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OZET

Fibula agenezisi nadir rastlanan konjenital anomalilerden
biri olup uzun kemik olusum defektleri iginde en sik
goriilen iskelet displazisidir. Ug tip siniflandirmasi vardir
ve tip 2'de fibulanin komplet yokluguyla beraber tibiada
angulasyon izlenir. Buna ayak deformiteleri de eglik
edebilir. Tip 2, fibula agenezisi tiplerinin %35'ini olugturur.
Erkeklerde iki kat fazla gorilir. Etiyolojisi bilinmemekle
birlikte gevre faktorlerinin (6r; radyasyon) etkili olabile-
cedi distnilmustir. Intrauterin dénemde fibula agenezisi
tanisi ultrasonografi ile konulur. Ailenin bilgilendirilmesi,
danismanlik hizmetinin verilmesi ve en 6nemlisi gebeligin
devamina karar verilmesi agisindan erken tani oldukga
onemlidir.
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ABSTRACT

Fibula Agenesis Type 2: A case report

Agenesis of the fibula is one of the rare congenital
abnormalities and the most common skeletal dysplasia
of long bone developmental defects. It is classified into 3
types. Complete absence of the fibula and angulation of
the tibia have been seen and foot deformities may
accompany in type 2. It has been detected in males
twice as females and 35% of this condition is type 2.
Although its etiology is unknown, some environmental
factors such as radiation has been thought as etiological
factors. Intrauterine fibula agenesis is diagnosed by
ultrasonography. Early diagnosis is important for
counseling the family and decision of continuation of the
pregnancy.
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GIRIS

Fibula agenezisi iskelet sistemi displazileri iceri-
sinde cok nadir gérilen bir konjenital anomali
olmakla birlikte uzun kemik displazilerinin en sik
gérilen formudur. Iskelet sistemi displazilerinin
dogumda goérilme orani net olarak bilinmemekte-
dir. Bunun sebebi farkh tipte anomali ve send-
romlarla birliktelik gésterebilmesidir. Fibula agene-
zisinde etiyolojide genetik faktérlerin vakalarin gok
az bir kisminda otozomal resesif sekilde etkili
oldugu; ayrica insilin, radyasyon gibi cevresel
faktérlerin de rol alabildigi bildirilmistirt. Embriyo-
lojik calismalarda cevresel faktérlerin intrauterin
dénemde bes ve altinci haftalar arasinda kemik
gelisimine olumsuz etki edebilecedi belirtilmistir?.
Fibula displazisiyle ilgili farkli siniflandirmalar
yapiimis olmakla birlikte genel olarak Ug tipi mev-
cuttur. Bizim olgumuz tek tarafli komplet fibula
yoklugunun oldugu tip 2'ye o6rnek olup ayak
deformitesinin bulunmamasi ve literatlirdeki olgu-
lara gbére daha erken gebelik haftasinda tespit
edilmesi nedeniyle 6zellik tagimaktadir!-2,
Glntmuizde ultrasonografinin (USG) kullanim sik-
hdinin yayginlasmasi ve cihazlarin goérintileme
tekniklerinin gelismesiyle kemik anomalilerinin
intrauterin dénemde tani sikhgi da artmistir®.

OLGU

Otuz bir yasinda gravidasi 1 paritesi 0 olan hasta-
mizin 0zgegmisinde ve soygegmisinde Ozellik
saptanmadi. Ailesinde konjenital anomali hikayesi,
gebeliginde ilag kullanimi ve radyasyon maruziyeti
bulunmayan hastamizin antenatal takiplerinde Ugli
test normal olarak tespit edildi. Son adet tarihine
gore 18 haftalik iken yapilan ikinci basamak USG'de;
tek, canli, makat prezantasyonunda, amnion mik-
tari normal, plasenta grade 1, normal kalinlikta
saptandi. Retroplasental patoloji izlenmedi. Fetal
kranyum, toraks, abdomen, vertebral kolon normal
olarak izlendi. Ultrasonografik élgimleri ise; biparietal
gap 41 mm (18 hf, 4 g), AC 129 mm (18 hf, 3 g),
humerus uzunlugu 25,5 mm (18 hf, 1 g), sag femur
uzunlugu 25,9 mm (18 hf, 1 g), sol femur uzunlugu
12,1 mm (13 hf, 4 g) (Resim 1), sag tibia uzunlugu
22 mm (17 hf, 5 g) ve sol tibia uzunlugu 17 mm
(16 hf, 4 g) ile uyumlu normalden kisa ve muhtemel
kinda badgh ya da konjenital psodoartroza bagli
angulasyon izlendi (Resim 2). Sol fibula izlenmedi
(Resim 3).

