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Özet

Amaç: Robert-SC Fakomeli, otosomal resesif geçiflli nadir bir hastal›kt›r. Bu çal›flmada patolojik ultrason ve fetal sitogenetik 'erken sentromer

ayr›lmas›' bulgular› nedeniyle Roberts-SC sendromu oldu¤u düflünülen ve postmortem muayene sonuçlar›yla da bu tan› ile uyumlu oldu¤u görülen

bir olgunun sunulmas› amaçlanm›flt›r.

Olgu: 38 yafl›nda, G2P0, ilk gebeli¤i abortus ile sonuçlanan anne aday›n›n ikinci gebeli¤inin 18.haftas›nda gerçeklefltirilen ultrasonografik

inceleme sonucunda fetüsde yar›k damak/dudak, alt ve üst ekstremite k›sal›¤›, bilateral 4 el parma¤› gibi bulgular izlendi. ‹leri anne yafl› ve patolo-

jik ultrasonografik bulgular nedeniyle fetal kromozom analizi yap›lm›flt›r.Bu analiz sonucunda özellikle akrosentrik kromozomlarda 'erken sen-

tromer ayr›lmas›' (PCS) bulgusu gözlendi. Gebeli¤in terminasyonu sonras› gerçeklefltirilen postmortem muayene sonucunda fetusun belirgin

hipertelorizm, bilateral damak/dudak yar›¤›, tetrafakomeli, belirgin penis, bilateral pesekinovarus deformitesi gibi bu sendrom ile uyumlu klinik

bulgular›n›n oldu¤u gözlendi. 

Sonuç: Bu olgu ile Roberts-SC Fokomeli sendromunun prenatal tan›s›nda fetal ultrasonografik inceleme sonras› elde edilen bulgular›n yan›s›ra

fetal sitogenetik incelemedeki “erken sentromer ayr›lmas›” bulgusuna dikkat edilmesi gerekti¤i ve postmortem muayene ile de tan›n›n do¤rulan-

mas›n›n önemi vurgulanm›flt›r.

Anahtar Sözcükler: Roberts-SC fokomeli sendromu, prenatal tan›, erken sentromer ayr›lmas›.

Bilateral lower extremity agenesis: case report and importance of transvaginal sonograpy in
early antenatal diagnosis of fetal anomalies
Background: Roberts-SC phocomelia syndrome (RS) is an autosomal recessive disorder. We report here a case in which prenatal pathologic

sonographic, cytogenetic premature centromere separation(PCS) findings were suggestive of this syndrome. The findings were in correlation

with the postmortem examination. 

Case: Our patient is 38 years old, G2P0 who has consanguineous marriage. Cleft palate/lip, severe upper and lower limb deficiencies and bilat-

eral 4 fingers of hands were detected in the ultrasound scan conducted at 18 weeks of gestation. Cytogenetic prenatal analysis was carried out

due to advanced maternal age and pathologic findings in the ultrasound which led to the finding of premature centromere separation (PCS).

Postmortem examination of the fetus was done after termination which confirmed the sonographic findings as well as hypertelorism, bilateral

cleft lip and cleft palate, tetraphocomelia and penile enlargement, bilateral pes equinovarus. 

Conclusion: This case emphasized the importance of the sonographic and PCS findings during prenatal analysis of Roberts SC syndrome as

well as the importance of the postmortem examination for the confirmation of prenatal diagnosis.
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Girifl 
Roberts-SC fokomeli sendromu, çok say›da kra-

niyofasiyal anomaliler ve de¤iflik ekstremite de-
fektlerinin bir arada oldu¤u, otozomal resesif kal›-
t›m gösteren bir hastal›kt›r.1 Prenatal ve postnatal
geliflme gerili¤i ile karekterize olup, ço¤u olguda
ölü do¤um veya erken bebeklik döneminde ölüm
görülmektedir.2 Bu sendromdaki ekstremite defekt-
leri hipomeliden tetrafokomeliye kadar de¤iflebil-
mekte, kraniyofasiyal anomaliler aras›nda ise  ya-
r›k damak-dudak, midfasiyal hipoplazi, mikrogna-
ti, belirgin gözler, hipertelorizm say›lmaktad›r.3

Roberts-SC fokomeli vakalar›n›n bir ço¤unda si-
togenetik olarak ‘Erken Sentromer Ayr›lmas›’ (PCS)
bulgusuna rastlanmaktad›r.4 Bu olgu ile nadir göz-
lenen Roberts-SC fokomeli sendromunun prenatal
ultrasonografik ve sitogenetik bulgular›n›n yan›s›ra
postnatal muayene bulgular›n da sunulmas› amaç-
lanm›flt›r.

Olgu
38 yafl›nda, birinci derece kuzen evlili¤i olan,

G2P0, ilk gebeli¤i düflük ile sonlanan anne aday›-
n›n soy geçmiflinde özellik yoktu. ‹kinci gebeli¤i-
nin 18. haftas›nda gerçeklefltirilen ileri ultrasonog-
rafik incelemede fetusta; mikrosefali, yar›k damak,
alt ve üst ekstremite k›sal›¤› (tetrafokomeli), bilate-
ral 4 el parma¤› izlendi. Anne aday›na, ileri anne
yafl› ve patolojik ultrason bulgular› nedeni ile ge-
netik dan›flma verilerek fetal kromozom analizi de
önerildi. Anne aday›na uygulanan amniyosentez ifl-
lemi sonras›, amniyotik s›v› kültüründen elde edi-
len prometafaz kromozomlar› GTG bantlama tek-
ni¤i kullan›larak incelendi. Analiz sonucunda, in-
celenen tüm metafaz sahalar›nda özellikle akro-
sentrik kromozomlarda PCS bulgusu gözlendi (fie-
kil 1). 

