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Femoral hypoplasia-unusual facies (femoral-facial) syndrome is a rare clinical
entity that is commonly associated with maternal diabetes. Major features
include atypical facial appearance (long filtrum, cleft palate, ear anomalies)
with skeletal (mainly femoral hypoplasia and bowing), genitourinary and
cardiovascular anomalies. Prenatal diagnosis needs a high index of suspicion
and differential diagnosis from other skeletal dysplasias. In this case a preterm
infant of a diabetic mother with femoral hypoplasia-unusual facies syndrome
is discussed briefly.
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OZET: Femoral hipoplazi ve degisik yiiz goriiniimii (femoral-fasiyal) sendromu
maternal diyabet ile onemli iliskisi olan ve seyrek goriilen bir sendromdur.
Onemli bulgular1 atipik yiiz goriiniimii (uzun filtrum, yarik damak, kulak
anomalileri) ile birlikte iskelet (esas olarak femoral hipoplazi ve egrilik),
genitoiiriner ve kardiyovaskiiler anomaliler ile karakterlidir. Prenatal tani yiiksek
oranda bir siipheyi ve diger iskelet displazilerinin ayiric1 tanisini gerektirir. Bu
yazida maternal diyabet Sykiisii olan ve femoral hipoplazi-degisik yiiz goriiniimii
sendromu tanist almig olan bir prematiire bebek sunularak tartisilmistir.

Anahtar kelimeler: femoral-fasiyal sendrom, femoral hipoplazi.

Femoral hipoplazi-degisik yliz gériinimi
(femoral-fasiyal) sendromu, olduk¢a seyrek
goriilen, sporadik, etiyolojisi bilinmeyen, ancak
maternal diyabet ile 6nemli iliskisi oldugu
belirlenmis bir sendromdur. Sendromu
olusturan baslica bulgular uzun filtrum, ince iist
dudak, yarik damak, mikrognati, kulak ano-
malileri ile karakterli atipik yiliz gériinimii ve
ozellikle femurda kisalik ve egrilik (bowing)
basta olmak tiizere iskelet, kardiyovaskiiler ve
genitoliriner sistem anomalileridir!. Prenatal
tanisi yliksek oranda bir siipheyi ve diger iskelet
displazilerinin ayirici tanisini gerektirir24. Bu
vakada femoral-fasiyal sendrom tanist almis olan
bir yenidogan bebek, prenatal ve postnatal
bulgular: ile tartisilmistir.

Vaka Takdimi

Yirmiii¢ yasindaki annenin birinci gebeliginden
prematiire eylem ve akut fetal distres nedeniyle

32 haftalik olarak sezaryen ile, besinci dakika
Apgar skoru dort olarak dogan ve entiibe edilip
resiisite edilen erkek bebek Yenidogan Yogun
Bakim Unitesi’'ne yatirildi. Oykiisiinde annenin
tip I diyabet tanist ile sekiz yildir insiilin tedavisi
aldigy, iki yildir kronik hiper-tansiyon tanisi ile
izlendigi ve gebelik done-minde alfa-metildopa
tedavisi aldigi, bir yil 6nce akut psikoz tanisi
ile antipsikotik tedavi (klorpromazin ve
haloperidol) baslandig1 ve gebelikte hiperemezis
gravidarum ve psikotik bulgularinin artarak oral
beslenmeyi reddetmesi nedeniyle hastanede
total parenteral beslenme uygulandigi, prenatal
izleminde obstetrik ultrasonografide fetusta {i¢
haftalik bir intrauterin biiylime geriligi ve sol
femurda kirik siiphesi oldugu, fetal
ekokardiyografide ise genis ventrikiiler septal
anne-baba arasinda akrabalik olmadigi
belirlendi.
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Fizik muayenesinde genel durumu kétii olan
hastanin dogum agirlig1 1300 gr (10. persentil),
boyu 40 cm (10-25. persentil), bas cevresi 30
cm (25-50. persentil), viicut sicakligr 36.5°C
(koltuk alt1), kalp tepe atimi1 168/dk, solunum
sayis1 40/dk (mekanik ventilator ile) idi.
Hastada atipik yiiz goriiniimii, tam damak
yarigl, belirgin mikrognati, bilateral diisiik
kulak, uzun filtrum, ince tist dudak (Sekil 1),
kalpte II/VI sistolik iifiirim ve sol uylukta saga
gore kisalik ve 6n yliziinde belirgin sislik ve sol
elde klinodaktili belirlendi. Vertebra grafisinde
torakal dokuzuncu ve onuncu vertebralarda
hemivertebra ve buna bagli skolyoz, sakral
bolgede kelebek vertebra goriiniimii vardi. Sol
alt ekstremite direkt grafisinde ise femur orta
hattinda egrilik (bowing) belirlendi (Sekil 2).
Telekardiyogramda kardiyomegali ve eko-
kardiyografide ise kii¢lik atriyal septal defekt,

Sekil 1. Hastanin tipik yiiz goriinimi.

