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Özet

Amaç: Nadir bir anomali olan bilateral alt ekstremite agenezi olgusunun prenatal erken tan›s› ve gebelikte transvajinal sonografinin (TVS) öne-
minin vurgulanmas›.

Olgu: Yirmibefl yafl›nda, gravida 1, parite 0 ve antenatal takipte olan 12 hafta 2 gün gebede ense saydaml›¤› ölçümü için TVS de ense saydam-
l›¤› 1,6 mm tek canl› fetus izlendi TVS s›ras›nda fetal anatomi incelendi¤inde bilateral alt extremitelerin olmad›¤› tespit edildi. Üst ekstremiteleri,
kranial yap›lar, thorax, abdominal yap›lar do¤al olarak izlendi. Aileye gerekli bilgilendirme yap›ld› ve ailenin iste¤i do¤rultusunda gebelik sonlan-
d›r›ld›. Fetusun makroskopik incelenmesinde alt ekstremitelerin total olarak geliflmedi¤i izlendi. 

Sonuç: TVS ekstremite agenezi gibi major anomalilerin antenatal tan›s›n›n mümkün oldu¤u 1. trimesterde anatomik yap›lar›n görülmesi aç›s›n-
dan son derece yararl› ve yard›mc› bir yöntemdir. Bu nedenle gebeli¤in bu döneminde her hekimin tereddüt etmeden rahatl›kla kullanmas› ge-
rekti¤i kan›s›nday›z.
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Bilateral lower extremity agenesis: case report and importance of transvaginal sonograpy in
early antenatal diagnosis of fetal anomalies
Background: To present bilateral lower extremity agenesis which is a rare anomaly and to point out importance of transvaginal sonography
(TVS) for the antenatal diagnosis of such anomalies during early in pregnancy. 

Case: A 25 year-old pregnant woman admitted to our department for first trimester nuchal translucency screening sonography. TVS revealed
a 12 weeks and 2 days fetus with positive cardiac activity. Nuchal translucency was measured 1.6 mm. During sonographic fetal anatomic
screening absence of bilateral lower extremities were detected. Cranium, thorax, abdominal structures and upper extremities were normal.
When the family informed, termination of the pregnancy was decided. After the termination, macroscopic examination of the fetus revealed
absence of lower extremities. 

Conclusion: TVS is a very useful tool for the antenatal diagnosis of major fetal anomalies like extremity agenesis during the first trimester.
Therefore, everyone should get benefit from this technique in early pregnancy.
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Girifl 

Ultrasonografinin (USG) baflta fetal anomalile-

rin tespiti olmak üzere obstetride çok önemli bir

yeri vard›r. Major fetal anomalilerin gebeli¤in er-

ken dönemlerinde tespit edilmesi hem aile hem de

hekim için çok büyük önem tafl›maktad›r. Anne ve

babalar do¤acak çocuklar›n›n henüz anne karn›n-
da iken nas›l oldu¤unu, sa¤l›kl› olup olmad›¤›n› en
önemlisi yap›sal veya zihinsel bir sorun olup olma-
d›¤›n› daha gebeli¤in bafl›nda merak etmektedir.
Hekim ise bir anomali varsa bunu gebeli¤in baflla-
r›nda bilmek ister. Daha da önemlisi erken tan›n›n
önemi e¤er gebelik sonland›r›lacak ise hem t›bbi



hem de etik yönden erken gebelik haftalar›nda ya-
p›lmas› aç›s›ndan artmaktad›r.

Transvajinal sonografinin (TVS) obstetri prati¤i-
ne girifliyle konjenital anomalilerin gebeli¤in erken
döneminde tespit edilebilme oran› daha da artm›fl-
t›r.1 TVS erken gestasyonel haftalarda fetal anatomi
ve biometrinin de¤erlendirilmesinde transabdomi-
nal ultrasonografiye üstünlük gösterir. Yüksek fre-
kansl› vajinal problar›n yard›m›yla fetal anatomi
detayl› flekilde taranabilir, gebeli¤in daha erken
dönemlerinde biometrik ölçümler yap›labilir ve da-
ha erken dönemde yap›sal anomalilerin tan›s› ko-
nabilir.

