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Sirenomeli

Sirenomelia: Case Report

OZET Sirenomeli, alt ekstremitelerde fiizyon, tek umbilikal arter, iskelet-kas anomalileri, tirogenital
ve gastrointestinal sistem anomalileri ile karakterize, nadir goriilen bir sendromdur. Bu malforma-
tif bozuklugun en belirgin héli, alt ekstremitelerin parsiyel veya total fiizyon sonucu tek bir uzuv
seklinde izlenmesidir. Sonugta, antik Yunan mitolojisindeki denizkizina benzer goriiniim meydana
gelmektedir. Bu calismada, klinigimize ilk trimesterde basvuran ve tanisi konulan sirenomeli olgusu
sunulmugtur. Otuz ti¢ yasinda, yasayan ii¢ gebeligi ve yasayan iki saglikli cocugu bulunan gebe, 13.
gebelik haftasinda poliklinigimize bagvurdu. Ultrasonografide bas popo mesafesi 52 mm, 12/5 hafta
ile uyumlu ve fetal ense kalinlig1 1.95 mm olan fetiisiin bilateral bobrekleri ve mesanesi izlenemedi.
Tek umbilikal arter saptandi. Bilateral alt ekstremiteleri yapisik gortiiniimde idi. Her iki femuru
altta fiizyone olmus tek tibia ile devam ediyordu. Sirenomeli, ciddi renal anomaliler nedeni ile ¢o-
gunlukla yasamla bagdasmayan 6liimciil bir anomalidir. Ultrasonografi ile erken tan1 konulmasi,
ebeveynlerin olas1 terminasyon karar1 almasi agisindan biiyitk 6neme sahip olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Dogumsal anomaliler; erken tani; Mermaid sendromu; prognoz;
anormallikler, ¢coklu

ABSTRACT Sirenomelia is a relatively uncommon syndrome. Musculoskeletal disorders such as
lower extremity fusion, urogenital and gastrointestinal system abnormalities could meet the crite-
ria of this syndrome. By this article, a case of sirenomelia syndrome is presented. The most promi-
nent yet inconstant feature of this malformative disorder is the complete or partial fusion of the
lower limbs into a single lower limb . The resultant infant bears a resemblance to the mermaid of
ancient Greek mythology. 33 year old woman whom has had two healthy and alive children from
three preganancies was consulted to our perinatology clinic at 13 weeks of gestation. CRL measure
of 52 mm corresponds to 12 weeks 5 days of gestation. Fetal nuchal translucency was 1,95 mm. Bi-
lateral kidneys and bladder couldn't have seen by ultrasonography. Only one umblical artery has
dedected. Bilateral femur bones has continued with fused tibial bones has observed. Because of ac-
compained serious renal abnormalities, sirenomelia is a fatal syndrome. For this reason diagnosis
time plays a substantial role in parents decision at pregnancy termination.

Key Words: Congenital abnormalities; early diagnosis; Mermaid syndrome; prognosis;
abnormalities, multiple
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irenomeli, alt ekstremitelerde fiizyon, tek umbilikal arter, iskelet-
kas anomalileri, iirogenital ve gastrointestinal sistem anomalileri ile
karakterize, nadir goriilen bir sendromdur. 1/60.000-1/100.000 do-
gumda goriilmektedir. Eslik eden anomaliler, ki bunlarin basinda gelen
renal anomaliler cogunlukla 6limciil seyretmekte ve kayiplar yenidogan
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doneminde olmaktadir. Monozigotik ikiz gebelik-
lerde ve erkek fetiislerde daha sik izlenmektedir.
Posterior kaudal blastem gelisimindeki ciddi de-
fektler sonucu olustugu distinilmektedir.! Alt
ekstremitelerdeki fiizyon sonucu fetiislerde
Yunan mitolojisinde bahsi gecen denizkizi goriin-
tiisii olugsmaktadir. Fetiislerde literatiirde alobar
holoprosensefali, lumbar meningomiyelosel ile

birlikteligi olan olgular da bildirilmigtir.?

