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BIiR BUZAGIDA ARTROGRIPOZIS, DUDAK - DAMAK YARIGI, KALP
DEFEKTLERI VE DIGER MALFORMASYONLAR

Umit H. Milli! R. Merih Haziroglu? Rifk: Haziroglu?

Arthrogryposis, cleft lip and cleft palate, cardiac defects and other malformations in
a calf

Summary: A case of tetramelic arthrogryposis and associated de-
Sfects in a stillborn male calf is described. The characteristic findings of
arthrogryposis were: flexion of the right carpal, two metacarpophalan-
geal, two metatarsophalangeal and hind interphalangeal joints, medial
deviation of palmar and plantar surfaces and abduction of the left foreleg.
Cardiac defects which were for the first time observed associated with
arthrogryposis were as follows: ventricular septal defect, extensive atrial
septal defect, complete transposition of the great vessels, dilatation of
the bulbus aorta, stenosis of the pulmonary trunk and insufficient deve-
lopment of the valves. Bilaterul trans-incisive foramen cleft (Clefts of
the lip, alveolus and palate), polycystic kidneys, hypoplasia of the left
diaphragmatic lobe of the lung, and atresia of the rectum and anus were
the other defects.

Ozet: Bu caligmada 6lii dogmus erkek bir buzagida gériilen kon-
Jenital defektler tammlanmaktadir. Tetramelik artrogripozis ile birlikte,
kalp defektleri, dudak ve damak yarigi, akciger hipoplazisi, polikistik
hobrekler ile rektum ve aniis atrezisi saptand:. Kalpteki defektler; vent-
rikiiler septal defekt, atrial septal defekt, aorta ve truncus pulmonalis’te
tam transpozisyon, bulbus aorta’da aneurizmal genisleme, truncus pul-
monalis’te stenoz ve semilunar ve atvioventrikuler kapaklarda gelisme
vetersizligi idli.
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Buzdgilarda sik rastlanan konjenital malformasyonlardan biri,
bir veya birkag ekstremitenin eklemlerindeki kontraktiir ile karakterize
artrogripozis'dir ((8). Bu defekt yalmiz basina goriilebilecegi gibi ¢ogu
zaman’ diger gelisim bozukluklar ile birlikte bulunmaktadir (4, 10,
11, 13, 15).

Sunulan bu raporun amact, bir buzagida gozlenen ve simdiye ka-
dar artrogripozis ile birlikte bildirilmemis, ozellikle kalp defektlerini
ve diger malformasyonlan tanimlamaktir.

Materyal 6lii dogmus, erkek bir buzag: idi. Tabii tohumlama yolu
ile clde cdilen buzagi, 6 yash montafon-yerli melezi incgin dordinci
yavrusu olup, bundan énceki li¢ buzagida herhangi bir konjenital mal-
formasyon goriilmemis. Buzagmin neckropsisinde defektler kaydedil-
mis ve daha sonra ayrintili bir sekilde incelenmistir.

Buzagida saptanan konjenital malformasyonlar: Artrogripozis,
kalp defektleri, dudak ve damak yarigi, akciger hipoplazisi, polikistik
bébrekler ile aniis ve rektum atrezisi idi.

Artrogripozis tetramelik ozellikte idi (Sekil 1a). Sag carpal eklem-
de hafif flexion durumu goriildii. Mectacarpophalangeal eklerndeki
flexion solda hafif, sagda ise daha siddetliydi. Metatarsophalangeal
ve arka interphalangeal eklemlerdeki flexion dururiu solda sicdetli,
sagda ise hafif derecede idi (Sekil 2a ve b). Sag on ayakta palmar yliiz,
sag ve sol arka ayaklarda da plantar yiizler medial’e dogru déonmistil.
Ayrica, én sol ayakta belirgin abduction durumu sekillenmisti.

