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Fetal Abdominal Kist:
McKusick Kaufman Sendromu

Fetal Abdominal Cyst:
McKusick Kaufman Syndrome: Case Report

OZET Fetal intraabdominal kistik lezyonlar abdominal kavitede yer alan biitiin yapilardan kéken
alabilir. Gastrointestinal ve tirogenital sistemler en ¢ok tutulan sistemlerdir. McKusick Kaufman
sendromu (MKKS), postaksiyel polidaktili, konjenital kalp hastaligi ve kadinlarda ¢ogunlukla
hidrometrokolpos, erkeklerde hipospadias olmak tizere genital malformasyonlar triadindan olusan
otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir. Burada fetal abdominal kist tespit edilen, aile 6ykiisii ve
klinik bulgular: ile MKKS tanisi konulan bir olgu sunulmustur. Prenatal ultrasonografide abdominal
kavitede kistik kitle saptanan, MKKS’li kardes 6liim &ykiisii olan bebek zamaninda, sezaryen ile
3440 g agirhiginda dogdu. Dogum sonras fizik muayenesinde karinda 9x9 cm sert mobil kitle palpe
edildi, polidaktili ve tek tirogenital agiklik anomalileri tespit edildi. Bu bulgularla olguya MKKS
tanis1 konuldu, izlemde iirogenital siniise yonelik cerrahi iglem planlandi. Bu olgu ile fetal
abdominal kistik kitle ayiric1 tanisinda yer alan MKKS hatirlatilmak istenmistir. Prenatal ayrintil
ultrasonografik incelemede abdominal kistik kitle saptandiginda fetusun diger anomaliler agisindan
dikkatle taranmasi 6nem kazanmaktadur.

Anahtar Kelimeler: MKKS protein, insan; polidaktili; iirogenital anomaliler;
ultrasonografi, prenatal

ABSTRACT Fetal abdominal cystic masses can grow out of the structures in the abdominal cav-
ity, mostly involving gastrointestinal and urogenital systems. McKusick-Kaufman syndrome
(MKKS) is characterized by the triad of postaxial polydactyly, congenital heart disease, and hy-
drometrocolpos in females and genital malformations in males (most commonly hypospadias).
Here, we report a case of MKKS in a female newborn presenting with fetal abdominal mass pre-
natally. Prenatal ultrasound of the infant revealed large cystic abdominal mass. The baby was di-
agnosed to have MKS with the physical examination findings of 9x9 cm hard, mobile mass in the
abdominal cavity, postaxial polydactyly, single urogenital sinus, and the history of a sibling di-
agnosed with MKKS. MKKS should be considered in the differential diagnosis of fetal abdominal
masses. Detailed prenatal malformation screening is becoming important when a fetal abdomi-
nal cystic mass is detected.

Key Words: MKKS protein, human; polydactyly; urogenital abnormalities;
ultrasonography, prenatal
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etal abdominal kistik lezyonlar abdominal boslukta yer alan biitiin
yapilardan koken alabilir. Siklikla gastrointestinal ve iirogenital sis-
teme ait yapilardan kaynaklanir. Prenatal ultrasonografi bu anomali-
lerin tespitinde 6ncelikli tetkiktir ancak her zaman tani1 koydurucu degildir.
Kistik kitlenin sekli, biiytikliigii, karakteri ve pozisyonu tani i¢in 6nemlidir.
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Ayni zamanda komsu yapilarla olan iligkisi, eslik
eden diger anomaliler, polihidramniyos veya oli-
gohidramniyos 6ykiisi, fetal cinsiyet, fenotip, kar-
yotip ozellikleri ve aile dykiisii tan1 koymada yol
gostericidir.'?

McKusick Kaufman sendromu (MKKS) pos-
taksiyel polidaktili, konjenital kalp hastalig1 ve
cogunlukla kadinlarda hidrometrokolpos, erkek-
lerde hipospadias olmak tizere genital malfor-
masyonlar triadindan olusan otozomal resesif
kalitilan bir hastaliktir. Kadinlarda daha sik go-
rilir.3

