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A case of split hand/foot malformation with tibial
hypoplasia
Tibial hipoplazinin eslik ettigi yarik el/ayak malformasyonu olgusu
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Abstract

Split hand/foot malformation (SHFM), also known as ectrodactyly, is a congenital limb malformation
characterized by a defect of the central rays of hands and/or feet due to the failure of ectodermal ridge activity.
Split hand/foot malformation with long bone deficiency (SHFLD, OMIM 119100) is a rare condition and clinical
manifestations are highly variable. SHFLD incidence is 1 in 1.000.000 live births. Here we report a premature
newborn born at 33 gestational weeks with limb anomalies and diagnosed as split hand/foot malformation
with tibial hypoplasia. With this case report, the importance of evaluating of patients with SHFLD for additional
anomalies, estimating the appropriate time for limb salvage surgeries, achieving the best functional result with
physiotherapy with multidisciplinary assessment was emphasized.
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Ozet

Yarik el/ayak malformasyonu (split hand/foot malformation, SHFM); ektrodaktili olarak da bilinen ve el
ve/veya ayakta santral rayda yokluk nedeniyle parmak olusum merkezindeki duraksama ile karakterize
dogumsal bir ekstremite malformasyonudur. SHFM'nun uzun kemiklerde eksiklik ile giden tipi (split hand/foot
malformation with long bone deficiency, SHFLD1, OMIM 119100) ise olduk¢a nadir goriiliir ve klinik olarak
oldukca degisken goriinimleri vardir. SHFLD insidanst 1/1.000.000 canli dogumdur. Bu yazida ekstremite
anomalileri ile dogan ve tibia hipoplazisinin eslik ettigi split el/ayak malformasyonu tanis1 konan 33 haftalik
bir yenidogan sunuldu. Bu olgu nedeniyle de SHFLD tanili hastalarin multidisipliner degerlendirilme ile ek
anomaliler agisindan taranmasi ve uygun zamanda ekstremite koruyucu cerrahiler ve fizik tedavi ile en iyi
fonksiyonel sonucun kazandirilmasinin 6nemi vurgulandi.

Anahtar kelimeler: Ektrodaktili; yarik el /ayak malformasyonu; tibial aplazi/hipoplazi

Giris

Yarik el/ayak malformasyonu (split hand/foot
malformation, SHFM); ektrodaktili olarak da bilinen
ve el ve/veya ayakta santral rayda yokluk nedeniyle
parmak olusum merkezindeki duraksama ile
karakterize dogumsal bir ekstremite
malformasyonudur (1). Etkilenen ekstremitede
medial yariklar, sindaktili ve diger fenotipik
anomaliler ile genellikle iligkili bulunan falanks,
metakarp ve metatarslardaki aplazi veya hipoplazi ile
kendini gosterir. Siklig1 yaklasik olarak 1/18000’dir.
Yarik el/ayak malformasyonlar1 izole olarak
goriilebilecegi gibi ektrodaktili, ektodermal displazi,
yarik damak/dudak sendromu (EEC sendromu) ve
ektrodaktili, ektodermal displazi, makiiler distrofi
sendromu (EEM sendromu) gibi sendromlara da
eslik edebilir (2). Ayni zamanda tibia hipoplazisine
en sik eslik eden defekt de split el/ayak
malformasyonudur (OMIM 275220).

SHFM'nun uzun kemiklerde eksiklik ile giden tipi
(split hand/foot malformation with long bone
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deficiency, SHFLD1, OMIM 119100) ise olduk¢a nadir
gorilir ve klinik olarak olduk¢ca degisken
goriiniimleri vardir. SHFLD insidanst 1/1.000.000
canli dogumdur (3). Elde sadece sindaktili olabilecegi
gibi tetramelik ektrodaktili seklinde de gorilebilir
(4). Ektrodaktiliye tibial aplazi/hipoplazi eslik
edebilecegi gibi fibular (OMIM 113310) ve ulnar
(OMIM 314360) tipleri de mevcuttur. Siklikla ailesel
gecis s6z konusudur ancak kalitim tipi net degildir.
Cesitli ¢alismalarda otozomal dominant, otozomal
resesif ve X’e bagh gecisler tanimlanmistir (6).