Kalp yuvarlak sekilli olup, apex kismi kit olarak sonlanmaktaydi.
Yapilan kesitlerde sag ventriculus’un apex’e kadar uzandigt ve apex’in
bu ventriculus tarafmdan olusturuldugu dikkati ¢ekti. Subaortic bdl-
gede septum interventriculare’nin pars membranacea’sinda 1.5 cm ¢a-
pmda bir defekt vardi (Sekil 3). Aorta ile truncus pulmonalis’te tam
bir transpozisyon sekillenmisti. Aorta sag ventriculus’tan ve ventri-
kiiler septal defektin yanmdan ¢ikmaktaydi. Bulbus aorta’da aneuriz-
mal bir genisleme sekillenmisti. Truncus pulmonalis’te belirgin bir
stenoz gozlendi. Aorta ve truncus pulmonalis’in semilunar kapaklar:
oldukca zayif sekillenmislerdi. Aymi sekilde, tricuspidal ve mitral
kapaklar ile chordae tendincae ve mm. papillares’de dc yeterli bir
gelisme goriilmedi. Septum interatriale’nin geligmedigi, dolayisivla da
burada tiim septum’u kapsayan bir defektin varlig dikkati g¢ekti.
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Sekil 1. a. Buzagimn genel gériiniisii. Dort ayakta artrogripozis. b. Bilateral trans-incisive

foramen yang olarak klasifive edilen dudak ve damak yang. c. Akcigerin sol diyafrag-

matik lobunda hipoplazi (ok), ventral’den gériiniis. d. Polikistik bobrek.

(a. General view of the calf. Arthrogryposis in four legs. b. Cleft lip and Cleft palate

classified as a bilateral trans-incisive foramen cleft. c. Hypoplasia of the left diaphragmatic
lobe of the lung (arrow), ventral aspect. d. Polycystic kidney.)

Sag atrium’un auricula’si aorta’dan ayrilan truncus brachiocep-
halicus’a dogru pos seklinde uzanmusti. Sol atrium’a ait auricula’da
da arcus aorta’ya dogru uzanan pos seklinde bir uzant: dikkati gekti.
Her iki auricula’daki bu uzantilarm i¢ yiizinde mm. pectinati yoktu.

Palatum durum ve palatum molle’de aboral’e gittikge daralan ve
median hatta yer alan bir yarik bulunmaktaydi. (Sekil 1b). Ust dudagin
tam olarak sekillenmemesi ve burun kanatlarinmn angulus nasalis vent-
ralis’i sekillendirmeden serbest olarak sonlanmalar1 damak yariguun
st dudag da igine almasma yol agmisti. Damak yarign nedeniyle agiz
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Sckil 2. a. On ayaklarda artrogripozis. Onden goriiniis. b. Arka ayaklarda artrogripozis.
Onden goriiniis.
(a. Arthrogryposis in forelegs. b. Arthrogryposis in hindlegs.)

Sekil 3. Kalp. a. Sag ventriculus, b. Soi ventriculus, ¢. Aorta, d. Truncus pulmonalis, (0k)
Ventrikuler septal defekt.

(Heart. a. Right ventriculus, b. Left ventriculus, ¢. Aorta, d. Pulmonary trunk, (arrow)
Ventricular septal defect)
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ve burun bosluklart birbirleriyle baglantiliydr. Yarigin eni palatum
durum’un oral’inde 2.4 cm, rugae palatinac’nin kayboldugu yerde 1
cm ve palatum molle’nin serbest kenarnda ise 1 mm idi.

Ayrica, akcigerlerin sol diyafragmatik lobunda hipoplazi (Sekil
1c), her iki bobrekte korteks ve medullay: igine alan gok sayida irili-
ufakl kistik olusumlar (Sekil 1d) ile rektum ve aniiste atrezi dikkati
ceken diger konjenital defektlerdi.

