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Abstract

Ozet

Roberts-SC fokomeli sendromu simetrik ekstremite defektleri,
kraniyofasiyal anomaliler, prenatal ve postnatal gelisme geriligi ve
mental gerilik ile karakterize otozomal resesif herediter bir
malformasyondur. Erzurum Nenehatun Kadin Dogum Hastanesi
Yenidogan Servisi'ne konjenital anomali 6n tanisi ile yatirilan 34.
gestasyon haftasinda dogmus prematiire bebekte; gelisme geriligi,
hipertelorizm, yarik damak, hipoplazik burun, distk malforme
kulak, bilateral 6n kollarda kisalik saptanmistir. Burada, Roberts-SC
fokomeli sendromlu nadir bir olgu sunuldu. (Haseki Tip Bdilteni
2012, 50: 66-8)

Anahtar Kelimeler: Konjenital anomali, fokomeli, Robert-SC
sendromu

Roberts-SC phocomelia syndrome is an autosomal recessive
inherited malformation characterized by symmetric limb defects,
craniofacial abnormalities, prenatal and postnatal growth
retardation and mental retardation. A premature baby born at 34
weeks gestation was admitted to Erzurum Nenehatun Obstetrics
and Gynecology Hospital Neonate Unit due to congenital anomaly,
growth retardation, cleft palate, hypoplasia of the nose, low-set
ears, and bilateral shortness of the forearms. Here, we present a
rare case of Roberts-SC phocomelia syndrome. (The Medical
Bulletin of Haseki 2012, 50: 66-8)

Key Words: Congenital anomaly, phocomelia,
syndrome

Roberts-SC

Giris

Roberts-SC ~ fokomeli  sendromu, c¢ok sayida
kraniyofasiyal anomaliler ve degisik ekstremite defektlerinin
bir arada oldugu, otozomal resesif kalitim gdsteren bir
malformasyondur (1). Prenatal ve postnatal gelisme geriligi
ile karekterize olup, codu olguda 6lU dogum veya erken
bebeklik déneminde o6lim gordlmektedir (2). Bu
sendromdaki  ekstremite  defektleri  hipomeliden
tetrafokomeliye kadar degisebilmekte, kraniyofasiyal
anomaliler arasinda ise yarik damak ve/veya yarik dudak,
midfasiyal  hipoplazi, mikrognati, belirgin  gozler,
hipertelorizm sayilmaktadir (3). Konjenital anomali 6n
tanisi ile Erzurum Nenehatun Kadin Dodum Hastanesi
Yenidogan Servisi'ne vyatirilan bu olguya Roberts-SC
fokomeli sendromu tanisi kondu. Roberts-SC fokomeli

sendromunun ¢ok sayida bulgusunu gosteren nadir bir
olgu olmasi sebebiyle yayinlanmasi amaclandi.

Olgu Sunumu

Yirmi dort yasindaki annenin birinci hamileligi

sonucunda, normal spontan dogumla, son adet tarihine

gore 34 haftalik ve 1200 gram olarak dogan kiz bebek,
dogumdan hemen sonra prematurite ve konjenital anomali
on tanisi ile yenidogan servisine yatirildi. Anne ve baba
akraba degildi. Baba 23 yasinda idi. Fizik muayenede; genel
durumu orta, hipoplazik burun, distk malforme kulak,
yarik damak, kisa boyun, her iki Ust ekstremitede kisalik
(hipomeli) saptandi (Resim 1). Her iki elde birer parmak
mevcuttu. Alt ekstremiteler normal olarak izlendi. Yapilan
rutin laboratuvar tetkiklerinde patoloji saptanmadi. Ust
ekstremite grafilerinde sag on kolda radius yoklugu ve sol
Oon kolda ulna yoklugu mevcuttu (Resim 2). Kraniyal
ultrasonografide ventrikillerde minimal genisleme izlendi.
Batin ultrasonograsinde herhangi bir patoloji goérilmedi.
Lenfosit kaltirinden yapilan incelemede karyotipi 46,XX
olup kromozomlarda yapisal bozukluk gorilmedi.
Olgumuzun genel durumu diizeldi, aileye plastik cerrahi ve
ortopedi polikliniklerine basvurmalari dnerildi.

