sendrom-
larin bir birleseni olarak saptanir. Izole kraniyosi-
nostoz, yaklasik olarak %80-90 arasinda izlenirken
sendromik olgular, vakalarin %10-20’sini olustu-
rur.'? Kraniyosinostozun eslik edebildigi sendrom-
lar; Pfeiffer, Apert, Crouzon ve Muenke sendrom-
laridir.”® Yaptigimiz literatiir taramasindan bildigi-
miz kadariyla bugiine kadar ektrodaktili ile metopik
sinostoz birlikteliginden bahseden herhangi bir
yayin bulunmamaktadir. Sekonder kraniyosinos-

KRANIYOSINOSTOZUN ESLIK ETTIGI YARIK EL/AYAK MALFORMASYONU

tozda ise altta yatan hiperkalsemi, hipertiroidi, tala-
semi ve D vitamini eksikligi gibi metabolik bir has-
talik bulunmaktadir. Olgumuzda yapilan laboratuvar
tetkiklerinde herhangi bir patoloji saptanmada.

Kraniyosinostoz tanisinda spiral BT goriintii-
leme ve 3 boyutlu BT goriintiilleme 6nerilmekte-
dir." Siklik sirasina gore sagittal, koronal, metopik
ve lambdoit siitlir tutulmaktadir. Hastalarin ¢ogu
hayatin erken déneminde intrakraniyal basing ar-
tis1, mental retardasyon, gorme kaybi nedeniyle
tan alirlar.”1” Olgumuzda trigonosefali bulunmas:
iizerine ¢ekilen 3 boyutlu BT ile metopik sinostoz
saptandi. Ayrica olgumuzun géz muayenesinde
gormesi normal ve radyolojik goriintiilemelerinde
intrakraniyal basing artigina ait herhangi bir bulgu
yoktu. Gebelik déoneminde diizenli takip yaptiril-
madigindan dolay1 olgumuzda yarik el/yarik ayak
malformasyonu ve kraniyosinostozun prenatal ta-
nist mitmkiin olmamustir.

Sonug olarak; nadir goriilen bir malformas-
yon olan ektrodaktilinin tekrarlama riskinin yiik-
sek olmasi nedeniyle, ailenin ¢ocuk sahibi olmak
istemesi durumunda gebelik 6ncesinde genetik
danismanlik almalar: gerekmektedir. Ayrica ektro-
daktiliye nadir de olsa kraniyosinostoz eslik edebi-
leceginden erken doénemde kraniyosinostozun
ortaya konmasi intrakraniyal basing artisi, gérme
kayba gibi problemler gelismeden miidahale edile-
bilmesine olanak saglayacaktir.
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