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ÖZET
Yarık el/ayak malformasyonu (split hand/foot malformation, SHFM) veya ektrodaktili; median apikal ektodermal kabartı 
aktivitesindeki bozulma nedeniyle el ve ayaklarda oluşan santral ışın defekti ile karakterizedir. Etkilenen ekstremitede me-
dial yarıklar, sindaktili ve falanks, metakarp ve metatarslarda hipoplazi ve/veya aplazi ile kendini gösterir. İzole bir anomali 
olabileceği gibi çeşitli anomalilerle birliktelik gösterek bir sendromun parçası olabilir. Bu makalede 27 haftada kliniği-
mizde tanısını koyduğumuz dört ekstremitede de ektrodaktili saptanan, ek anomali tespit edilmeyen ve kromozomal array 
analizinde patoloji saptanmayan ancak dört ekstremitede de ciddi derecede malformasyon saptanmış olması nedeniyle tıbbi 
genetik bilim dalı ile konsülte edilerek  ailenin  onayı ile gebelik terminasyonu uyguladığımız olgumuzu sunduk. Bu olgu 
nedeniyle fetüsün ultrasonografik muayenesinde ekstremitelerin değerlendirilmesinin önemini ve bir patoloji saptandığın-
da ek anomaliler açısından fetüsün tüm sistemlerinin ayrıntılı muayenesinin yapılmasını ve ailelere danışmanlık verilirken 
multidispliner yaklaşımın öneminin vurgulanmasını amaçladık.
Anahtar Kelimeler: Ektrodaktili; yarık el/ayak malformasyonu; prenatal tanı

ABSTRACT
Split hand/foot malformation (SHFM) also known ectrodactyly is a rare orthopaedic malformation which is characterised 
by the deficiency or absence of one or more central digits of the hand or foot. The associated anomalies are  median cleft, 
syndactyly or aplasia/hypoplasia of the phalanges, metacarpals and metatarsals of hands or feet. It can be isolated or accom-
pany a syndrome. İn our case, we introduced prental diagnosis of isolated form of ectrodactyly in both extremities. After 
genetic counselling we terminated the. In this report, we aimed to explain the importance of multidiciplinary approach to 
extremity anomalies.
Keywords: Ectrodactyly; split hand/foot malformation; prenatal diagnosis
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Prenatal izole yarık el/ayak sendromu prenatal tanısı

GİRİŞ
Yarık el/ayak malformasyonu (split hand/foot malfor-
mation, SHFM) veya ektrodaktili; el ve/veya ayakta 
santral ışın defekti nedeniyle parmak oluşum merkezin-
de duraksama ile karakterize doğumsal bir ekstremite 
malformasyonudur (1). Etkilenen ekstremitede medial 
yarıklar, sindaktili ve falanks, metakarp ve metatarslar-
da hipoplazi ve/veya aplazi ile kendini gösterir. Ektro-
daktili kelimesi eski Yunanca’da ektroma (kopmak) ve 
dakylos(parmak) kelimelerinin birleşmesinden köken 
almaktadır. İnsidansı 1/10,000 ile 1/90,000 arasında de-
ğişmektedir. Unilateral veya bilateral olabilir ve sadece 
alt veya üst ekstremiteler tutulabilir. İzole bir anomali 
olabileceği gibi çeşitli anomalilerle birliktelik gösterek 
bir sendromun parçası olabilir. Bilgisayar temelli bir 
veri tabanında ektrodaktili kromozomal anomalilerin 
dışında 58 sendromun parçası olarak görülmektedir (2).
İzole ektrodaktilinin insidansı 1/18,000’dir, kız ve er-
kekleri eşit oranda etkilemektedir(3). Bu olguların 
%80’de daha çok üst ekstremite olmak üzere tek bir 
ekstremite etkilenir. Genelllikle otozomal dominant 
kalıtım paterni mevcuttur. SHFM genindeki en az beş 
farklı mutasyon gösterilmiştir ve penetransı değişkenlik 
gösterir(1). Pozitif aile öyküsü olmayan sendromik ol-
mayan olgularda bile rekürrens riski %50 kadar yüksek 
olabilir.
Biz burada 26. Gebelik haftasında kliniğimize ekstre-
mite anomalisi nedeniyle refere edilen ve dört ekstremi-
tede de ektrodaktili tespit ettiğimiz, ek majör anomalisi 
görülmeyen olgumuzu sunduk.

