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Birinci Trimesterde Tani Konulan Body Stalk Anomalisi: Olgu Sunumu

Body Stalk Anomaly Diagnosed in the First Trimester: A Case Report
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OzZET

Body stalk anomalisi nadir goriilen konjenital bir anomali olup abdominal
duvar defekti, agir kifoskolyoz ve rudimenter umblikal kord varhgi ile
karakterizedir. Omfalosel ve gastrosizis gibi diger abdominal duvar
defektlerinden ayirici tani onemlidir. izole gastrosizis benign o6zellik
gosterirken body stalk anomalisi normal karyotipe ragmen fatal
seyretmektedir. Yirmi iki yasinda gravida 2, parite 1 olgunun yapilan
sonografik muayenesinde fetusta karaciger ve bagirsaklari igceren genis
abdominal defekt, agir kifoskolyoz ve sag ayakta talipes ekinovarus
mevcuttu. Body stalk anomalisi 6n tanisi konuldu. Postmortem incelemeler
tanimiz ile uyumlu idi. Sonug olarak karin 6n duvar defekti tespit edildiginde
body stalk anomalisi akla gelmeli, sonogramda eslik eden bulgularin varhig
dikkatle arastiriimali ve bdylece aileye dogru prognoz bilgisi saglanmalidir.
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ABSTRACT

Body stalk anomaly is a rare congenital anomaly characterized by the
presence of an abdominal wall defect, severe kyphoscoliosis and a
rudimentary umbilical cord. Differential diagnosis is important from other
abdominal wall defects such as omphalocele and gastroschisis. Isolated
gastroschisis shows benign property while body stalk anomaly seems fatal
despite normal karyotype. A 22-year-old gravida 2, para 1 cases’ ultrasound
examination showed extensive abdominal defect including liver and
intestines of the fetus, severe kyphoscoliosis and right foot talipes
equinovarus. Preliminary diagnosis was body stalk anomaly. Postmortem
examinations were consistent with the definition. Consequently, when the
anterior abdominal wall defect was detected, body stalk anomaly should be
remembered, the presence of accompanying symptoms on sonogram should
be examined carefully and thus accurate prognosis information should be
provided to the family.
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GiRIS

Body stalk anomalisi nadir gorilen konjenital bir anomali olup abdominal
duvar defekti, agir kifoskolyoz ve rudimenter umblikal kord varhgi ile
karakterizedir (1,2). Bunlara ek olarak kraniyofasyal defektler, noral tiip
defektleri, genitolriner malformasyonlar, toraks duvar anomalileri,
ekstremite defektleri de izlenebilir (1-3).

Body stalk anomalisi olgularinda siklikla karyotip normaldir (1-3).
Omfalosel ve gastrosizis gibi diger abdominal duvar defektlerinden ayirici tani
énemlidir. izole gastrosizis benign &zellik gdsterirken body stalk anomalisi
normal karyotipe ragmen fatal seyretmektedir (4,5).

OLGU SUNUMU

Yirmi iki yasinda gravida 2, parite 1 olgu birinci trimester tarama testi
yaptirmak amaciyla gebeligin 13. haftasinda klinigimize basvurdu. Medikal ve
gecmis obstetrik dykisiinde 6zellik yoktu. Alkol, sigara ya da teratojenik ilag
kullanim 6ykusu yoktu. Yapilan sonografik muayenesinde bas-popo mesafesi:
6.90 cm olan fetusta karaciger ve bagirsaklari igeren genis abdominal defekt
(Resim 1), agir kifoskolyoz ve sag ayakta talipes ekinovarus mevcuttu. Body
stalk anomalisi 6n tanisi konuldu.
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Resim 1: Karaciger ve bagirsaklari iceren genis abdominal defektin sonogram
gorunimi

Karyotipleme amaciyla koryonik villus érneklemesi yapildi. Koryonik villus
kultirinde incelenen metafazlarda (62 metafaz) 46,XX/46,XY igin duzey Il
mozaiklik ve 46,XX kurulusuna sahip hucrelerin altisinda X ve 4.
kromozomlarin p22.1 ve g31 kollari arasinda translokasyon saptandi. Body
stalk anomalisinin letal kondisyonu hakkinda aileye bilgi verildi. Ailenin istegi
lizerine vajinal prostoglandin uygulamasi ile terminasyon yapildi. Yapilan
postmortem incelemeler tanimiz ile uyumlu idi (Resim 2). CVS bulgularinin
korelasyonu igin fetustan gonderilen cilt biyopsisinde herhangi bir sayisal
veya vyapisal kromozom anomalisi saptanmadi. Olasi bir translokasyon
tasiyicihgl agisindan aileye parental kromozom analizi 6nerildi ancak aile
kabul etmedi.

L s O
Resim 2: Fetusun postmortem gériinimd, genis abdominal defektten herniye

olan karin igi organlarin gérinimi

TARTISMA

En ciddi karin 6n duvari defekti olarak kabul edilen body stalk anomalisi
nadir goriliir. ikinci trimesterde saptanma sikhigi 1/14000 iken birinci
trimesterde 1/7500 olarak bildirilmistir. Bu durum body stalk anomalisinin
erken ikinci trimestere kadar olan spontan abortlarla iligkili oldugunu
gosterebilir (6). Birinci trimester tarama testlerinin yayginlasmasi bu tip
anomalilerin erken dénemde taninmasina olanak verir. Literattrde 9 hafta
gibi erken dénemlerde saptanmis olgular mevcuttur (7).