Tartisma
Fokomeli, etiyolojisinde pek ¢ok etkenin rol oynadig

nadir gordlen bir hastalik olup insidansi 4 milyon dogumda
1'dir (4). Fokomeli, eslik eden anomaliler ile birlikte bir
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sendromun parcasi olabilir ya da sporadik olarak gozlenebilir.
Roberts-SC fokomeli sendromu degisik klinik bulgular ile
otozomal resesif kalitim gosterir. Bu sendromda ekstremite
ve kraniyofasiyal anomaliler ile birlikte prenatal veya
postnatal gelisme geriligi ve mental gerilik de gorilmektedir.

Resim 1. Olgumuzun genel gérinimd.

Tetrafokomeli, fleksiyon kontrakturleri, kisa boyun, yarik
damak ve/veya yarik dudak, hypoplastik alanasi, belirgin
goézler, anoftalmi, korneada bulaniklik, katarakt, g6z kapagdi
kolobomu, hipertelorizm, fasiyal hemanjiom, ansefalosel,
hidrosefali, kraniyal sinir paralizileri, midfasyal kapiller
hemanjiom, sekundum tipi ASD, pulmoner hipoplazi,
bikornuat uterus, polihidroamnios, hipospadias, polikistik
bobrek ve at nali bébrek gibi bulgular bu sendromun
anomalileri arasinda sayilmakta ve vakalarin cogu erken
dénemde kaybedilmektedir (5-9). Roberts-SC fokomeli
sendromunda ek anomali olarak De Ravel ve ark. (8)
splenogonodal flizyon, Satar ve ark. (10) rudimenter mesane
ve aksesuar dalak, Camlibel ve ark. (11) trombositopeni ve

eozinofili  bildirmislerdir. ~ Genital anomaliler icinde
kriptorsidizm, skrotum yoklugu, penis yoklugu ve fallus
bUydkligu  bildirilmistir.  Olgumuz, yapilan muayene

sonucunda sag radius ve sol ulna yoklugu gibi Ust ekstremite

Resim 2. Sag 6n kol radius yoklugu (A); Sol 6n kol ulna yoklugu
izlenmektedir (B).
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anomalisine ilave belirgin gozler, hipertelorizm, hipoplazik

burun, displazik ve asagdi yerlesimli kulaklar —gibi klinik
bulgulara sahipti.
Roberts-SC  fokomeli sendromu prenatal dénemde

gerceklestirilen ultrasonografik ve sitogenetik incelemeler ile
taninabilmektedir (12). Literatlirde, prenatal fokomeli tanisinin
transvajinal ultrasonografi ile en erken 12. haftada
konulabilecegi bildirilmistir (13). Ultrasonografi ile fetal yapisal
anomalilere tani koyma orani %41-65 olarak ifade edilmistir
(14,15). Bundan dolayr erken gebelik haftalarinda
ultrasonografi, fokomeli gibi bazi konjenital anomalilerin
tanisinda oldukca faydalidir. Olgumuzda, anne gebeligi
doéneminde rutin kontrollerini  yaptirmamis idi. Roberts-SC
fokomeli sendromlu vakalarin bir cogunda karakteristik
kromozomal bulgu olarak ‘prematlre centromere seperation’
bulgusu izlenmekle birlikte kromozomlari normal olan bazi
vakalar da bildirilmistir (16). Bizim olgumuzda lenfosit
kUltirinden gerceklestirilen kromozom analizi sonucunda
kromozomlarda yapisal veya sayisal bir patoloji gériilmedi.

Sonug olarak, bu gibi ekstremite anomalilerinin erken
donemde saptanabilmesi ve gerekli danismanhgin
verilebilmesi icin gebelerin rutin kontrollerine devam etmesi
ve 1. trimesterde ultrasonografi ile fetusun ayrintili
muayenesi blyldk 6nem arz etmektedir.
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