OLGU
30 yaşında gravida 4 para 3 hasta polihidramniyos ve 
ellerde anomali şüphesi nedeniyle kliniğimize refere 
edildi. Hastanın daha önceki üç çocuğu sağ-sağlıklıy-
dı. Son adet tarihini bilmeyen hastanın 7 hafta 4 günlük 
erken dönem ultrasonografi verisine göre 27 haftalık 
gebe olduğu hesaplandı. Hasta anöploidi tarama testle-
rini yaptırmamıştı. Özgeçmişinde özellik saptanmayan 
hastanın soygeçmişinde birinci derece kuzen evliliği 
yapmış olduğu görüldü. Kliniğimizde yapılan obstetrik 
ultrasonografi ile değerlendirmesine (General Electric 
Voluson 730 Expert, Avusturya) göre 26 haftalık tekil 
gebelik saptandı. Amniyotik sıvı hacmi indeksi 36 cm 
ölçüldü ve ağır polihidramniyos olarak değerlendirildi. 
Polihidramniyosu açıklayacak damak-dudak yarığı sap-
tanmadı, fetal mide cebi görüldü ancak yumuşak damak 
değerlendirilemedi. Her iki elde sadece ikişer parmaksı 
yapı ve ortalarında derin yarıklanma görüldü (Şekil 1). 

Ayrıca her iki ayakta da sadece iki parmaksı çıkıntı ve 
bu çıkıntılar arasında derin yarıklanma görüldü (Şekil 
2). Metakarpal ve metatarsal kemikler izlenmedi. Her 
iki elde ve ayaktaki anomaliler ektrodaktili olarak de-
ğerlendirildi. Hasta Tıbbi Genetik Anabilim Dalı ile 
konsülte edildi ve ön planda yarık el/ayak malformas-
yonu (split hand/foot malformation, SHFM) düşünüldü 
ayırıcı tanıda ektrodaktili-ektodermal displazi-yarık 
damak/dudak sendromu düşünüldü ve ön planda kor-
dosentez yapılarak fetal kan örneklemesi yapılması ve 
aileye olumsuz prognoz anlatılarak gebeliğin termi-
nasyon seçeneğinin sunulmasına karar verildi. Hastaya 
kordosentez işlemi yapıldı ve ailenin gebeliğin termi-
nasyonunu istemesi üzerine hastanın onamları alındı ve 
fetosit işlemi uygulandı ve 1710 gr ağırlığında boyu 44 
cm fetal kalp aktivitesi olmayan kız fetüs doğurtuldu. 
Fetüsün Tıbbi Genetik Anabilim Dalında yapılan mu-
ayenesinde kranial sütürler açık ve hafif hipertelorizm, 
basık burun kökü, küçük ağız, mikrognati görüldü. 
Yarık damak saptanmadı. Bilateral düşük yerleşimli, 
displastik kulaklar izlendi. Bilateral ellerde ve ayaklar-
da ektrodaktili, bilateral ellerde 2 adet parmak (sağda 