Bu ¢aligmada, klinigimize ilk trimesterde bag-
vuran ve tanisi konulan sirenomeli olgusu sunul-
mustur.

OLGU SUNUMU

Ug gebeligi ve yasayan saglikli iki cocugu bulunan,
esler arasinda akrabalik bulunmayan 33 yasindaki
gebe olgumuz, 13. gebelik haftasinda poliklinigi-
mize bagvurdu. Hikdyesinde kronik hastalig: ve sii-
rekli kullandig ila¢ bulunmamakta idi. Ayrica, aile
hikayesinde ne anne ne de babada ek konjenital
anomali bilgisine rastlanmad.

Fetiistin ultrasonografi (USG)’sinde bas popo
mesafesi 52 mm, 12/5 hafta ile uyumlu, fetal ense
kalinlig1 1,95 mm idi. Kafa ve beyin yapilar1 hafta-
sina gore normal goriiniimde idi. Bilateral st eks-
tremiteler normal goriintimde idi. Fetiisiin bilateral
bobreklerinin ve mesanesi izlenemedi. Tek umbili-
kal arter saptandi. Bilateral alt ekstremiteleri yapi-
sik goriiniimde idi. Her iki femur kemikleri altta
fiizyone olmus tek tibial kemik ile devam ediyordu
(Resim 1). Tim USG bulgular sirenomeli tanisini
destelemekte idi.

Fetiisiin dogum sonrasi yasam siiresi ve yasam
kalitesi ile ilgili bilgiler aile ile paylasildi. Ailenin
istegi ve onay1 ile 30 g agirhigindaki cinsiyeti belir-
lenemeyen fetiis termine ettirildi (Resim 2). Ter-
minasyon sonrasi ¢ekilen direkt grafi goriintiisii
prenatal USG bulgularini desteklemekte idi (Resim
3).

Patoloji klinigimizce uygulanan otopsi sonu-
cunda, fetiiste alt ekstremite fiizyonu, diigitk kulak,
imperfore aniis, i¢ ve dis genital organ yoklugu, dis-
morfik bobrek dokusu, gastrosizis, sol ayakta oli-
godaktili gibi ek anomaliler de saptandi. Sirenomeli
tanis1 dogrulanda.

RESIM 1: Her iki femur ve altta fiizyone olmus tek tibia.

RESIM 2: Makroskobik olarak alt ekstremite total fiizyon halinde izlendi.

RESIM 3: Direkt grafide bilateral femurlar izlenmekte, tibia ise fiizyone goriin-
mekte.
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Sirenomeli, alt ekstremitelerdeki defekt ve eglik
edebilecek ek anomaliler nedeni ile aile acisindan
cok sikintili bir klinik antitedir. Risk faktorleri ara-
sinda maternal diyabet, teratojenler ve genetik fak-
torler yer almaktadir.® Sirenomelili fetiislerin
%22’si diyabetik anne bebegidir.*> Hastaligin pato-
genezinde 6ne ¢ikan iki teori; vaskiiler ¢calma sen-
dromu ve defektif blastogenez hipotezidir.

Normal fetiislerde iki umbilikal arter ¢olyak
trunkustan dallanarak kani plasentaya gotiiriir.
Vaskiiler ¢calma sendromuna gore defektif olusan
tek umbilikal arter, yani vitelin arter ise bilateral
renal arterler dallanmadan 6nce direkt olarak aor-
tadan ¢ikar. Boylece, kan akiminin embriyonun
kaudal kismindan plasentaya dogru yanlis yon-
lendirilmesine neden olur. Kan alt ekstremiteler-
den plasentaya dogru ilerler. Bu durum kiigiik bir
aorta olusumuna neden olur. Boylece bobreklerde,
barsaklarda ve genital organlarda arteriyel akim ka-
yiplar: olusur. Terminal barsaklar, bobrekler, me-
sane, genital organlar ve pelvik kemiklerde gelisim
kusuru olusur. Chikkannaiah ve ark., dort olguluk
caligmalarinda, otopsi sonuglarinda anormal da-
marlanmalar1 gostermislerdir.?

