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ejunoileal atreziler yaklaşık olarak 330-1500 canlı doğumda bir oranın-
da görülürler.1 Bu atreziler %90 oranında tek yerde olmakla birlikte %6-
20 oranında multipl olabilmektedirler.1-3 Kalıtsal olmayan intestinal

atrezilerin yanında Kalıtsal multipl intestinal (KMİA) de mevcuttur. Bu na-
dir ve fatal anomalide mide antrumundan başlayıp, ince ve kalın barsakta
ince bir septum veya uzun bir kord şeklinde multipl intestinal atrezi (MİA)
ve intraluminal kalsifikasyonlar mevcuttur. Hastalık ilk defa Guttman ve
ark.4 tarafından 1973 yılında tarif edilmiştir. Kardeşlerde ve akrabalarda na-
dir de olsa birkaç olgu rapor edilmiştir.5-10 Hastalığın otozomal resesif geçiş-
li olduğu düşünülmektedir.11 Hastalar genellikle postoperatif dönemde
kaybedilmektedirler.10 Cerrahi tedavinin amacı barsak devamlılığını sağla-
mak ve maksimum barsak uzunluğunu korumaya çalışmaktır.

Yakın Akraba Evliliğinden Doğan
İki Erkek Kardeşte

Multipl İntestinal Atrezi

ÖÖZZEETT  Kalıtsal multipl intestinal atreziler  otozomal resesif geçtiği tahmin edilen multipl intestinal
atrezilerin en nadir formudurlar. Ardısıra doğan iki erkek kardeş iki günlük iken safrasız kusma
nedeniyle başvurdu. Ayakta direkt karın grafisinde her iki kardeşte de karında tek bir gaz görünümü
vardı ve mide genişlemiş olarak görünmekteydi. İlk kardeşte baryumlu kolon grafisinde
kullanılmamış kolon görünümü mevcuttu. İkinci kardeşte ise baryumlu kolon grafisinde rektal
obstrüksiyon bulguları mevcuttu. Laparotomide her iki kardeşte multipl gastrointestinal atreziler
bulundu. Sitogenetik çalışmada kromozomal anomaliye rastlanmadı. Anne baba birinci dereceden
akraba idi. Olgu sunumunda; yakın akraba evliliğinden doğan kalıtsal multipl intestinal atrezili iki
erkek kardeşi sunduk ve olası etiyopatolojiyi tartıştık. 

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Bağırsak atrezisi; genetik hastalıklar, doğumsal; kardeşler; evlilik  

AABBSS  TTRRAACCTT  Hereditary multiple intestinal atresia is the rarest form of multiple intestinal atresia
with a presumed autosomal recessive mode of inheritance. Two consecutive male siblings were ad-
mitted due to non-bilious vomiting. A plain radiograph of the abdomen revealed a single air bub-
ble and expanded stomach in both siblings. Barium contrast study showed unused colon in the first
sibling. In the second sibling, barium contrast study indicated rectal obstruction. On laparotomy,
there were multiple gastrointestinal atresia in both of them. No chromosomal abnormality was ob-
served with cytogenetic studies. The parents were first cousins. Here, we present two siblings with
hereditary multiple intestinal atresia born of close consanguineous marriage, and discussed possi-
ble etiopathogenesis.    
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OLGU SUNUMU   



Ak ra ba ev li li ği yap mış ai le de ar ka ar ka ya do -
ğan iki er kek be bek te mul tipl bar sak at re zi si nin gö-
rül me si; ka lıt sal bar sak at re zi le ri ola sı lı ğı nı ha tır-
lat mak ama cıy la tar tı şıl mış tır.

OL GU SU NU MLARI
OL GU 1

An te na tal ta kip siz ola rak 35. ge be lik haf ta sın da, 22
ya şın da an ne den nor mal va ji nal yol la doğ muş 2800
g ağır lı ğın da er kek be bek, iki gün lük iken tek rar -
la yan saf ra sız kus ma atak la rı ne de niy le ge ti ril di.
An ne ba ba sı am ca ço cuk la rı idi. Fi zik mu a ye ne sin -
de epi gas trik dis tan si yo nu olan has ta da tur gor to -
nus azal mış tı. Ayak ta di rekt gra fi sin de epi gas trik
böl ge de mi de çı kış obs trük si yo nu nu dü şün dü ren
tek bir ha va se vi ye si mev cut olup sağ ak ci ğer üst
lob da kon so li das yon iz len mek tey di. So lu num fiz-
yo te ra pi si ve an ti bi o te ra pi baş lan dı (Re sim 1). Dis-
tal ko lon gra fi sin de kul la nıl ma mış ko lon
gö rü nü mü mev cut tu. La pa ro to mi de mi de di la te bu-
lun du, Tip I pylo rik at re zi ne de niy le pi lo rik mem-
bran ek si ze edi lip pi lo rop las ti ya pıl dı. İnce
bar sak lar da yak la şık 10 cm ara lık lar la 12 adet mul-