Birçok geliflmifl ülkede gebeli¤in 18-20. haftala-
r›nda yap›sal anomalilerin tan›s› için USG rutin ola-
rak kullan›lmaya bafllanm›flt›r.2 Gebeli¤in 12. hafta-
s›nda fetal organlar›n geliflimi tamamlanm›fl olmak-
ta ve bu haftadan sonra birçok malformasyonlar›n
tan›s› koyma imkan› ortaya ç›kmaktad›r. Bunun ya-
n›nda, 1. trimester ultrasonografik inceleme 2. tri-
mester sonografi ile karfl›laflt›r›ld›¤›nda dezavantaj-
lar› da olabilir. Fetusun küçük olmas›, cihaz›n rezo-
lüsyonu ve doktorun deneyimi optimal sonografik
de¤erlendirmeyi s›n›rlayabilir.

Tüm bu nedenlerden dolay›, fetal anomalilerin
tan›s›nda, 1. trimesterde yap›lan TVS tek bafl›na ye-
terli olmamakla birlikte, 2. trimester taramas›yla
kombine kullan›ld›¤›nda fetal anomalilerin tespit
oran›n› art›rmakta ve yads›namayacak bir yere sa-
hiptir. Bilateral alt ekstremite agenezi oldukça na-
dir görülmekte olup insidans› 0.4/100,000’dir.3 Bu
tür anomalilerin erken tan›s› gebeli¤in devam›na
karar verilmesinde veya sonland›r›lacaksa daha az
komplikasyona neden olmas› aç›s›ndan önemlidir.
Biz bu çal›flmada 1. trimesterde TVS ile tan› konul-
mufl bir alt ekstremite agenezi vakas›n› sunaca¤›z.

Olgu
Yirmibefl yafl›nda, gravida 1, parite 0 olan has-

tan›n ilk kez son adet tarihine göre 6 hafta 4 gün-
lük gebe iken antenatal takibine baflland›. Yap›lan
TVS de 6 hafta 4 günle uyumlu, tek canl› embriyo
ekosu izlendi. Gebeye, ense saydaml›¤› ölçümü
için 12 hafta 2 gün iken geldi¤inde yap›lan TVS in-
de 12 hafta ile uyumlu, canl› fetus izlendi. Ense
saydaml›¤› 1.6 mm ölçüldü. TVS s›ras›nda fetal
anatomi incelendi¤inde bilateral alt extremitelerin
olmad›¤› tespit edildi (Resim 1). Kranium, thorax,

abdominal yap›lar ve üst ekstremiteler do¤al olarak
izlendi. Aileye gerekli bilgilendirme yap›ld› ve aile-
nin istemi do¤rultusunda gebelik sonland›r›ld›.
Terminasyon sonras› fetusun makroskopik incelen-
mesinde alt ekstremitelerin olmad›¤› görüldü (Re-
sim 2).

Tart›flma
Bilateral alt extremite agenezi 0.4/100.000 s›k-

l›kta görülen bir anomalidir.3 Literatürde en erken
antenatal tan› 12. haftada bildirilmifltir.6 Beraberin-
de gastroflizis ve omfalosel gibi kar›n ön duvar› de-
fektleri, anal atrezi gibi gastrointestinal sistem ano-
malileri, pelvik hipoplazi veya aplazi, üriner sistem
anomalileri, kafatas› defektleri olabilir.5-7 Etiolojide
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Resim 1. Fetusun ultrasonografik görünümü.

Resim 2. Terminasyon sonras› fetusun makroskopik görü-
nümü.