Burada, prenatal ultrasonografide abdominal
kistik kitle saptanan, MKKS’li kardes 6liim oykiisii
olan, dogum sonras1 hidrometrokolpos ve polidak-
tili bulgular1 olmasi nedeni ile MKKS tanis1 konu-
lan bir yenidogan sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Zamaninda, 3440 g agirliginda, sezaryen ile dogan
bebek, fetal abdominal kistik kitle tanisi ile yeni-
dogan yogun bakim tinitesine kabul edildi. Arala-
rinda akrabalik olmayan anne ve babanin ikinci
¢ocugu olarak dogan bebekte prenatal ultrasono-
grafide abdominal boslukta 58 x 58 mm boyutla-
rinda, seviye veren kistik kitle tespit edilmisti.
Soyge¢misinden MKKS tanisi alan ve postpartum
8. giinde kaybedilen kardes oykiisii oldugu 6gre-
nildi. Fizik muayenesinde karinda 9 x 9 cm sert
mobil kitle, tek tirogenital agiklik ve polidaktili
(sol el lateralinde 6. parmak ile sag el lateralinde
agenetik parmak) mevcuttu. Bu bulgularla hastada
oncelikle MKKS diigtiniildii. Abdominal ultraso-
nografi vajen ve mesanenin ayni yere agildigini
gosterdi. Sistovajinogramda tirogenital siniis ano-
malisi belirlendi, vajen ve mesane dolus gosteri-
yor ancak vajenin sekresyonla ileri derecede
distandii olmasi1 nedeniyle mesaneye digaridan
bas1 yapryordu (Resim 1). Cocuk Cerrahisi Boliimii
tarafindan yapilan vajinal kateterizasyon ile birik-
mis olan sekresyonun drenaji saglandi. Uterusun
ve distandii olan vajenin kollabe olmasiyla karin-
daki kitlenin kayboldugu goézlendi. Hastanin idrar
¢ikarimi ve bobrek fonksiyonlar: normaldi ancak
bilateral toplayici sistemlerde dilatasyon mev-
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RESIM 1: Urogenital sinisii gdsteren sistovajinogramda dilate olmus vajen
ve lizerinde uterus gérilmektedir.

cuttu. Olguya ileri yaslarda cerrahi diizeltme ame-
liyat1 yapilmas: planlandi. Eslik edebilecek ano-
maliler acisindan yapilan ekokardiyografide
patent duktus arteriyozus ve patent foramen ovale
saptand1. Kontrol ekokardiyografi normaldi. Ayi-
ric1 tanida distiniilen Bardet-Biedl sendromu
(BBS)’na yonelik yapilan géz muayenesinde reti-
nitis pigmentoza saptanmadi. Olgu, MKKS tanis1
ile izleme alindi, aileye genetik danigmanlik ve-
rildi.

TARTISMA

MKKS, ilk olarak 1964 yilinda Amis toplulugunda
tanimlanmigtir.*> Hastalarin %60’ 1nda polidaktili,
%]15’inde konjenital kalp hastalig1 ve kadinlarin
%70’inde hidrometrokolpos bildirilmigtir.}*” Hid-
rometrokolpos maternal 6strojen stimulasyonuna
ikincil uteroservikal sekresyonlarin birikimi sonucu
uterus ve vajinanin distansiyonuna bagl gelisir. Eti-
yolojisinde embriyogenez sirasinda anormal miille-
rian kanalizasyona bagli gelisen vajinal atrezi,
transvers membran veya imperfore himen yer alir.
MKKS’de goriilebilen diger iirogenital anomaliler
ise ektopik iiretra, genitoiiriner fistiil ve iirogenital
siniis anomalileridir. Erkeklerde kriptorsidizm ve
hipospadias goriilebilir.*® Kardinal bulgular1 pos-
taksiyel polidaktili, konjenital kalp hastali1 ve ge-
nital malformasyonlar olan MKKS’li hastalarda
atriyal septal defekt, ventrikiiler septal defekt, atri-
yoventrikiiler kanal, sol superior vena kava, fallot
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tetralojisi, hipoplastik sol kalp gibi kardiyak ano-
maliler gorillebilmektedir.>® Postaksiyel polidaktili
ise elde ulnar yiizde ve ayakta fibular yiizde ekstra
parmak olmasi ile karakterizedir.3> Tan1 klinik ola-
rak kadinlarda hidrometrokolpos, postaksiyel poli-
daktili ve konjenital kalp hastalig1; erkeklerde ise
postaksiyel polidaktili ve konjenital kalp hastalig:
ile birlikte kriptorsidizm ve hipospadias gibi geni-
toliriner malformasyonlarin gosterilmesi ile konu-
lur.®? Olgumuzda prenatal ultrasonografide tespit
edilen abdominal kistin vajen kaynakli oldugu gos-
terilmigtir. Konjenital kalp hastalig1 saptanmamis-
tir ancak postaksiyal polidaktili, iirogenital siniis
anomalisi, hidrometrokolpos ve MKKS tanili kardes
olim 6ykiisii olmas: nedeni ile olguya MKKS tanisi
konulmustur.