tipl at re zi mev cut tu ve me zen ter de fek ti yok tu.
Bar sak lü me ni için de ki ya pı şık mu kus se rum fiz yo-
lo jik le yı ka nıp at re tik seg ment ler uç-uca anas to -
moz edil di. Çı kan ko lon da ki bir adet Tip I at re zi
uç-uca anas to moz edil di. To tal pa ren te ral nut ris -
yon baş la nan ol gu ame li yat son ra sı 13. gün de gram
ne ga tif sep sis ne de niy le ek si tus ol du.  

OL GU 2

On üç ay son ra, ay nı ebe veyn den 37. ge be lik haf ta-
sın da nor mal va ji nal yol la do ğan 2870 g ağır lı ğın da
ikin ci er kek kar deş, İki gün lük ken saf ra sız kus ma
ne de niy le ge ti ril di. Ol gu an te na tal dö nem de ta kip
edil me miş ti. Ayak ta di rekt gra fi sin de mi de çı kış
obs trük si yo nu nu dü şün dü ren tek bir ha va se vi ye si
mev cut tu (Re sim 2). Na zo gas trik son da dan ve ri len
kon trast mad de nin mi de dis ta li ne geç me di ği gö rül -
dü (Re sim 3). Rek tum dan ve ri len kon trast mad de -
nin rek tal po şun prok si ma li ne geç me di ği gö rül dü
(Re sim 4). La pa ro to mi de pi lor dan iti ba ren rek tum
dis ta li ne ka dar bi rer santimetre ara lık lar la  mul tipl
in tes ti nal at re zi ler ol du ğu sap tan dı. Çe kum dan iti-
ba ren tüm ko lon sig mo id ko lon dis ta li ne ka dar lü-

RE SİM 1: Bi rin ci ol gu nun ayak ta di rekt ka rın gra fi sin de  mi de ye ait tek ha va
se vi ye si gö rül mek te dir.

RE SİM 2: İkin ci ol gu nun ayak ta di rekt ka rın gra fi sin de mi de ye ait tek ha va se-
vi ye si gö rül mek te dir.
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me ni ol ma yan in ce bir bant şek lin de idi ve me zen -
ter de fek ti yok tu. Tip I tar zın da ki pi lo rik mem bran
ek si ze edi le rek pi lo rop las ti ve du o de num da ki at re -
zi ler ona rı la rak bar sa ğın en dis ta lin den prok si mal
je ju nos to mi ya pıl dı. Kı sa bar sak ola rak ka bul edi-
len ol gu ya pos to pe ra tif TPN baş lan dı. Bi rin ci ve
ikin ci ge be lik te mul tipl in tes ti nal at re zi ler ol ma sı
ne de niy le ge ne tik ta yin için an ne ve ikin ci be bek -
ten kan ör nek le ri alın dı. Si to ge ne tik ola rak kro mo-
zom ya pı sın da her han gi bir ya pı sal ve sa yı sal
ano ma li ye rast lan ma dı. Kis tik fib ro zis için ya pı lan
kro mo zom ana li zi ta yi ni nor mal ola rak de ğer len -
di ril di. Ol gu pos to pe ra tif 25. gün de man tar sep si si
ne de niy le ek si tus ol du. Her iki ol gu nun ame li yat
bul gu la rı Re sim 5’te şema tik ola rak gös te ril miş tir. 

TAR TIŞ MA
İntes ti nal at re zi ler ye ni do ğan lar da gastrointestinal
sistem obs trük si yon ne den le ri içe ri sin de sık rast la -
nan pa to lo ji ler olup Gros feld1 ta ra fın dan dört tip te
sı nıf lan dı rı lır lar. Bu sı nıf lan dır ma da tip 4 at re zi ler
so sis şek lin de olan me zen ter de fekt li Mİ A’ dir ve
tüm gas tro in tes ti nal at re zi ler için de azım san ma ya -
cak bir ora na sa hip tir ler.1,2 Mİ A sık lık la ile um ve
je ju num da da ha sık lık la da du e do num ve ko lon da
gö rül mek te olup ol gu lar ge nel de spo ra dik tir. KMİ -
A ise son yıl lar da li te ra tü re gir miş olan ve mi de den

