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Ozet

Abstract

Yarik el-ayak malformasyonu, el ve ayakta santral parmak
hatlarinin yoklugu sonucu gelisen derin mediyan yariklar ile
karakterize konjenital ekstremite malformasyonudur. Yarik el-ayak
malformasyonu izole bir anomali oldugu kadar multisistemik bir
sendromun bir pargasi olarak da meydana gelebilir. Ailesel olgularin
cogu otozomal dominant gecis gostermektedir. Yarik el-ayak
malformasyonlu bazi hastalarda mental retardasyon, ektodermal
ve kraniofasial bulgular bulunmaktadir. Biz karaciger ve cilt
hemanjiomu ile seyreden bir ayrik el-ayak malformasyonu olgusunu
literatlir esliginde sunduk. Arastirmalarimiza gére karaciger ve cilt
hemanjiomu ile seyreden ilk olgudur.

Anahtar kelimeler: Yarik el-ayak malformasyonu, karaciger
hemanjiomu, cilt hemanjiomu

Split hand-foot malformation is a congenital limb malformation,
characterized by a deep median cleft of the hand and/or foot due to
the absence of the central rays. Split hand-foot malformation can
occur as isolated anomalies or as one component of multisystem
syndromes. The majority of the familial cases are inherited in
an autosomal dominant manner. Some patients with split hand-
foot malformation have been found to have mental retardation,
ectodermal and craniofacial findings. We presented a split hand-
foot malformation case with liver and cutaneous hemangioma by
the literature. According to our investigations, this is the first case
of split hand-foot malformation with existence liver and cutaneous
hemangioma.
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cutaneous hemangioma

GiRiS

Yarik el-ayak malformasyonu (YEAM), santral parmak hatlarinin
hatali gelisimi sonucu el ve ayaklarda medyan yariklar, falanks,
metatars ve metakarplarda aplazi veya hipoplazi gelismesidir (1,2). lk
kez 1575 yilinda Ambroise Paré tarafindan tanimlanmistir (3). Gortlme
sikhigi farkli kaynaklarda 1/10.000 ile 1/90.000 arasinda degismektedir
(1,3,4). YEAM siklikla izole goriiimekle birlikte bazi sendromlara eslik
edebilmektedir. YEAM literatlirde ektrodaktili, ektodermal displazi,
santral oligodaktili, yengeg tirnagi malformasyonu ve istakoz kiskaci
marformasyonu isimleri ile de anilmaktadir (4). Genellikle otozomal
dominant gecis gostermektedir (5). Yazimizda YEAM ile cilt ve karaciger
hemanjiomu birlikteligini literatlrdeki ilk olgu olmasi nedeniyle sunduk.

OLGU

Yirmiiki yagindaki annenin 2. gebeliginden yasayan 2. bebek olarak
39 haftalik iken fetal distress nedeniyle sezaryen ile dogurtuldu. Hasta
coklu anomalilerinin olmasi nedeniyle yenidodan servisine yatirildi.
Fizik muayenesinde; nabiz 140/dk, solunum sayisi 44/dk, tansiyon
85/45mmHg, adirlik 3650gr (%75-90 persentil), boy 52cm (%75-90
persentil), bas cevresi 36cm (%75-90 persentil) idi. Kardiyovaskiiler
sistemde S1-S2 normal, mezokardiyak odakta 2/6 sistolik Ufliriim,
batinda sagda lateralde 8x5¢cm ebatlarinda hemanjiom vardi (Resim 1).
Sag ayak 1. parmakta hipertrofi, sag ve sol 2 ve 3. ayak parmaklarinda
sindaktili ve hipertrofi mevcut (Resim 2), diger sistem muayeneleri
normaldi. Laboratuar incelemesinde; kan hemogram, kan biyokimyasi ve

tam idrar tetkiklerinde 6zellik yoktu. Eslik eden patoloji agisindan gekilen
abdominal bilgisayarli tomografisinde karaciger hilus komsulugunda
13x10mm’lik  hemanjiom saptandi. Beyin manyetik rezonans
gorlintilemesi normaldi. Ekokardiyografide sa§ pulmoner arterde stenoz
saptand!. Isitme igin yapilan otoakustik emiisyon testi bilateral normal
olarak degerlendirildi.

TARTISMA

YEAM parmak olusum merkezindeki duraksama sonucunda
meydana gelen el ve ayaklarda medyan yariklar, sindaktili, oligodaktili,
falanks, metakarp ve metatarslarda aplazi veya hipoplaziile karakterizedir
(2,6). Parmak eksiklikleri kural olarak hem elde hem de ayaklarda ilk
dort parmakta sinirlidir (2). Hastaligin en agir formunda besinci parmak
hari¢ tim parmaklar eksiktir (3). Olgularin 1/4 ile 1/2'sinde el ve ayak
patolojileri birlikte olup, istakoz kiskaci goriinimi mevcuttur (4). YEAM’
dan genellikle p63 genindeki mutasyonlar sonucu olusmaktadir(1).
Allesel gegis orani yapilan farkli calismalarda %4 ile %45 arasinda
degismektedir (3). En yaygin gegis formu otozomal dominant gegis
olmakla birlikte otozomal resesif ve X-linked gegisi gdsteren yayinlar da
literattirde sunulmaktadir (1,2,7). Kromozom galismalarinda 7g21, Xq26,
10924, 3927, 231 ve 12913 gen bdlgelerinde mutasyonlar gdsterilmistir
(2). YEAM genellikle izole bulunmaktadir. Ancak ektrodaktili-ektodermal
displazi, Smith-Lemli-Opitz sendromu, VACTERL anomalisi, Cornelia
de Lange sendromu, ulnar-mammary sendromu gibi birgok sendromla
birlikte bulunabilmektedir (4). En sik ektrodaktili-ektodermal displazi ile
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Annagir ve ark.

Resim 1.

birliktelik gdstermektedir. Bu birliktelikte el ve ayak malformasyonu disinda
nazolakrimal kanal stenozu, yarik damak-dudak, Grogenital anomaliler,
isitme kaybi eslik etmektedir (3,8). YEAM'da ekstremite anomalilerine
biiylime geriligi, mikrosefali, kraniofasiyal malformasyon, yarik damak-
dudak, inguinal herni, holoprozensefali, mental retardasyon ve isitme
kaybi eslik edebilmektedir (1,9,10). Ek olarak seyrek saglar, distrofik
tirnaklar, hipopigmentasyon ve dis anomalileri eslik edebilmektedir
(11). Lakrimal kanal stenozu veya obstriksiyonu, epifora ve enfeksiyoz
keratit siktir. Mikrosefali ve mental retardasyon olgularin %5-10'da
goriilmektedir. Tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonlari, bdbrek anomalileri,
vezikoUretral refl gibi Uriner sistem patolojileri gorilebilmektedir (8,11).

Hastamiz mevcut ekstremite anomalileri nedeniyle YEAM olarak
degerlendirildi. Literatiirden farkli olarak bizim olgumuzda cilt ve
karaciger hemanjimu vardi. YEAM ve hemanjiom birlikteligi literattirde
daha once yayinlanmamis olup ilk olgu olmasi nedeniyle yayinladik.
Yazimizda YEAM eglik eden patolojiler arasinda hemanjiomlarinda
olabilecegini ve arastiriimasi gerektigini belirtmek istedik.
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