
OLGU SUNUMLARI 

OROMANDiBULAR-LiMB HiPOGENEZiS SPEKTRUMLU BiR OLGU* 
A case with oromandibular-limb hypogenesis spectrum 

Ozet: Anne-babast akraba olmayan dart ayhk erkek 
90cugun mikroti, retromikrognati, hipoglossi gibi 
bulgulanna ilaveten· sag elinde ikinci, ii9iincii, 
dordiincii parmak ve metakarplar, sag ayagmda da 
tum parmak ve metatarslar yoktu. Bu bulgular 
nedeniyle oromandibuler-limb hipogenezis tamst 
konuldu. Prenatal oykiiden ilk trimesterde ila9 
kullammt oldugu ogrenildi ve olgu nadir goriilmesi 
nedeniyle sunuldu. 

Anahtar Kelimeler: Anomali, Mikrognatizm 

Oromandibuler-limb hipogenezis spectrum, 
ekstremitelerde eksiklik, hipoglossi ve mikrognati 
gibi bulgulann s:e~itli kombinasyonlannm farkh 
derecelerde gortildtigli nadir bir hastahkttr ( l ). 
$imdiye kadar degi~ik kombinasyonlara sahip 
yakla~tk 60 olgu bildirilmi~tir (2-9). Akraba 
evliliginin bildirildigi olgular bulunmakla birlikte, 
olgularm s;ogu sporadiktir (1,7,9). Etiyolojisi henliz 
kesinlik kazanmamt~ olmasma kar~m, ilk trimesterde 
ilas: kullammmm bulundugu olgular da 
tanunlanmt~hr (3,6). 

OLGUSUNUMU 

Olgumuz birbiriyle akrabahgt bulunmayan 21 
ya~mdaki anne ile 27 ya~mdaki babanm ilk 
yocugudur. Prenatal oyktiden annenin gebeligin ilk 
trirnesterinde sintizit kaynakh ba~ agnlan nedeniyle 
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Summary: A four month-old boy whose parents 
have no consanguineous marriage was diagnosed 
as having oromandibular-limb hypogenesis. 
Clinical examination of the patient showed microtia, 
retromicrognathia, hypoglossia, absence of the 
second, third, fourth fingers at the right hand and 
associated metacarpals as well as absence of all 
toes and metatarsals at right foot. Since the prenatal 
history of the patient has shown that the mother had 
used medications during the first trimester of her 
pregnancy, the case was considered to be rare and 
reported. 

Key Words: Abnormalities, Micrognathism 

iki adet diklofenak potasyum, bir adet naproksen 
sodyum, bir adet asetil salisilik asit ve aynca bir adet 
antimikostatik ovul kullandtgt, bunun dt~mda 

gebelik si.iresince herhangi bir enfeksiyon, kanama 
ya da rontgen t~mma maruz kalmadtgt ogrenildi. 

Os:bin alttyi.izseksen gr ve 52 em olarak dogan erkek 
yocugun dort ayhkken yaptlan fizik muayenesinde 
agtrhgt 7000 gr, boyu 63 em ve ba~ s;evresi 43 em 
idi. Brakisefalik kafa yaptst, geni~ burun kopri.isti, 
mikroti, retro-mikrognati, alt dudak altmda transvers 
s;izgi, hipoglossi ve kubbe damak saptandt (Resim 1 
A-B). Aynca sag list ekstremitesi ktsa ve atrofikti . 
Sag elde ikinci, tis;i.incli, dordtinci.i parmaklarda 
agenezi, sag ayakta adaktili ve sol ayakta pes 
equinovarus deformitesi vardt (Resim 2). 
Radyografik incelemede sag elde ikinci, i.is;lincti, 
dordi.inci.i parmaklarm ve ilgili metakarplarm, sag 
ayakta ise ti.im metatars!ann ve falankslann 
olmadtgt gori.ildi.i. 