Normal umbilikal artere sahip sirenomeli ol-
gularinin bildirilmesi; kraniyal, vertebral, anal, kar-
diyovaskiiler, trakeal, 6zofageal defektlerin sadece
vaskiiler teoriyle agiklanamamasi; patogenezde de-
fektif blastogenez hipotezini 6ne ¢ikarmigtir. Blas-
togenez, gebeligin dordiincii haftasina kadar devam
eden embriyonel gelisim periyodudur. Bu peri-
yodda diferansiye olmamuis hiicreler spesifik morfo-
lojik hiicrelere dontisiir. Bu dontisiimdeki en kiigiik
bir miidahale defektlere neden olur. Her iki hipotez
digerini anlamsiz kilmasa da defektif blastogenez es
zamanlh organ defektlerini agiklamaktadir. Embri-
yogenez sirasinda kaudal regresyon doneminde re-
tinoik asit maruziyeti sonucu azalan “bone
morphogenesis protein (BMP)” nedeni ile hayvan
deneylerinde sirenomeli vakalari olugturulmustur.®

Tica ve ark., fenobarbital ve karbamazepin
kullanan bir gebede sirenomeli olgusuna rastladik-
larini bildirmislerdir.® Agir metal maruziyeti ile si-

renomeli arasinda iliski oldugunu gosteren yayin-
lar da mevcuttur.”®

Sendrom 6zellikle %15-20 oraninda monozi-
gotik ikiz gebelikler ile iligkili bulunmugtur.’
Ancak, sundugumuz olgu tekil bir gebelikti.

Stocker ve Heifetz, sirenomeliyi Tip I'den Tip
VII' ye simiflamiglardir.’ Tip I, en hafif formu, tim
kemikler fiizyone olmus iki bacakta mevcuttur ve
fiizyon sadece iki bacaktaki yiizeyel dokular iger-
mektedir. Tip VII'de ise tek kemikten bagka bacak
ve ayak yapilar izlenmez. Bu iki tip aras1 tiplen-
dirmeler flizyon derecelerine gore siniflanmakta-
dir.

USG prenatal tanida en etkin yontem olarak
goziikkmektedir. Ancak, eslik eden renal anomali-
ler nedeni ile erken donemde gelisebilecek anhid-
roamniyoz durumlarinda tespit zorlagabilir.'

Biyokimyasal olarak alfa feto protein yiiksek-
ligine yol acacak fetal herhangi acik defekt bulun-
mamaktadir.”

Renal agenezi-disgenezi, obstriiktif renal yet-
mezlik gibi eslik eden anomalilerin varhiginda ya-
samla bagdasmayan bir klinik tablo olugmaktadur.'?
Giiniimiizde yaklasik %50 oraninda yasamin ilk
sekiz-dokuz ayina kadar yasamini devam ettiren
infantlar bildirilmektedir.”* Ancak, ¢cogu infantin
yasaminin ilk bes yilinda kaybedildigi de bilin-
mektedir.’

Dogumdan sonra sirenomeli yonetimi aileler
i¢in pahali, uzun ve sonu kestirilemeyen bir peri-
yodu igermektedir. Tabii ki eslik eden anomalilerin
varlig1 bu siireyi ve sonucu etkileyecektir.

Yasayan sirenomeli olgular bildirilmektedir.
Mesanesi olmayan ve dort yasindan dnce art arda
bes cerrahi operasyon gecirmis olan, yatalak bir in-
fant bildirilmigtir.!

Tiim bu gelismeler ve sendromun dogumdan
sonra aileye ve infanta yasatabilecegi maddi-
manevi zorluklar géz 6ntine alindiginda, erken d6-
nemde tani1 konulmasinin, durumun aile ile tartigi-
lip nihai bir karar verilmesinde etkisi tartisilma-
yacak kadar agiktir. Bu nedenle sendromun erken
tanisi, olas1 terminasyon karari ve anne sagligi agi-
sindan 6neme sahip olacaktir.
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