Fetal abdominal kistik kitlelerin ayiric1 tani-
sin1 yapmak prenatal donemde oldukga giictiir. Oz-
ytincii ve ark., retrospektif caligmalarinda prenatal
ultrasonografide abdominal kist saptanan 71 hasta-
nin sonuglarinmi bildirmiglerdir.® Tan1 aninda orta-
lama gebelik yas1 25+5,1 hafta olan hastalardan
dokuzunda fetus dist yapisal anomali, besinde kro-
mozomal anomali belirlenmistir. Yedi gebelige son
verilmis, toplam mortalite 11/64 (%17) olarak be-
lirtilmigtir. Toplam 64 hastanin 12’sinde kist do-
gumda kaybolmus, kalanlarin yaklagik yarisina
cerrahi girisim gerekmistir. Yazarlar abdominal
kistin kaynaklandig: sistemi tespit etmede ultraso-
nografinin duyarhiliginin %88,1, 6zgiinliginiin
%95,7, pozitif prediktif degerinin %4,1’lik yanlig
pozitiflik orami ile birlikte %92,0 oldugunu bildir-
mislerdir. Bununla beraber Gupta ve ark. fetal ab-
dominal kistik kitlesi olan alt1 fetusa manyetik
rezonans goriintiilleme (MRG) yapmis ve anatomik
lokalizasyon, doku karakterini belirleme agisindan
ultrasonografiye gore MRG'yi iistiin bulmuglardir.”
Alt1 hastada altta yatan nedenler mekonyum pso-
dokisti, mezenterik kist, hidrometrokolpos, sil6z
asit, ileri derecede hidronefroz olarak belirlenmis-
tir. Bizim olgumuzda prenatal ultrasonografinin
duyarliliginin yani sira benzer kardes oykiisiiniin
olusu taniy1 kolaylastirmistir ve MRG’ye gerek du-
yulmamistir.
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Fetal abdominal kist saptanan olgularin prog-
nozu konusunda Sherwood ve ark. 55 hastanin so-
nuglarini bildirmiglerdir.!’ Bu hastalarin ikisi
intrauterin kaybedilmis, %24’tinde kist dogum son-
ras1 kaybolmustur, %29 u cerrahi tedavi gerektir-
mistir. Urogenital anomalilerde cerrahi tedavi
zamanlamasina hastanin yasi, gelecekteki fertilite
ve cinsel yasantis1 goz 6niinde bulundurularak
karar verilmektedir."

Hidrometrokolpos ve postaksiyel polidaktili
BBS’de goriilen bulgulardir, bu nedenle ayirici ta-
nida BBS mutlaka diisiiniilmelidir. Hem MKKS,
hem de BBS 20p12’de (33,41,42) yer alan MKKS
veya BBS6 genindeki mutasyon sonucu olugur.* BBS,
retinitis pigmentoza, polidaktili, obezite, mental re-
tardasyon ve boy kisalig1 ile karakterize bir sendrom
olup, MKKS’den 10 ile 20’li yaslara kadar semptom
vermemesi ile ayrilmaktadir.® Bebeklik doneminde
MKKS tamis: alip, ileri yaglarda obezite ve retinitis
pigmentoza gelisimi nedeni ile BBS tanisi alan vaka-
lar bildirilmistir.>® Bu nedenle hastalarin yakin ta-
kibi gereklidir. Boy, viicut agirligi, beden kitle
indeksi, renal fonksiyonlar, kan basinci takibi, oftal-
molojik ve norogelisimsel degerlendirmeler bu has-
talarda belirli araliklarla izlenmelidir.>"* Olgumuzun
g6z muayenesinde retinitis pigmentoza saptanma-
d1g1 i¢in bu tanidan uzaklagildi ancak izlemde BBS
akilda tutulmasi gereken bir ayirici tani olarak bi-
rinci sirada yer almaktadir. Tkinci olasilik akrome-
lik biiytime geriligi, polidaktili, konjenital kalp
hastalif1 ve ektodermal displazi ile karakterize
Ellis-van Creveld sendromudur. Bu sendromda da
hidrometrokolpos bildirilmigtir.'

Otozomal resesif gecisli olan MKKS’de gene-
tik danigmanhik 6nemlidir. Kardesi hasta olan bir
bireyde hastaligin goriilme olasilig1 %25’dir. Eger
indeks vakada mutasyon tanimlanabilirse sonraki
gebeliklerde prenatal tami hatta preimplantasyon
genetik tanm1 konulabilmektedir.! Olgumuzun da
MKKS’li kardesinden genetik ¢alisma yapilabil-
seydi prenatal tan1 imkan1 olabilirdi. Bu olgu ile
MKKS, fetal abdominal kistin nadir bir nedeni ola-
rak hekimlerin dikkatine sunulmus ve genetik da-
nismanlhigin 6nemi vurgulanmstir.
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