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CASE REPORT
OLGU SUNUMU

Sirenomeli: Bir Otopsi Olgusu

Sirenomelia: A Case Report
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/ABSTRACT |

Deniz kizi sendromu olarak da bilinen sirenomeli, etiyolojisi
belirsiz nadir goriilen bir konjenital malformasyondur. Alt
ekstremite flizyonu ve ciddi Urogenital, gastrointestinal,
kardiyovaskuler, merkezi sinir sistemi malformasyonlari ile
karakterize cok nadir bir dogumsal fetal anomalidir. Tek umblikal
arter, renal agenezi ve tek alt ekstremitesi olan ve yasaminin ilk
dakikasinda kaybedilen, gebeligin lg¢lincu trimesterinde tani
konulan sirenomeli olgusunu sunuyoruz.

Anahtar Kelimeler: Sirenomeli, mermaid, kaudal regresyon

GiRi$

Sirenomeli,1542'de Rocheus tarafindan tanimlandi. Sire-
nomeli olarak da adlandirilan deniz kizi (mermaid) sen-
dromu alt ekstremitelerin flizyonu ile karakterli, oldukca
nadir gordlen, 6limcdl bir konjenital malformasyondur
(1). Etyolojisi bilinmemekle birlikte maternal diabet, ge-
netik yatkinlik ve vaskuler hipoperflizyon olasi neden-
ler olarak ileri strilmektedir. Bu bebekler cogunlukla
olu dogarlar veya dogumdan kisa siire sonra kaybedil-
irler. Bosaltim sistemi bozukluklarinin derecesi yasam
sansini belirler ve literatiirde ¢ok az sayida yasayan olgu
bildirilmistir (2). Burada sirenomeli tanisi alan bir olgu na-
dir gorilmesi nedeniyle sunuldu.

OLGU

21 yasinda G1,P0,A0,Y0 olan akraba evliligi tanimlama-
yan anne, 34. gebelik haftasinda agri ve uterus kasilma
sikayetleri ile Kadin Hastaliklari ve Dogum poliklinigine
basvurdu. Annenin 6z ve soy ge¢misinde ve rutin labo-
ratuar bulgularinda 6zellik yoktu. Annenin ultrasono-
grafisinde; anhidroamnioz, intrauterin gelisme gerilidi,
makat gelis ve servikal acikligi olmadigi tesbit edildi.
Olgunun radyolojik incelemesinde; tek femur ve proksi-

Sirenomelia, also known as the mermaid syndrome, is a rare
congenital malformation of uncertain etiology. It is a very rare
congenital fetal anomaly characterized by lower limb fusion
and severe urogenital, gastrointestinal, cardiovasculer, central
nervous system malformations. We present a case of sirenomelia
diagnosed in the third trimester of pregnancy, who had a single
umblical artery, renal agenesis and a single lower extremity and
who was lost at first minute of life.
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mal tibia, sol el parmak yoklugu, pelvis kemikleri kismen
gelismemis ve vertebralarda flizyon anomalisi izlendi
(Sekil 1). Anne, sezeryan abdominalis ile apgar 1. dk. 2
ve 5. dk. 0 olan cinsiyeti belirsiz bebek dogurdu. Olguya
(yakinin onayi ile) yapilan otopsinin makroskopik incele-
mesinde, 1150 gr. agirhigindaki fetusta alt ekstremiteler
orta hat boyunca birbirine yapisik oldugu ve sol el bas
parmagi yoklugu izledi (Sekil 2,3). Olgu acildiginda;
bobrekler, mesane, Ureter, Uretra, rektum, i¢ ve dis gen-
ital organlarin yoklugu ile hipoplazik akcigerler ve anal
acikhkhdin olmadigr tesbit edildi. Olgunun mikrosko-
bik incelemesinde; beyin, timus, kalp, karaciger, dalak,
pankreas ve surrenal dokuda Hemoraji ile aksesuar da-
lak izlendi. Ayrica 313 gr. agirhidinda ve perivill6z hya-
linizasyon gosteren plasenta ile bir arter, bir ven iceren
gobek kordonu tespit edildi. Otopsi bulgularimiz sonu-
cunda olguya sirenomeli tanisi kondu.

TARTISMA

Alt ekstremitelerin flizyonu ile karakterize, kaudal re-
gresyon sendromunun (KRS) en siddetli formu olan sire-
nomeli, 6limcil ve nadir bir konjenital malformasyon-
dur. KRS ilk kez 19. ylzyllda Geoffroy Saint- Hilaire ve
Honl tanimlamistir. Sirenomeli KRS'nin major bir formu
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olarak da tanimlanmaktadir (3). KRS alt ekstremitelerin
fuzyonu, lumbosakral vertebralarda anomali, imperfore
anus, Uriner trakt ve bobreklerde agenezis ile karakter-
ize embriyolojik bir defekttir. KRS'ye glinimuzde “kaudal
disgenezis, sakral agenezis ve deniz kizi sendromu (sire-
nomeli, sympodia)” gibi degisik adlandirmalar yapilmak-
tadir. Sirenomeli, flizyon tipine gore sympus dipus veya
symmelia, sympus monopus veya uromelia ve sympus
apus veya sirenomelia olarak siniflandirilir (5). Kaudal dis-
genezi ve VACTERL (vertebral defektler, anal atrezi, kardi-
yak anormallikler, trakeo-6zofageal fistil, renal ve uzuv
anormallikleri) ile ortak benzerligi nedeniyle, sirenomeli
ve benzer defektler arasindaki ayrim zordur. Bu nedenle
sirenomelinin ayri bir varlik mi yoksa yukarida bahsedilen
multisistemik malformasyonlarin baska bir sinifi mi old-
ugu konusunda hala tartismalar vardir (1,4).