rek tu ma ka dar lü men için de sep ta ve ya so lid kord
şek lin de ba ğır sak du var bü tün lü ğü nün bo zul ma dı -
ğı at re zi ler le sey re den çok na dir bir kli nik tab lo -
dur. Bu mul tipl at re zi ti pin de kla sik tip 4 at re zi den
fark lı ola rak me zen ter de fek ti gö rül mez.2-10 Li te ra -
tür de yak la şık ola rak 43 ol gu bil di ril miş tir.10 Ula-
şı la bi len li te ra tür ler de ka lıt sal bar sak at re zi li
be bek le rin ai le geç mi şin de ak ra ba ev li li ği ol ma sı -
na rağ men bi rin ci de re ce den ak ra ba ev li li ğin den
do ğan kar deş ler de bar sak at re zi si ne bir li te ra tür de
rast lan mış tır.5 Bu yö nüy le bi zim ol gu la rı mız ra por
edi len ikin ci ol gu lar dır. 

Has ta lı ğın pa to ge ne zi he nüz tam ola rak an la -
şı la ma mış tır. İntes ti nal at re zi le rin eti yo lo ji sin de
em bri yo nik ev re de mey da na ge len vas kü ler ya ra -
lan ma lar so rum lu tu tul mak ta dır. Vas kü ler ka za lar
da ha çok me zen ter de fekt li at re zi ye ne den olur lar.
An cak ka lıt sal olan la rı açık la mak ta bu eti yo lo ji ge-
çer li de ğil dir. KMİ A’ li has ta la rın at re zik seg ment -
le ri nin his to pa to lo jik in ce len me sin de me zen ter de
ar te ri yel ok lüz yon bul gu su nun ol ma ma sı, at re zik

RESİM 3: İkinci olguda nazogastrik sondadan verilen kontrast maddenin mide
distaline geçmediği görülmektedir.

RESİM 4: İkinci olguda rektumdan verilen kontrast maddenin rektumun
proksimaline geçmediği görülmektedir.



seg men tin dis ta lin de la nu go, saf ra pig ment le ri ve
sku a moz hüc re le rin ol ma ma sı bu at re zi le rin is ke -
mik olay dan da ha çok mal for mas yo na ne den olan
bir olay so nu cun da oluş tu ğu nu gös ter mek te dir.3 Li-
te ra tür de su nu lan ol gu la rın he men hep sin de at re -
zik bar sak lü me nin de inf la ma tu var hüc re ler,
fib ro tik alan lar ve kal si fi kas yon dik ka ti çek mek te
ve de vam eden bir fe tal inf la ma tu var sü re cin at re -
zi ye yol aça bi le ce ği gö rü şü ile ri sü rül mek te dir. Bu
inf la ma tu var sü re cin ne de ni bi lin me mek te olup,
ken di ol gu muz da yap tı ğı mız kis tik fib ro zi se yö ne -
lik kro mo zom ana li zi ta yi nin de po zi tif bir so nuç el -
de edi le me miş tir.2,10 Re ka na li zas yon de fek ti ve
epi tel yu mun aşı rı pro li fe ras yo nu et yo pa to ge nez de
ile ri sü rü len di ğer fak tör ler dir.2,5,10 Mİ A olan üç
kar deş te oto zo mal re se sif ve ya X’e bağ lı kon je ni tal
im mun yet mez lik sen dro mu nun ola bi le ce ği, bu ol-
gu la rın ışı ğın da da in tes ti nal at re zi ile im mun yet-
mez li ğin bir ara da ola bi le ce ği gö rü şü öne sü rül -
müş tür.9 Bu gün ço ğun luk la ka bul edi len gö rüş has-
ta lı ğın oto zo mal re se sif ge çiş li ol du ğu yö nün de dir.
An cak has ta lı ğın ka lı tım şek li ile il gi li gö rüş bir li -
ği ne va rı la ma mış ve he nüz has ta lı ğa ait spe si fik gen
mu tas yo nu bu lu na ma mış tır.4 Bi zim ol gu la rı mız da
ebe vey nin am ca ço cuk la rı ol ma sı ve bar sak at re zi -
le ri nin ar dı sı ra do ğan iki er kek kar deş te or ta ya
çık ma sı, has ta lı ğın oto zo mal re se sif ol ma ola sı lı ğı -
nı güç len dir mek te dir. Li te ra tür de bi zim ol gu la rı -
mı za ben zer şekil de ku zen ço cuk la rı olan
ebe veyn den ar dı sı ra doğ muş iki kız ol gu da ka lıt sal
in tes ti nal at re zi ol du ğu ra por edil miş tir.5