Olgu Sunumu

Diizenli antenatal izlemi olan, plasenta previa nedenli
antenatal kanama olmasi1 lzerine gebeligin 33.
haftasinda acil sezaryene alinan, 35 yasindaki
annenin 7. gebeliginden yasayan 4. c¢ocuk olarak
2034 g (50-75 persentil) agirhiginda, 42 cm boyunda
(25-50 persentil) ve 32 cm bas cevresi ile (50
persentil) dogan hastanin 1. ve 5. dakika APGAR
skoru 8 ve 10 olarak degerlendirildi. Postnatal
adaptasyon sorunu yasamayan kiz bebegin yapilan
fizik muayenesinde sol bacakta kisalik, sol ayakta pes
ekinovarus, sol elde 4 parmak, sol el 3. ve 4.
parmakta sindaktili, sag elde 3 parmak ve sag elde
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basparmak disindaki iki parmakta sindaktili saptandi
(Resim 1 ve 2). Diger sistem muayenelerinde
patolojik bulgu saptanmadi. Alinan hikayede annede
antenatal patolojik bulguya rastlanmadig, teratojen
ozellikte ila¢ almadig), akraba evliligi olmadig1 ve
ailede dogumsal anomali hikayesi olmadig1 anlasildi.

Resim 1. Olgunun sol bacakta kisalikla berber ayakta pes ekinovarus
deformitesi goriinimii. Hastanin resimlerinin kullanilmasi igin
aileden yazili olur alinmgtir.

B

Resim 2. Olgunun sol elinde toplam doért parmak ve 3. ve 4.
parmaklar arasi sindaktili ve sag elinde toplam ti¢ parmakla beraber
basparmak disindaki parmaklarda sindaktili goriniimii (A ve B).
Hastanin resimlerinin kullanilmasi i¢in aileden yazili olur alinmistir.

Resim 3. Olgunun alt ekstremitelerinin radyolojik incelemesi

Alt ekstremitelerin radyolojik incelenmesinde sol
tibianin hipoplazik oldugu goriildii (Resim 3). Tim
batin ve transfontanel ultrasonografi normal
saptandi. U¢ giinliikken yapilan ekokardiyografik
incelemede patent duktus arteriozus ve minimal
triklispit yetmezligi mevcuttu. Periferik kandan
yapilan karyotip analizi 46,XX olarak sonuglandu.

Tartisma

Tibia aplazisi/hipoplazisinin eslik ettigi split el/ayak
malformasyonu; digerlerinden farklh olarak uzun
kemiklerde eksikligin eslik ettigi split el/ayak

malformasyonu  (SHFLD) olarak adlandirilir.
Alternatif olarak SHFM tip 2 olarak da
isimlendirilebilir.

Literatiirde 100’den fazla sporadik olgu ile birlikte
yaklasik 50 kadar SHFLD’li aile tanimlanmigtir.
Majewski ve arkadaslar1 (4) alt1 aileden yayinladigl
35 wvakalik tibial hipoplazi serisinde azalmis
penetransla birlikte otozomal dominant gegis
gostermistir. Yine Arap asilli, akraba evliliginin
yaygin oldugu ve etkilenen 23 bireyin oldugu bir
seride azalmis penetransla Dbirlikte otozomal
dominant kalitim paterni gosterilmistir (5). Kohn ve
arkadaslar1 (6) da yine ikinci derece akraba evliligi
sonucu dogan bir ektrodaktili, tibia hipoplazisi ve
femur bifurkasyonu olan olguda otozomal resesif
gecis paterni tanimlamistir.

SHFLD i¢in bilinen ilk iki spesifik lokus kromozom
1q42.2-q43 ve 6ql4.1 Ulzerinde saptanmistir (7).
Babbs ve arkadaslar1 (8) SHFLD’li 17 olguyu (7’si
ailesel, 10'u sporadik) inceledigi calismasinda de
nova bir kromozomal translokasyon
t(2;18)(q14.2;p11.2) tariflemistir. Etkilenen 9
SHFLD’li olgunun oldugu Brezilyali bir ailenin
yapilan ¢alismasinda 17p13.1-17p13.3 lokasyonunda
yeni bir gen tanimlanmistir (9). Managoli; fenotipik
olarak normal ve akraba olmayan anne babadan
dogan bir infantta sakral agenezi, anorektal atrezi,
hemivertebra, ventrikiiler septal defektin eslik ettigi
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tibial hipoplazili split el/ayak malformasyonu olan
bir vakanin karyotip analizini 46,XY olarak rapor
etmistir (10). Hastamizin karyotip analizi de 46,XX
idi.