Sekil 2. Sol femur direkt grafisinde femur orta hattinda
“bowing”.
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genis ventrikiiler septal defekt, genis patent
duktus arteriozus ve patent foramen ovale
saptandi. Kranial ve abdominal ultrasonografisi
normaldi. Periferik kandan yapilan kromozom
analizi 46, XY olarak bulundu.

Hasta bu bulgularla femoral-fasiyal sendrom
tanisi ile izleme alindi. Yaklasik ikibuguk ay
boyunca Yenidogan Yogun Bakim Unitesi’nde
mekanik ventilatdére bagli olarak izlenen,
respiratuvar distres sendromu gelistirip surfaktan
tedavisi verilen hastaya, genis ventrikiiler septal
defekt ve artmis pulmoner kan akimi nedeniyle
gelisen pulmoner hipertansiyon i¢in “pulmoner
banding” operasyonu yapildi. Ancak post-
operatif dénemde pnémoni, sepsis ve multipl
organ yetmezligi gelistiren hasta izleminin 75.
giiniinde eksitus oldu. Aileden postmortem
inceleme igin izin alinamadi.

Tartisma

Femoral hipoplazi-degisik yliz gériinimi
sendromu (diger adiyla “femoral-fasiyal
sendrom”, Mc Kusick No: 134780) ilk olarak
1975°de tanimlanmus, etiyolojisi bilinmeyen,
sporadik goriilen bir sendromdur!5. Literatiirde
bazi ailelerde otozomal dominant kalitim
bildirilmistir. Vakalarin ¢ogunlugunu kizlar
olusturmaktadir®.

Sendromu olusturan baslica fasiyal bulgular
yukar1 dogru kivrilmis palpebral fissiirler, kisa
burun, burun kanatlarinda hipoplazi, uzun
filtrum, ince st dudak, mikrognati, yarik
damak, kulakta heliks anomalisi ve dar veya
atretik isitme kanali; kemik bulgular: tek veya
cift tarafli femur yoklugu, hipoplazisi veya
egriligi (bowing), displastik sakrum ve
asetabulum, “club foot”, hemivertebra, skolyoz;
kardiyak bulgular ise siklikla ventrikiiler septal
defekt, trunkus arteriozus ve pulmoner stenoz
olarak tanimlanmistir!:7-10. Yurdumuzdan ilk
defa Balc1 ve arkadaslari tarafindan iki vaka
bildirilmis olup, her iki vakada da akraba evliligi
yoktu. Vakalardan birisinde fibula agenezisi
belirlenmistill.

Vakamizda da bu sendromla uyumlu olarak tam
damak yarig1, mikrognati, bilateral diisiik ve
genis kulak, uzun filtrum, ince {ist dudak, sol
femurda saga gore kisalik ve orta hatta egrilik
(bowing), torakal dokuzuncu ve onuncu
vertebralarda hemivertebra ve buna bagl
skolyoz ve sakral displazi belirlendi. Bunlarin
disinda literatiirde femoral-fasiyal sendrom
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tanist alan vakalarda degisik sistemlere ait
anomaliler de bildirilmistir. Bunlar {ist ekstre-
mite anomalileri (radio-humeral veya radio-
ulnar sinostozis, humerus yoklugu veya
hipoplazisi), alt ekstremite anomalileri (fibula
yoklugu veya hipoplazisi, ayakta preaksiyel
polidaktili, kosta anomalileri ve genitoiiriner
sistem anomalileri (renal agenezis, renal
displazi, polikistik b&brekler, inguinal herni),
polispleni, adrenal bez anomalileri olarak
sayilabilir!:1213. Buna karsilik femoral-fasiyal
sendromda santral sinir sistemi anomalileri
oldukga seyrek olarak bildirilmistir. Letal
seyreden bir vakada beyinde heterotopi ve
korpus kallosumda parsiyel agenezis, bir baska
vakada ise kortikosubkortikal atrofi, kolposefali,
korpus kallosumda parsiyel agenezis, falks
serebri hipoplazisi ve septum pellusidum
yoklugu bildirilmistiri#15. Vakamizda ise sol
elde klinodaktili disinda ek anomali belir-
lenmedi.