Nas T ve ark., Bilateral Alt Ekstremite Agenezi: Olgu Sunumu 210

talidomid gibi teratojen maruziyeti, çevresel faktör-
ler, aile öyküsü ve genetik predispozisyon, amni-
otik band sendromu, nadirende olsa koryon villus
örneklemesi ile ilgili vasküler hasar gibi sebepler
yer almaktad›r. Baz› yay›nlarda sonraki gebelikler-
de benzer anomalilere rastland›¤› bildirilmesine
ra¤men di¤erlerinde tekrarlama riski bildirilmemifl-
tir.12 Etiolojide genetik predispozisyon rol oynaya-
bildi¤i için karyotip çal›fl›lmas› tan›da yard›mc› ola-
bilir. Erken dönemde TVS ile rahatl›kla tan› konu-
lan hastalarda sonland›rma genellikle (aile iste¤i
do¤rultusunda) do¤ru klinik yaklafl›md›r.

Gebeli¤in 11-13 haftalar›nda ense saydaml›¤›
ölçümü birçok merkezde oldu¤u gibi ülkemizde
de nerede ise rutin hale gelmifltir. Gebeli¤in bu
haftalar› organogenezin tamamland›¤› ve hastan›n
ense saydaml›¤› ölçümü için hekime ulaflt›¤› dö-
nem olup, mutlaka fetal anomalilerin önemli bir
k›sm›n›n tespit edilmesinde faydalanmas› gereken
dönemdir. Her ne kadar bu dönemde abdominal
USG de yeterli olsa da, özellikle baflta obez, geçi-
rilmifl abdominal cerrahisi olan hastalar olmak üze-
re birçok gebede TVS nin sa¤lad›¤› görüntü kalite-
sini abdominal sonografide elde etmek mümkün
de¤ildir. TVS, anensefali, megasistis, polikistik
böbrek, omfalosel, gastroflizis gibi baz› major ano-
maliler de dahil olmak üzere birçok anomalilerin
erken tan›s›n› koymaya ve erken dönemde klinik
yaklafl›m›n seçilmesinde önemli kolayl›k sa¤lar.
Yüksek rezolüsyonlu transvajinal problar erken fe-
tal geliflimin görüntülenmesini sa¤lar.13-14 Literatür-
de TVS ile fetal yap›sal anomalilere tan› konma
oran› %41-65 olarak kaydedilmifltir.12-14 Bundan do-
lay› erken dönemde TVS anomali taramas›nda ru-
tin olarak kullan›m› yerini almaya bafllam›flt›r. Bu
olguda TVS önemi alt ekstremitenin hangi aflama-
da eksik oldu¤unu daha detayl› olarak görme im-
kan› ve beraberinde olabilecek anomalilerin ekar-
te edilmesinde ortaya ç›km›flt›r.

Erken dönemde fetal anomalilerin birço¤una
TVS ile tan› konulmas›na ra¤men, 2. trimester ano-
mali taramas›n›n yeri de¤iflmemifltir. Örne¤in hid-
rosefali, duodenal atrezi gibi birçok anomaliler 2.
trimesterden sonra ortaya ç›kmaya bafllar.13 Bu ne-
denle her iki dönemde yap›lan sonografi birbirine
alternatif yaklafl›mlar de¤ildir. Ancak ekstremiteler
gibi baz› organlar daha gebeli¤in 11. haftas› gibi er-
ken dönemlerde görülebilir.11 Madem ki bu anoma-

lilerin tespiti erken dönemde mümkün, erken dö-
nemde görülebilecek bir anomalili gebeli¤i 2. tri-
mestere kadar takip edip o dönemde tespit etmeyi
beklemek hem aile hem de hekim için hiç de ter-
cih edilecek bir durum de¤ildir.

Sonuç olarak 1. trimesterde anomali taramas›
TVS ile çok daha iyi ve kolay olmaktad›r. Bu ne-
denle her hekimin s›kça ve rahatl›kla kullanmas›
gereken bir yöntem oldu¤unu düflünmekteyiz.
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