Body stalk anomalisinin olugmasinda etken olan faktérler net olarak
aydinlatiimis degildir. Fizyopatolojide 3 teori 6ne sirilmektedir. Colomik
kavite obliterasyonundan 6nce meydana gelen erken membran ripturinin,
amniotik bant sendromunun bir spektrumu gibi fetusun sikismasina yol
acarak bu anomaliye yol agtigi distnultr. Destekleyici bulgu olarak da fetal
sivi ve hareketlilik yoklugunda, umblikal kordun uzayamadigi ve rudimenter
olarak kaldigi 6ne suarulir (8,9). Diger bir teori, anormal embriyonik
kivrimlanmadir. Gebeligin 5. Haftasinda sefalik, kaudal ve lateral kivrimlarin
gelisiminde defekt sonucu ekstraembriyonik ¢olom obliterasyonunda
bozukluk olmasi bu anomali ile iliskilendirilmistir (2,10).

Van Allen ve arkadaglari ise vaskiler kesinti teorisini 6ne sirmustdr.
Gebeligin 4-6. haftalari arasinda meydana gelen embriyonik kan akiminda
bozulma sonucu ventral duvar kapanmasinda defekt olup ¢6lomik kavite
persistansi oldugu belirtilmistir. Vazokonstriktif etkili kokain kullaniminin bu
anomaliyi artirmasi bu teoriyi gtiglendirmektedir (11).

Body stalk anomalisinin sporadik oldugu ve kromozom anomalileri ile iligkili
olmadig dusunilmektedir. Literatiirde anormal karyotip saptanan iki olgu
sunulmustur. Biri 16. kromozomda uniparental dizomi (12) ve digeri de
plasental mozaizm ile iliskilendirilmis 2. kromozomda trizomidir (6). ikinci
olguda plasental mozaizmin plasental yetmezlikle iligkili olabilecegi ve bu
durumun body stalk anomalisi olusumunda etken olabilecegi ©ne
stirilmustir (6). Nedeni bilinmeyen intrauterin gelisme geriligi (IUGG)
olgularinda plasentaya sinirli mozaikligin prevalansi %15,7 ile %25 arasinda
degismektedir. Wilking-Haug ve ark.nin yaptigi ¢alismada UGG olgularinda
plasentada andploidi oldugunda desidual vaskulopati, infarkt ve intervilloz
trombus insidansinin arttigl gosterilmistir. Bu histolojik bulgular plasentaya
sinirl mozaikligin uteroplasental fonksiyonlarin bozulmasina neden olarak
fetal gelisimi engelledigini disundirmektedir (13,14). Olgumuzda saptanan
plasentaya sinirh mozaiklik durumu plasental histolojiyi etkileyerek bu
anomalinin olusumunda bir faktor olabilir.

Karin 6n duvari defektlerinin birbirinden ayrimi prognoz hakkinda yorum
yapabilmek agisindan énemlidir. Body stalk anomalisi ve gastrosizisle birlikte
kromozomal anomali bulunma riski disiik iken omfalosel tanisi almis
fetuslarin % 49 kadarinda tespit edilebilir (4). Gastrosizisle birlikte ek anomali
gorilme sikligr dusik oranda bildirilmektedir. Omfalosel ise Beckwith-
Wiedemann, kloakal ekstrofi, Cantrell pentalojisi gibi konjenital bir
sendromun pargasi olabilir. Omfaloselli hastalarin % 45’ine yakininda
ventrikiiler septal defekt, atrial septal defekt, ektopia kordis, triklspit
atrezisi, aort koarktasyonu gibi kardiyak anomalilerin eslik ettigi
raporlanmistir (5). izole gastrosizisli olgularda prognoz iyi iken, eslik eden
anomali oraninin yiiksek olmasi nedeniyle omfaloselli olgularda mortalite
orani yliksektir (4,5). Body stalk anomalisi karin 6n duvari defektlerinin en
agir formu olup normal karyotipe ragmen fatal seyreder. Body stalk
anomalisinde eksensefali, ensefalosel, fasyal kleftler, torako-abdominosizis,
talipes ekinovarus, polidaktili, oligodaktili, sindaktili gibi ekstremite kusurlari
izlenir (1-3,15). Ultrasonografik tanida en 6nemli nokta herniye olan karin igi
organlarinin plasentayla yakin iliski gosterip, omfaloseldeki gibi bu organlar
cevreleyen bir amniotik membrana, karindan uzak bir noktada umbilikal
kordun girmemesidir. Kord bu vakalarin ¢ogunda ya hig gelismemistir ya da
rudimenterdir (15). Vakamizda oldugu gibi body stalk anomalisine eslik eden
tipik anomalilerin saptanmasi da taninin giglendirilmesinde oldukga 6nemli
rol oynar.

Sonug olarak; karin 6n duvarn defekti tespit edildiginde body stalk
anomalisi akla gelmeli ve omfalosel ve gastrosizis gibi daha sik izlenen
formlardan ayirici tanmisi yapilmahdir. Bu tip fatal seyreden ve aileye
terminasyon segeneginin sunuldugu anomalilerin erken dénem tespitinin
saglanmasinda 1. trimester sonogram 6nem arz etmektedir. Sonogramda
eslik eden bulgularin varligi dikkatle arastiriimali ve bdylece aileye dogru
prognoz bilgisi saglanmalidir.

Cikar Catismasi
Yazarlar herhangi bir ¢ikar gatismasi bildirmemislerdir.
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