SHFLD olgularinda tibianin hipoplastik olmasindan
dolay1 kruriste kisalik ve dizde instabilite olur. intakt
olan fibula nedeniyle ayakta siklikla ekinovarus
deformitesi de eslik eder. Olgumuzun da ilk goze
carpan bulgusu sol alt ekstremitenin kisalig1 ve
ayakta rijit olmayan varus ve supinasyon deformitesi
idi. Olgularda en sik etkilenen ekstremite tibia
olmakla birlikte (9); tibia hipoplazileri siklikla sag
tarafta olmaktadir. On bes tibia hipoplazili hastanin
etkilenen 19 ekstremitesinin yayinlandigi bir
calismada olgularin 15’i sag tarafli idi (11). Yine
literatiirde toplam 215 olgunun 136’sinda (%63)
tibia hipoplazisi sag tarafhydi (11). Tibia
hipoplazisinin siklikla sag yerlesimli olmasina neden
olarak da PITX1 ekspresyonundaki degisiklik neden
olarak gosterilmektedir (12). Hastamizda ise
etkilenen uzun kemik literatiirdeki siklikla uyumlu
olarak tibia olmasina ragmen etkilenen taraf sol
tarafti.

Split el/ayak malformasyonunda el ya da ayakta
santral rayda eksikligin yani sira kalan parmaklarda
da sindaktili, falanks, metatars ve metakarplarda
aplazi veya hipoplazi olabilir (8). Hastamizda da sol
elde 4 parmak, sol el 3. ve 4. parmakta sindaktili, sag
elde 3 parmak ve sag elde bagparmak disindaki iki
parmakta sindaktili saptandi. Talidomid, aspirin,
dimethadione ve retinoik asit gibi ilaglar da
ekstremite anomalisi ile iliskilidir ancak hastamizda
prenatal donemde bu teratojenlere maruziyet 6ykusi
bulunmamaktadir.

Dogustan tibia hipoplazisinin tedavisi ise tartismal
olmakla birlikte amag¢ uygun diz fonksiyonunu
saglamak tlzere kruris kisaligim1 ve ayak
deformitesini diizeltmektir. Diz eklemini koruyucu
cerrahi  girisimleri  6nerenlerin yaninda diz
dezartikillasyonunu onerenler de vardir. Diz i¢in
ideal tedavi, dizi korumak ve ayni zamanda normal
yuriime fonksiyonunu saglamaktir. Tibianin tam
yoklugunda tedavi secenegi olarak amputasyon
se¢ilebilir (13); ancak hastalar ve hasta yakinlari
siklikla bu segenegi istememektedir. Amputasyonun
istenmedigi durumlarda veya parsiyel formlarinda
konservatif tedavi yontemleri uygulanabilir. Bunun
icin fibular transfer yontemi glinlimiizde sik¢a
kullanilmaktadir (14). Etkilenen ekstremitenin
uzatilmasi ic¢in Ilizarov external fiksator yodntemi
kullanilabilir (15). Olgumuzda da aile amputasyon
secenegini reddettigi icin poliklinik takibi ile
kuadriseps kas giicii degerlendirilmesine ve duruma
gore fibular transfer ya da eksternal fiksator
yonteminden birinin uygulanmasina ortopedi
béliimiince karar verildi.

Sonug olarak, tibia hipoplazisinin eglik ettigi yarik
el/ayak malformasyonu son derece nadir gortilen bir
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durumdur. Tanisi, takibi ve tedavisi multidisipliner
yaklasim gerektirmektedir. Hastalarin

multidisipliner degerlendirilmesi ile ek anomaliler
acisindan taranmasi ve uygun zamanda ekstremite
koruyucu cerrahiler ve fizik tedavi ile en iyi
fonksiyonel sonucun kazanilmasi hedeflenir.
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