Diinya ¢apinda gorilme sikhidr 60.000-100.000 dogum-
da 1,1 ile 4,2 arasinda degismektedir (5). Etyolojisi
tam olarak bilinmemekle birlikte, posterior mezoderm
aksinin eksikligi sonucu ekstremite tomurcugunun
primordial hucrelerinin ayrilamamasi ve organogene-
tik period esnasinda rotasyon yapamamasi olarak
distintlmektedir. Alt ekstremitelerin flizyonu, tek
umbilikal ve inatgi vitellin arterin varligi sirenome-
linin bashca o6zellikleridir. Daha yaygin olan baska bir
duslinceye gore ise gdbek kordonunda tek arter bulun-
masi nedeniyle embriyonal dénemde alt taraf doku ve
organlarinin yetersiz kanlanmasi sonucunda bacaklarin
yapisikligina ve diger bulgulara neden olur (6). Olgu-
muzun goébek kordonu mikroskobik incelemesinde tek
arter tesbit edildi.

Sendromun nedenleri tam olarak bilinmemekle birlikte
anne yasinin 20'nin altinda veya 40'in {izerinde olmasi,

CANAKKALE 18 M#

Sekil 1. Olgunun radyolojik gorinimi

tek yumurta ikizi olma, gebelikte cesitli zararl etkenlere
maruz kalma, diyabetik anne bebegi olma ve erkek cinsi-
yeti risk etmenleri olarak bildirilmistir (1,7,8). Olgumuzun
anne yasi 21 ve diger risk etmenleri ise yoktu.

Sekil 3. Olgunun arkadan makroskobik gérinimu
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Sirenomeli olusumunda retinoik asit, kadmiyum ve koka-
in gibi teratojenlerin varhgi, fiziksel nedenler (1s1 artisi,
travma, radyasyon), bazi ilaclar (sulfonamidler, siklofosf-
amid ve lityum) ve annenin beslenme eksikligi predispo-
zan faktorlerdir (1,8,9). Olgumuzun annesinde ilag¢ alimi
ve madde kullanimi hikayesi mevcut degildi.

Tani ile ilgili olarak, sirenomeli ilk trimesterde kolay-
ca saptanir hatta vajinal ultrasonografi ile daha dog-
ru sonuglar alinmaktadir. En erken rapor 9. haftada
tanimlanmistir. Ancak termde tani konulabilen vakalar
da bildirilmistir (7,8). ikinci trimesterde goriilen iler-
leyici oligohidramnios, bu malformasyonun ilk belirti-
si olmakla birlikte siddetli oligohidramniosta prenatal
tani zor olabilir. Olgumuzun annesi gebelik takiplerini
dizenli yaptirmamis olup agri ve uterus kasilmalarinin
baslamasi nedeniyle ile hastaneye yatisinda, ilk ultra-
sonografik muayenesini yaptirmistir. Bu nedenle 34. ge-
belik haftasinda yapilan ilk ultrasonografik muayenesi ile
tani almistir.

Sirenomelinin patognomonik belirtisi, alt ekstremite-
lerin flizyonu ve hipotrofisidir. Olgumuz da alt ekstrem-
iteler orta hat boyunca birbirine yapisik idi. Bacaklarin
yapisikligi yaninda en sik bildirilen bir diger bulgu bébrek
gelisim bozuklugudur. Sirenomelide genellikle dis ve i¢
cinsiyet organlari tam olarak gelismez (1,8,9). Bizim olgu-
muzda da bobrekler, mesane, Ureter, Uretra, rektum, i¢ ve
dis genital organlar yoktu ve anal aciklik izlenmedi.

Sirenomeli, cogu durumda pulmoner hipoplazi ve renal
ageneziden kaynaklanan bobrek yetmezligi nedeniyle
olumcildur. Sirenomelili ¢ocuklarin yarisi canli dogar
ve ¢cogu sonraki bes giin icinde 6lir. Sirenomeli olan bir
cocugun hayatta kaldigi cok az vaka bildirilmistir bunlar
genellikle islev gosterebilen bobrekleri bulunan olgu-
lardir (5,9). Olgumuzun otopsi incelemesinde bobrekler
izlenmedi ve akcigerler hipoplazikti.

SONUC

Sirenomelia, nadir gorilen ve o6limcil bir konjenital
malformasyondur. Sendromun nedenleri tam olarak
bilinmemektedir. Alt ekstremitelerin flizyonu, lumbosa-
kral vertebralarda anomali, imperfore anis, Uriner trakt
ve bobreklerde agenezis ile karakterize embriyolojik bir
defekttir. ilk trimester sonunda yapilan ultrasonografi
ile sirenomeli tanisi konulabilir ancak gebelin ilerleyen
donemlerinde oligohidroamniyoz nedeniyle tani zorlasir.
Sag kalim ile bagdasmayan ciddi anomalili fetiis durum-
larinda terminasyon dnerilmelidir.

ETiK BEYANLAR
Aydinlatilmis Onam: Bu ¢alismaya katilan hasta(lar)dan
yazili onam alinmistir.

Hakem Degerlendirme Siireci: Harici cift kor hakem
degerlendirmesi.

Cikar Catismasi Durumu: Yazarlar bu calismada her-
hangi bir ¢ikara dayali iliski olmadigini beyan etmislerdir.

Finansal Destek: Yazarlar bu calismada finansal destek
almadiklarini beyan etmislerdir.

Yazar Katkilari: Yazarlarin timd; makalenin tasarimina,
yuratllmesine, analizine katildigini ve son sirimini
onayladiklarini beyan etmislerdir.
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