Hastaya gebeligiyle ilgili olarak genetik uzmani,
kadin hastaliklari ve dogum uzmani ve psikolog
tarafindan danigsmanlik hizmeti verildi. Hasta
bebedindeki anomali hakkinda bilgilendirildi. Ebe-
veynin karariyla ve sadghk kurulu karariyla medi-
kasyon planlandi. Vajinal misoprostol uygulama-
sindan ortalama 15 saat sonra normal spontan
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vajinal dogum gercgeklestirildi. Apgar skoru 1. ve
5. dk’da 1 ve 0 olan 190 gr adirlhidinda cinsiyeti kiz
olan fetusun incelenmesiyle fizik muayenesinde
sol alt ekstremitesinde sada gore kisalik belirgin
olarak izlendi. Sol femur ve tibianin kisalidiyla
beraber sol tibiadaki anterior angulasyon gézlem-
lendi (Resim 4). Sol ayak biledi ve ayak parmak-
larinda anomali izlenmedi. Bunun disinda tim vicut
bélimlerinde ve ekstremitelerde anomali gozlen-
medi.
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Resim 1. Bu gorintide her iki femur birlikte degerlendi-
rilebilmektedir ve sol femurun sada gore kisaligi net
olarak izlenmektedir
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Resim 2. Bu goriintlide sag tibia ve fibula normal olarak
izlenmekte sol tibia normalden kisa 6lglilmis olup angu-
lasyon gozlenmektedir
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Resim 3. Bu gorintide hipoplastik sol femurla beraber
kisa sol tibia izlenmekte ve fibula izlenmemektedir
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Fetusun postmortem X-ray incelemesinde sol
femur ve sol tibia saga gore kisa, sol tibiada angu-
lasyon gorildid ve sol fibula izlenmedi (Resim 5).
Sol ayak dahil olmak tzere diger kemiklerde displazi
veya anomali izlenmedi. Fetusun genetik incele-
mesi 46 XX ile uyumlu tespit edildi. Hastanin onayi
olmadidi igin otopsi yapilamadi.

Resim 4. Fetusun bacaginin postmortem gérintlsi

Resim 5 a. Fetusun postmortem anteroposterior X-ray
incelemesi

Resim 5 b. Fetusun postmortem lateral X-ray incelemesi
TARTISMA

Fibula agenezisinin siklidinin bilinmemesi, nadir olusu
ve farkh tipte anomali ve sendromlarla birlikte
seyredebilmesinin sonucudur. Intrauterin dénemde



iskelet sisteminin gelisiminin beklenmesi nedeniyle
USG ile erken teshis edilememesi de geg terapotik
abortuslara yol agmaktadir. Ikili ve Ugli tarama
testleri de bu gecikmeyi engelleyememektedir.
Iskelet displazilerinin etiyolojisinde genellikle gene-
tik faktorler rol almasina ragmen, fibula agenezisin
etiyolojisinde genetik faktdrler rol almamaktadir.
Fibular displazinin minimal hipoplaziden komplet
fibula yokluguna kadar giden spektrumu bulun-
maktadir®. Hastaligin siniflandirmasi bu spektruma
gore yapilmistir. Bu siniflandirma hastaligin klinigini,
prognozunu, eder gebeligin devamina karar veri-
lirse tedavi seklini belirler. Fibula displazisiyle ilgili
farkli siniflandirmalar yapilmis olmakla birlikte
genel olarak (i¢ tipi mevcuttur->7,

TiP 1: Fibulanin tek tarafli parsiyel yoklugu. Tibia
normal olabilir veya minimal angulasyon (bowing)
olabilir. Olgularin %10’unu olusturur.