Şekil 1: Elde yarıklanma (ektrodaktili) USG 
görünümü

Şekil 2: Ayakta yarıklanma (ektrodaktili) USG 
görünümü



39

İstanbul Tıp Fakültesi Dergisi Cilt / Volume: 81 • Sayı / Number: 1 • Yıl/Year: 2018

radial taraftaki kalın, solda radialdeki duplike), bilateral 
ayaklarda kalın ve laterale deviye başparmaklar, yarık-
lanmanın lateralinde 2 adet parmak yapısı ve tırnaklar 
hipoplazi görüldü (Şekil 3,4). Fetüsün çekilen grafisin-
de sağ elde başparmağa ait metakarp ve iki adet falanks, 
diğer parmağa ait metakarp ve 3 adet falanks görüldü. 
Sol elde başparmağa ait kısa-delta şeklinde metakarp, 
kalın bir proksimal falanks, hipoplastik orta falanks ve 
biri daha küçük iki adet distal falanks, diğer parmağa 
ait metakarp ve 3 adet falanks mevcuttu. Her iki ayakta 
3’er adet metatars ve bunlara ait falankslar izlendi. Ek 
özellik saptanmadı. Fetüsün karyotipi 46,XX saptandı 
kromozomal array incelemesinde patoloji saptanmadı. 
Bu bulgularla tanıda yarık el/ayak malformasyonu (split 
hand/foot malformation, SHFM) spektrumu düşünüldü. 
Olgudan ileri moleküler analizler için (tüm genom ana-
lizi, whole genom sequencing, WES) fetal deri örneği 
alınarak DNA bankalandı. Eşlik edebilecek ek viseral 
anomaliler açısından fetal otopsi önerildi ancak aile fe-
tal otopsiyi kabul etmedi. Aileye sonraki gebelikle hak-
kında genetik danışma verildi.

TARTIŞMA
Yarık el/ayak malformasyonu (split hand/foot malforma-
tion, SHFM) veya ektrodaktili; median apikal ektodermal 
kabartı aktivitesindeki bozulma nedeniyle el ve ayaklarda 
oluşan santral ışın defekti ile karakterizedir. Anterio-pos-
terior (Shh), proksimo-distal (Tp63, Dlx5/6) veya dor-
soventral sinyal yolaklarındaki defektler de SHFM’ye 
neden olabilir(1). Etkilenen ekstremitede medial yarıklar, 
sindaktili ve falanks, metakarp ve metatarslarda hipopla-
zi ve/veya aplazi ile kendini gösterir. Malformasyonun 
ciddiyeti olgular arasında ciddi değişiklik gösterebileceği 
gibi aynı olgunun farklı ekstremitelerinde farklı ağırlıkta 
olabilir. SHFM genetik olarak heterojen olup, - otozomal 
dominant, otozomal resesif ve X’e bağlı kalıtılan tipleri 
tanımlanmıştır (4,5). Yarık el/ayak malformasyonu (split 
hand/foot malformation, SHFM) ek bulguların varlığına 
göre sendromik veya sendromik olmayan iki tip olarak 
karşımıza çıkmaktadır. Sendromik olmayan formlarla 
ilgili olarak bugün için en az 7 farklı gen/lokus tanımlan-
mıştır. SHFM’ın en sık tipi azalmış penetrans ve ekspre-
sivite değişkenliği gösteren otozomal dominant formudur 