Bu ultrasonografik ve sitogenetik bulgular ›fl›-
¤›nda fetusun, Roberts-SC fokomeli sendromu ola-
bilece¤i düflünüldü. Aileye verilen genetik dan›flma
sonras› ailenin iste¤i do¤rultusunda fetus tahliye
edildi.

Postmortem gerçeklefltirilen muayene sonucun-
da 280 gr erkek fetusun bafl-makat uzunlu¤u 15
cm, bafl-topuk uzunlu¤u 17.5 cm olarak ölçüldü.

Fetusun bafl boyun bölgesinde; k›sa boyun, mikro-
sefali, displazik ve afla¤› yerleflimli kulaklar, glebel-
lada hemanjiom, hipertelorizm, belirgin gözler,
midfasiyal hipoplazi, küçük geri yerleflimli çene,
bilateral yar›k damak/dudak gibi dismorfik bulgu-
lar› vard›. Ekstremitelerde ise tetrafokomeli, ellerde
bilateral 4 parmak, ayaklarda bilateral pesekinova-
rus deformitesi gözlendi. Ayr›ca hipoplazik pelvis
ve penil belirginlik gibi bulgular da mevcuttu (Re-
sim 1).

Tart›flma
Roberts-SC fokomeli sendromu de¤iflik klinik

bulgular› içeren, nadir görülen otozomal resesif ka-
l›t›ml› bir hastal›kt›r. Bu sendromda ekstremite ve
kraniyofasiyal anomaliler ile birlikte pre/postnatal
geliflme gerili¤i ve mental gerilik de görülmektedir.
Tetrafokomeli, fleksiyon kontraktürleri, yar›k da-
mak / dudak, hypoplastik alanasi, belirgin gözler,
hipertelorizm,fasiyal hemanjiom gibi bulgular bu
anomaliler aras›nda say›lmakta vakalar›n ço¤u er-
ken dönemde kaybedilmektedir.5,6 Roberts-SC fo-
komeli sendromu prenatal dönemde gerçeklefltiri-
len ultrasonografik ve sitogenetik incelemeler ile
tan›nabilmektedir.7,8 Olgumuzda 18. gebelik hafta-
s›nda gerçeklefltirilen ultrasonografik inceleme so-
nucunda intrauterin geliflim gerili¤i,mikrosefali, alt
ve üst ekstremite k›sal›¤›, yar›k damak izlendi.
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fiekil 1. Fetal kromozom analizinde akrosentrik kromozom-
larda gözlenen erken sentromer ayr›lmas› bulgusu.
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Roberts-SC fokomeli sendromlu vakalar›n bir
ço¤unda karekteristik kromozomal bulgu olarak
PCS bulgusu izlenmekle birlikte kromozomlar›
normal olan baz› vakalar da bildirilmifltir.9Bizim ol-
gumuzda amniyotik s›v› kültüründen gerçeklefltiri-
len fetal kromozom analizi sonucunda özellikle ak-
rosentrik kromozomlarda PCS bulgusu gözlendi.
Bu sendromun prenatal tan›s›nda patolojik ultraso-
nografik ve sitogenetik bulgular çok önemlidir.An-
cak bu tan›n›n postnatal olarak da do¤rulanmas›
ailelere verilecek genetik dan›flma ve sonras›nda
izlenecek yol aç›s›ndan önem tafl›maktad›r. Vaka-
m›zda yap›lan postmortem muayene sonucunda
fetusta ultrasonografik bulgular›n yan›s›ra belirgin
gözler, hipertelorizm, glebellar hemanjiom, midfa-

sial hipoplazi, displazik ve afla¤› yerleflimli kulak-
lar, pelvik hipoplazi, penil belirginlik gibi Roberts-
SC fokomeli sendromu ile uyumlu klinik bulgular
da gözlenmifl olup postnatal olarak da tan› do¤ru-
land›.

Sonuç
Roberts-SC fokomeli sendromunun prenatal ta-

n›s›nda fetal ultrasonografik yar›k damak/dudak ve
ekstremite defektlerine ve sitogenetik incelemeler-
de ise “erken sentromer ayr›lmas›” bulgusuna özel-
likle dikkat edilmelidir. Bunun yan›s›ra postmor-
tem muayene ile de bu tan›n›n do¤rulanmas› ge-
rekmektedir. Tüm bu bilgiler ›fl›¤›nda aileye hasta-
l›k klini¤i, prognozu ve tekrarlama riskleriyle ilgili
genetik dan›flma verilmesi, olas› di¤er gebelikler
için uygun izlem ve ifllem olanaklar› sa¤layacakt›r.
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Resim 1. Postmortem muayenede yar›k damak/dudak, tet-
rafokomeli,belirgin penil gibi bulgular gözlenen
fetusun önden görünümü.