Femoral fasiyal sendrom etiyolojisinde multi-
faktoriyel kalitim yaninda maternal diyabet
6nemli bir faktor olarak bildirilmistir816.
Diyabetik anne bebeklerinde goriilen “kaudal
regresyon sendromu” ile femoral-fasiyal
sendrom arasinda da yakin iliski oldugu &ne
siirtilmiistiir. Ozellikle ilk trimesterde belirgin
diyabet ve insiilin bagimlilig1 olan gebeliklerde
riskin yiiksek oldugu bildirilmistir!6-17. Vaka-
mizda da annenin tip I diyabet tanisi ile uzun
siiredir izlenmesi ve insiilin tedavisi altinda
olmasi 6nemli bir risk faktorii olarak diisiiniil-
miistir.

Femoral fasiyal sendromda etkilenmis femurun
patolojik incelemesinde orta diyafiz bolgesinde
(hipoplazi ve egrilik bolgesinde) normal
enkondral ossifikasyon yerine intramembrandz
ossifikasyon belirlenmis ve mezankimal femoral
yapida kondrogenezisin gegici olarak inhibe
oldugu one siiriilmiistiir!s.

Prenatal donemde obstetrik ultrasonografide
fetal femurlardan birinde veya her ikisinde
bliyime geriligi veya egrilik (bowing) belir-
lenmesi ile femoral-fasiyal sendromdan
stiphelenilebilir ancak kesin tani ¢ogunlukla
postnatal donemde klinikte diger sistemlere ait
anomalilerin de belirlenmesi ile konulur®.
Literatiirde bir vakada rutin prenatal ultrasono-
grafide femur biiylimesinin 24. gebelik haftasina
kadar normal oldugu, ancak 24-34. haftalar
arasinda femur biiyimesinde gerilik belirlendigi,
34. haftadan sonra ise femur biiylimesinin
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tekrar normale dondiigii, postnatal donemde
yarik damak belirlendigi ve damagin embriyo-
lojik olarak yedinci haftada gelistigi diisiiniil-
diigli zaman, bu sendromda farkli sistemlerin
farkli zamanlarda etkilendigi, etiyolojinin
multifaktoriyel olabilecegi one siirtilmiistiir!®.
Bunun yaninda femoral-fasiyal sendromun,
prenatal dénemde femur kisali§ina ve egriligine
neden olabilen diger iskelet sistemi displazi-
lerinden ve intrauterin femur kiriklarindan ayirt
edilmesi gerekir. Intrauterin dénemde femurda
kisaliga ve angulasyona yol agan en 6nemli
iskelet displazileri osteogenezis imperfekta (letal
tip II, nonletal tip III ve IV), kifomelik displazi
ve tanatoforik displazidir (tip I ve II)2-4.
Intrauterin dénemde femur kiriklari ise oldukca
seyrek goriiliir. Intrauterin femur kirig1 en sik
olarak osteogenezis imperfekta’da bildiril-
mistir20.21. Literatiirde bunun yaninda iskelet
displazisi olmayan saglikli fetuslarda da
olasilikla travmaya bagli intrauterin femur kirig
bildirilmistir?2. Fakat prenatal ultrasonografi ile
femurdaki gelisim anomalisi ile kirik birbirinden
kolay ayirt edilmeyebilir. Her iki durumda da
etkilenen femurda kisalik ve genellikle orta-
saftta angulasyon belirlenebilir. Vakamizda da
benzer sekilde prenatal dénemde femurda
egrilik belirlenmis ve intrauterin kirik 6n tanisi
konmustu. Prenatal dénemde iskelet displazisi
siiphesi olan bebeklerin dogum travmasi riskini
en aza indirmek ag¢isindan sezaryen ile
dogurtulmalar1 6nerilmektedir. Ancak kemik
dansitesinin normal oldugu se¢ilmis vakalarda
vajinal dogum denenebilir?2.

Sonug olarak femoral fasiyal sendrom veya diger
adiyla femoral hipoplazi degisik yiiz gériinimi
sendromu seyrek goriilmesine ragmen &zellikle
maternal diyabet Oykiisii ve prenatal ultra-
sonografide femurda kisalik ve angulasyon
belirlenmis olan vakalarda diisiiniilmesi ve diger
iskelet displazileri ve intrauterin femur kirik-
larindan ayirt edilmesi gereken bir durumdur.
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