Kro mo zom lar da ki sa yı ve ya pı dü zen siz lik le ri
bir çok ge ne tik sen drom ile iliş ki len di ril mek te dir.
Da ha ön ce de söz edil di ği şekil de ano ma li nin eti-
yo pa to ge ne zi nin tam ola rak an la şıla bil me si için
spe si fik gen mu tas yo nu nun or ta ya çı ka rıl ma sı ge-
rek mek te dir. Ak ra ba ev li li ği yay gın olan böl ge -
miz de ‘’ foun der ef fekt’’ ne de niy le ka lıt sal mul tipl
bar sak at re zi si nin tek ku şak ta gö rül me si nin oto zo -
mal re se sif ka lı tım la iliş ki li ola bi le ce ği ni dü şün -
mek te yiz. Ay rı ca oto zo mal re se sif ka lı tıl dı ğı
dü şü nü len bu has ta lık ta spe si fik gen mu tas yo nu bi-
lin me di ğin den has ta lı ğın kro mo zom ano ma li si ne
de bağ lı ola bi le ce ği ni var sa ya rak si to ge ne tik ça lış -
ma ya pıl mış tır. An cak ikinci ol gu mu zun ve an ne -
nin kro mo zom ya pı sın da ya da sa yı sın da her han gi
bir anor mal lik sap tan ma mış tır. 

İntes ti nal at re zi li be bek ler de kar şı la şı lan prob-
lem ler bar sak dis mo ti li te si, pa ren te ral bes len me ve
kı sa bar sak sen dro mu ile il gi li so run lar dır. Bun la ra
ek ola rak mul tipl bar sak at re zi li ye ni do ğan lar pos -
to pe ra tif dö nem de in tes ti nal fonk si yon la rı nı ka za -
na ma mak ta ve en te ral bes len me yi to le re ede me -
mek te dir ler. Çün kü bu be bek le rin in tes ti nal mo ti -
li te le ri bo zuk tur. Myen te rik plek süs in tes ti nal mo-
ti li te nin dü zen len me sin de bü yük rol oy nar. Mul-
tipl at re zi ler de at re tik seg men tin his to pa to lo jik in-
ce len me sin de nö ro nal hüc re le rin yok lu ğu ve po li -
go nal ya pı nın kay bı gö rül müş tür. Ase til ko li nes-
te raz bo ya ma yo ğun lu ğu nun at re tik bar sak ta nor-
mal bar sa ğa gö re azal mış ol du ğu sap tan mış tır.12 İn-
tes ti nal pe ris tal tizm bo zuk lu ğu ya nın da im mü no lo-
jik bo zuk luk lar ne de ni ile de has ta lık ölüm cül ola-
bil mek te dir. Bu ne den le bu ol gu la rın te da vi sin de
son yıl lar da pal ya tif ba kım ön pla na çık mış tır. 

Özel lik le mul tipl in tes ti nal at re zi ile do ğan ye-
ni do ğan la rın ai le le ri , da ha son ra do ğa cak kar deş le -
rin de de ay nı pa to lo ji nin or ta ya çı ka bi le ce ği
ko nu sun da bil gi len di ril me li dir. Ha mi le lik le rin de
ya kın ta kip öne ril me li dir. Gü ve ni lir pre na tal ta nı
yön te mi ol ma mak la be ra ber po li hid ram ni os lu an ne-
ler de hi pe re ko jen bar sak içe ri ği ve ya di la te bar sak
ans la rı bar sak at re zi le ri nin pre na tal ta nı la ma sı açı-
sın dan uya rı cı ol ma lı dır. Bu ol gu lar da kis tik fib ro zis
ola sı lı ğı da akıl da tu tul ma lı dır. Mul tipl bar sak at re -
zi si nin ke sin ta nı sı, do ğum son ra sı kli nik ve rad yo -
lo jik bul gu lar var sa, la pa ro to mi ile ya pıl mak ta dır.

RESİM 5: Her iki olgunun ameliyat bulguları. Lümen içindeki çizgiler Tip 1
atrezileri göstermektedir.
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Mul tipl bar sak at re zi li ye ni do ğan lar da in tes ti nal
trans plan tas yon he nüz uy gu lan ma mış tır.10

So nuç ola rak; mul tipl bar sak at re zi li iki ol gu -
muz da ol du ğu gi bi ya kın ak ra ba ev li li ğin den do ğan
kar deş ler de has ta lı ğın gö rül me si, oto zo mal re se sif

ge çiş li ol ma ih ti ma li ni güç len dir mek te dir. Bu ol-
gu lar da kro mo zom ano ma li si gö rül me ye bi lir. Ano-
ma li nin eti yo pa to ge ne zi nin tam ola rak an la şı la -
bil me si için spe si fik gen mu tas yo nu nun or ta ya çı-
ka rıl ma sı ge rek mek te dir. 
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