Green ve ark. (4) tarafindan yapilan bir ¢alismada tetramelik
artrogripozis'c %, 69.7. bimelik artrogripozis’e ise %, 30.3 oraminda rast-
lanmistir. Konno ve ark. (9), siirlarda Akabane hastahginda incele-
dikleri buzagilarm hepsinde tetramelik artrogripozis’in sekillendigini
bildirmislerdir. Leipold ve ark. (11) ise disrafizm ve palatosizis gibi
diger konjenital defektlere de sahip 12 buzagidan 3’iinde artrogripo-
zis’in bimelik. digerlerinde tetramelik oldugunu kaydetmislerdir. Bir
calismada da (13) ayaklarda deviasyona 9 33 oraninda rastlanmistir.
Bu olguda artrogripozis dort ayakta da degisen siddette sekillenmisti.
On sol ayakta abduction, diger ayaklarda ise flexion durumu goriildii.
Yine on sol ayak disinda, diger ayaklarda palmar ve plantar ylizlerin
medial’e rotasyonlar: belirgindi. Olguda ayaklarda extension durumu-
na rastlanmadi. Artrogripozis ya tek basma ya da diger konjenital
defektlerle birlikte goriliir. Bunlar arasinda ilk siray: tortikollis, kifozis
ve skoliozis gibi iskelet sistemine ait malformasyonlar (10) ile spinal
disrafizm (10) ve palatosizis (10, 13) almaktadir. Artrogripozis-hidra-
ranensefali sendromu (9, 15) ile 6zellikle Charolais k1 sigirlarda goz-
lenen artrogripozis-palatosizis sendromu (10, 13) iyi bilinmektedir.
Ayrica, generalize hidropik amnion (12), dislerde yetersiz kalsifikasyon
(7), polikistik bobrekler, mikroftalmia, hidrosefalus (4) ve diskond-
roplazi (16) bildirilen diger bozukluklardir. Green ve ark. (4) inceledik-
leri artrogripotik buzagilardan 9 45.2 sinde tek bir defekt, % 19.6
smda da iki veya daha fazla defekt saptamislardir. Sunulan bu ol-
guda artrogripozis ile birlikte ¢ok fazla sayida defektin bulunmasi ya-
ninda, kalp defektleri, akciger hipoplazisi ile aniis ve rektum atrezileri
daha once artrogripozis ile birlikte bildirilmemis malformasyonlar
olarak dikkati ¢ekmistir.

Ventrikiiler ve atrial septal defektler ve biiyik damarlardaki trans-
pozisyonlar sigirlarda sik goriilen kalp defektleri arasmdadir (8). Kalp
anomalili 36 buzag lizerinde yapilan bir ¢aligmada (3) ventrikiiler
septal defekt itk sirayr almistir. Bu defekt diger ¢ahigymalarda da 6n plan-
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dadir (1, 2, 6). Bu galiymada da kalpte ventrikiiler septal defekt, atrial
septal defekt ve aorta ile truncus pulmonalis’te tam transpozisyon
goriilmesi, bunlara ek olarak bulbus aorta’da aneurizmal genisleme,
truncus pulmonalis’te stenoz ve semilunar ve atricventrikuler kapak-
larda gelisme yetersizliginin de bu anomalilere eslik etmesi ender
goriilen bir kompozisyon olarak kabul edilmistir.

Palatosizis de buzagilarda sik rastlanan anomalilerden biridir
(5, 10). Charolais- buzagilarmda artrogripozis ile birlikte gorilir ve
bu sendromun herediter oldugu sanilmaktadir (13). Bu olgudaki da-
mak yang insanlarda kullanilan klasifikasyon sistemine gore (14)
bilateral trans-incisive foramen yarigi, Grup I[ b olarak klasifiye edi-
lebilir.

.

Bu olgudaki buzagida farkli patogenetik mekanizmalara sahip
bircok defekt birarada gériilmiistiir. Bunun yanisira, kalp anomalileri,
akciger hipoplazisi ve aniis ile rektum atrezileri buzagilarda artrog-
ripozis ile ilk kez tammlanmugtir.
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