Prenatal diagnosis of isolated split hand/foot malformation

Şekil 3: Elde yarıklanma (ektrodaktili) 
postmortem görünüm

Şekil 4: Ayakta yarıklanma (ektrodaktili) 
postmortem görünüm
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(SHFM1) ve bu formun genetik etyopatogenezinden 7. 
kromozomun 7q21-q22 lokusundaki delesyon, duplika-
yon ve kromozomal yeniden düzenlenmeler sorumlu-
dur(6). Daha nadir görülen tipleri: X’e bağlı kalıtım pa-
ternine sahip, Xq26 lokusuna haritalanmış SHFM2, 10. 
kromozomun q24 lokusundaki duplikasyonlarla ilişkili 
otozomal dominant kalıtımlı SHFM3, TP63 genindeki 
heterozigot mutasyonlarla ilişkili otozomal dominant 
kalıtımlı SHFM4, 2. kromozomun q31 lokusuna harita-
lanmış SHFM5 ve WNT10B genindeki homozigot mu-
tasyonlarla ilişkili otozomal resesif kalıtımlı SHFM6’dır 
(1). Moleküler tanının ve antenatal ultrasonda ek majör 
bulgunun olmadığı durumlarda sendromik ve sendromik 
olmayan ektrodaktili ayırımı prenatal dönemde çoğu za-
man mümkün olmayabilir. Çünkü ektrodaktilinin sendro-
mik formlarında da ekspresivite değişkenliği söz konusu 
olabilir ve ektrodaktili-ektodermal displazi-yarık damak/
dudak sendromu (ECC) (OMIM #604292), ADULT 
(Acro-dermo-ungual-lacrimal-tooth) sendromu (OMIM 
#103285) gibi ektrodaktili ile giden sendromlarda gözle-
nen ektodermal bulgular (hipo/oligodonti, tırnak anoma-
lileri, seyrek saçlari kserostomi vs.) ultrasonda saptana-
maz. Bu olgularda genetik tanı sadece tüm ekzom analizi 
(whole exome sequencing, WES) ile mümkün olabilir, 
ancak maliyetinin yüksekliği nedeniyle prenatal tanıda 
sık kullanılamamaktadır. Ancak aile öyküsü ve ektrodak-
tili ile ilişkili bilinen mutasyon varlığında direkt mutas-
yon analizi ile prental tanı yapılabilir. 
SHFM1 olguları izole ektrodaktili olgularının en sık tipi-
dir ve 7. Kromozomun q21-22 bölgesindeki mutasyonlar 
(delesyon/duplikasyon ve kromozomal yeniden düzen-
lenmeler) sorumludur. Bu bölgedeki üç gen sorumlu 
tutulmaktadır: DLX5, DLX6 ve DSS1 (7,8). Ektrodaktili 
ve sensorinöral sağırlığı olan ailesel olgularda da bu böl-
gedeki mutasyonlar gösterilmiştir (7). Ayrıca DLX5 ge-
nindeki intragenik heterozigot mutasyonların da SHFM1 
fenotipine neden olabileceği gösterilmiştir(8). Bizim 
olgumuzda yapılan karyotip ve kromozomal array ana-
lizinde 7q21.3 bölgesinde herhangi bir kromozomal ye-
niden düzenlenme, delesyon/duplikasyon saptanmaması 
nedeniyle SHFM1 ve 10q24 duplikasyonları ile ilişkili 
SHFM3 tanısından uzaklaşıldı ancak tüm ekzom dizile-
me (whole exome sequencing, WES) yapılamadığı için 
SHFM’larının diğer tipleri ve DLX5 intragenik mutas-
yonları ile ilşikili SHFM1 ayırıcı tanıda yer almaktadır.
Ektrodaktili izole bir anomali olabileceği gibi eşlik eden 
malformasyonlarla birliktelik gösterebilir. Ektrodaktili 
ile ilişkili 50’den fazla genetik sendrom tanımlanmıştır. 
Bunların büyük bir kısmı vaka sunumları şeklindedir ve 
çoğunun moleküler temelleri ortaya konmamıştır. Ekt-