Diger sistem muayenelerinde ve rutin laboratuvar 
incelemelerinde ba~ka bir patoloj i saptanmad1. 
Tripsin Giemsa bantlama teknigiyle yaptlan 
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kromozom analizinde yap1sal ve say1sal bir 
anomaliye rastlanmad1. Hastaya bu bulgulanyla 
oromandibuler-limb hipogenezis taniSI konuldu. 

Resirn I A. Olgunun tipik yiil. g\iri"miimii (linden) 

Resim I B. Olgunun tipik yuz gorilnumii (yandan) 
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Perryin, Sezgin, Perryin, Ozdemir 

Resim 2. Olgunun g..:nel gorlinlimli 

TARTI~MA 

Hanhart Sendromu, aglossi-adaktili, hipoglossi
hipodaktili, oro-akrallimb hipogenezis, ankiloglossi 
superior, glossopalatin ankilozis, peromelia ve 
mikrognati, Moebius Sendromu, fasial limb 
distruptif spektrum, oromandibuler-limb 
hipogenezis spektrum ic;:inde yer alan 
tammlamalardrr. Hastahk bulgularmm degi~en 

kombinasyon ve ag1rhkta bulunmas1 bir spektrum 
ic;:inde toplanmasm1 saglami~tlr (1,5, 10). 

Bu spektrum ic;:indeki olgular, benzer semptomlar 
ic;:ermesine ragmen biribirinden farkh olan 
ektrodaktili-ektodermal displazi klefting (EEC) 
sendromu ve Robin Sequens' den aynlmahd1r. EEC 
sendromunda gorUlen ektrodaktili, hem el hem de 
ayakta orta hatt1 ic;:eren bir defekttir (1). 
Olgumuzdaki el defekti orta hatta olmasma kar~m 
ayaktaki anomali adaktili ~eklindedir. Aynca EEC 
sendromunda sozti edilen ac;:1k renk sac;:, yank dudak 
ve I veya damak ve goze ait diger karakteristik 
bulgular olgumuzda yoktu. Buna kar~thk bizim 
olgumuzda mandibular hipoplazi, mikrognati, 
g lossopitoz gibi bulgular vard1 ki, bunlar olgumt.izu 
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Oromandibular-limb hipogenezis spektrumlu bir o/gu 

EEC sendromundan aytran onemli kriterlerdir. 

Primer defektin erken mandibular hipoplazi oldugu 
ve buna bagh olarak hastalarda mikrognati ve 
glossopitozisin geli~tigi Robin Sequens'de ise 
olgumuzda gorlilen ekstremite anomalileri yoktur 
(1). 

Oromandibuler-limb hipogenesis spectrurn'da 
semptomlarm daha ~ok distal bolgelerdeki vasktiler 
problemlerden kaynaklanabilecegi dli~Uni.ilmektedir 
( 1 ). Ancak degi~ik ara$hrmactlar tarafmdan ilk 
trimesterde karbamazepin, hidantion, insulin, 
propranalol, seksUel steroidler, klotrimazol, 
penisilin, vitamin, butobarbital, sulfonamidler, 
trifluoperazine, perfenazin, meclizine, 
dihidroergotamine, imipramin, diazepam, 
klorpromazin gibi ila~lann kullantldtgt olgular 
tantmlanmi~hr (3-6). Olgumuzun prenatal 
oyklisi.indeki tek dozluk ila~ kullammlan, her ne 
kadar etyolojik sebebin bu olmadigtnJ 
di.i~tindUrtiyorsa da bize gore yine de goz ardt 
edilmemelidir. ~tinkli ila9larm teratojenik etkisi, 
teratojenin etkili oldugu gebelik haftasma, doza, 
anne ve fetusun genotipine (bireysel yatkmhgma) 
baghd1r. Sonu~ olarak birbiriyle akraba olmayan 
sagltklt bir anne-babanm varhg1 ve ailede b~ka bir 
olgunun bulunmay1~1 gibi nedenlerle olgumuzun 
sporadik oldugunu dti~tintiyoruz. 
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