TiP 11: Fibulanin tek tarafli komplet yoklugu.
Tibiada anterior angulasyon ve ayak deformiteleri
eslik eder. Or; ayak bileginde sekil anomalileri,
tarsal birlesme anomalisi gibi. Olgularin %35'ini
olusturur.

TiP 111: Unilateral veya bilateral fibula agene-
zisiyle Dbirlikte benzer iskelet deformiteleriyle
seyreder. Olgularin %55’ini olusturur.

Olgumuz yukarida verdigimiz siniflandirmaya gére
Tip 2’dir. Ancak Tip 2'nin butin 6zelliklerini tagima-
maktadir. Ornegdin ayak deformitesi eslik etme-
mektedir. Ayrica olgularin erkek/kiz orani 2/1 iken
olgumuzda fetusun cinsiyeti kizdir.

Konjenital fibula agenezisi farkl sendromlara eslik
edebildiginden dolayi farkli isimlerle adlandirilabil-
mektedir. Femur-fibula-ulna sendromu, proksimal
femoral eksiklik sendromu, fibulanin yoklugu veya
displazik fibulayla seyreden konjenital kisa tibia bu
isimlendirmelere 6rnektir’>. Bu olguda da fibula
agenezisinin oldugu taraftaki femurda ve tibiada
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kisalik olmasiyla bu isimlendirmelere uymaktadir.
Ulnada anomali olmamasina ragmen genetik
uzmanlari tarafindan bu olgunun femur-fibula-ulna
kompleksinin farkli bir varyasyonu olabilecedi
belirtilmistir. Bu da olgumuza 6zellik katmaktadir-®.

Fibula agenezisi malformasyon sendromunun
komponenti olarak bulundugunda patolojik ano-
malilerle siklikla iliskilidir®. Bizim olgumuz ulnada
anomalinin olmamasi, el ve ayak deformitelerinin
olmamasi nedeniyle 06zellik tasimaktadir. Farkh
tipte anomali ve sendromlarla birlikte seyredebil-
mesi, genetik etiyoloji bulunamamasi ve muhte-
melen insulin, radyasyon gibi cevresel faktorlerin
rol alisi fibula agenezisinin temel &zelliklerini
olusturur?. Bu olgunun 6zgegmisinde ve soygecmi-
sinde 6zellik olmamasi ve gebeliginde ilag kullani-
mi, radyasyona maruz kalma éykUslinin bulunma-
mas! kayda dederdir. Ayrica 18. haftada tani
konulmasi ile en erken haftada bildirilen yayin
olmustur. Erken tanmi ailenin bilgilendirilmesi,
danismanlik hizmetinin verilmesi, hastanin kararina
gobre gerekirse medikasyona erken baslanmasi
acisindan énemlidir.

GlnUmizde tip 2 hastalarin normal fonksiyon
kazanabilmeleri icin amputasyon ve sonrasinda
protez ile tedavi edilmesi onerilmektedir®. Bu
gebeligin devamina karar verilmis olsaydi fetusta
ekstremite anomalisi disinda herhangi bir anomali
bulunmadigindan yasam siresi ve mental gelisim
olumsuz yonde etkilenmeyebilirdi. Bu konuda
ortopedik operasyonlarin basarisi prognozu belirle-
yici olacaktr®. Intrauterin tedavi yollarinin arastiril-
masi sosyal, toplumsal ve anne psikolojisi acisindan
faydall olacaktir. Bu olgunun sunulmasi ile hamile-
lik takibi sirasindaki ekstremite 6lcimlerinin ne
denli 6nemli oldugu bir kez daha ortaya cikmak-
tadir.
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