rodaktili ile seyreden en sık ve en iyi bilinen sendrom 
ektrodaktili-ektodermal displazi-yarık damak/dudak 
(EEC) sendromudur. Olguların %90’dan fazlasında 
Tp63 heterozigot mutasyonları sorumludur ve otozo-
mal dominant kalıtılır (9,10). Klinik bulguları vakalar 
arasında oldukça değişken olabilir ve ektrodaktili ile 
birlikte ektodermal displazi ve yarık damak-dudağı 
içerir. Ektodermal displazi; cillte incelme, hiperkeratoz 
veya tırnak hipoplazizi, diş problemleri veya ekzokrin 
bez sorunları şeklinde görülebilir. Blefarit, mavi sklera, 
dakrosistit ve kornea perforasyonu gibi göz bulguları 
sıklıkla eşlik eder (11). Zeka genellikle normaldir ve dü-
zeltici operasyonlardan sonra yaşam kalitesi yüksektir. 
Anne veya babadan birinde sendrom mevcutsa fetüste 
görülme ihtimali %50’dir, ancak anne ve baba sağlıklı 
olup da etkilenmiş çocuk öyküsü varsa tekrarlama riski 
gonadal mozaisizm dışlanamadığı için %4’tür (12). Ol-
gumuzda ektrodaktiliye eşlik eden yarık damak-dudak 
ve cilt bulguları olmaması nedeniyle tanıda EEC send-
romundan uzaklaşılmakla birlikte bazı ektodermal bul-
gular (diş bulguları ve kuruluk/ terleme azlığı gibi bazı 
cilt bulguları) fetusta kesin olarak dışlanamayacağından 
klinik olarak EEC sendromu kesin dışlanamaz.
Ekstremite anomalilerinin bir bölümü prenatal tanıdaki 
ilerlemelere bağlı olarak günümüzde doğum öncesinde 
tanınmaktadır. Ektrodaktilinin prenatal dönemdeki tanısı 
literatüre bakıldığında genellikle vaka sunumları şeklinde-
dir. Ultrasonografik değerlendirmede ektrodaktiliden şüp-
helenilirse özellikle yarık damak-dudak açısından fetal yüz 
mutlaka değerlendirilmeli ve ek anomalilerin varlığı açı-
sından fetüsün ayrıntılı değerlendirmesi yapılmalıdır. 2D 
ultrasonografi tanıda genellikle yeterlidir ancak ultraso-
nografi teknolojisindeki ilerlemelere paralel olarak 3D ult-
rasonografi ile tanısı koyulan olgularda bildirilmiştir(13). 
3D ultrasonografi ile anomalinin ciddiyeti daha iyi belirle-
nebilir ve prognoz hakkında aileye daha kaliteli danışman-
lık verilebilir ancak şu an için 3D ultrasonografi ile tanı ko-
yulan birkaç olgu bildirilmiştir ve 2D ultrasonografi ile 3D 
ultrasonografinin tanıdaki yerini karşılaştıran bir çalışma 
bulunmamaktadır (14). İlk trimesterde ekstremitelerin var-
lığı ultrasonografik muayenede değerlendirilmektedir an-
cak yine de ekstremite anomalilerinin büyük bir çoğunluğu 
ikinci ve üçüncü trimesterde tanı almaktadır. Özellikle risk 
faktörü olan olgularda transabdominal ve transvajinal yak-
laşımın birlikte kullanılması ile birinci trimesterde de tanı 
koymak mümkündür. Literatürde ilk trimesterde saptanan 
birkaç ektrodaktili olgusu bildirilmiştir ve gelecekte bu sa-
yının artması beklenmektedir (15,16)
İzole olgularda zeka problemleri beklenmemektedir 
ancak hastalar birden fazla düzeltici ve kozmetik ope-
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rasyona ihtiyaç duymaktadır. Bizim olgumuzda dört 
ekstremitede de ciddi derecede malformasyon tespit 
edildiği için aileye prognoz hakkında bilgi verildi ve ai-
lenin tercihi üzerine onamları alınarak gebelik termine 
edildi.

SONUÇ
Ektrodaktili nadir görülen bir anomalidir. Eşlik eden 
anomalilerin olup olmamasına göre bir sendromun par-
çası olabilir veya izole bir malformasyon olarak görüle-
bilir. İzole olgular en sık azalmış penetranslı otozomal 
dominant kalıtılan SHFM1 tipidir. Olgular arasında kli-
nik bulgular oldukça değişkenlik gösterebilir. Prenatal 
dönemde ekstremitelerin ultrasonografik muayenesi ile 
tanı koymak mümkünüdür. Prenatal tanı koyulan olgu-
lar tıbbi genetik ve plastik/rekonstruktif cerahiyi içeren 
multidisipliner yaklaşımla değerlendirilmeli ve ailelere 
prognoz ve sonraki gebeliklerde tekrar riski hakkında 
danışmanlık verilmelidir.

Hasta Onamı: Yazılı hasta onamı bu çalışmaya katılan 
hastalardan alınmıştır. 
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