
arık el ve ayak malformasyonu; ekstremitelerde orta hatta yarıkla sey-
reden falanks, metakarp veya metatars aplazisi veya hipoplazisinin
eşlik ettiği nadir görülen bir durumdur. Yarık el/yarık ayak malfor-

masyonu ile ektrodaktili aynı anlamlarda kullanılan terimlerdir. Nadir rastla-
nan konjenital deformiteler arasında olan yarık el ve yarık ayak deformiteleri
yaklaşık 1/18 000 sıklıkta görülmektedir.1 Otozomal dominant, otozomal re-
sesif ve X’e bağlı geçiş gösterebilir.2,3 Bu yazıda, yarık el/yarık ayak malfor-
masyonu bulunan bir yenidoğan olgusunu birlikte metopik sinostoz bulunması
nedeniyle yaptığımız literatür taramasında daha önce böyle bir birliktelikten
bildiğimiz kadarıyla bahsedilmemiş olmasından dolayı sunmaktayız.
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Kraniyosinostozun Eşlik Ettiği 
Yarık El/Ayak Malformasyonu

ÖÖZZEETT  Doğumsal yarık el/yarık ayak deformitesi, ekstremitelerde orta hatta yarıkla seyreden falanks,
metakarp veya metatars aplazisi veya hipoplazisinin eşlik ettiği nadir görülen bir durum olup
ektrodaktili olarak da isimlendirilmektedir. Kraniyosinostoz ise kraniyal sütürlerin erken kapanması
ile karakterizedir. Kraniyosinostoz, primer veya sekonder olabilir. Santral sinir sisteminin gelişimsel
bozuklukları, kafa içi basınç artışı ve kafa şekil bozuklukları primer kraniyosinostoza bağlı gelişen
önemli problemlerdir. Kraniyosinostoz gelişmesine genetik bozukluklar, metabolik hastalıklar ve
çevresel faktörler neden olmaktadır. Kraniyosinostoz, çocuk yaş grubunda tek başına veya
kraniyofasiyal bir sendromun bulgusu olabilir. Yazımızda, daha önce literatürde bildirilmeyen ve
ilk kez tarafımızdan tanımlanan metopik sinostozun eşlik ettiği yarık el ve ayak malformasyonu
bulunan bir yenidoğan olgusu sunulmuştur.

AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Ayak deformiteleri, doğumsal; el deformiteleri, doğumsal; kraniyosinostoz  

AABBSSTTRRAACCTT  Congenital split-hand/split-foot deformities is a rarely limb malformation with median
clefts of the hands and feet and aplasia/hypoplasia of the phalanges, metacarpals and metatarsals and
known ectrodactyly. Craniosynostosisis characterized by premature closure of cranial sutures. Cran-
iosynostosis may be primer or secondary. Developmental defects of the brain, increased intracranial
pressure, and calvarial shape disturbance are developed by primer craniosynostosis. Although genetic
disorders, metabolic disorders and environmental factors may be causes of craniosynostosis. Cran-
iosynostosis may be isolated or present as part of a craniofacial syndrome in the childhood. In this re-
port we are presented a newborn with metopic synostosis accompanied split-hand/split-foot
deformities. However in the literature there is no any report associated with ectrodactyly and metopic
synostosis. According to our knowledge, this association is reported by us for the first time.

KKeeyy  WWoorrddss::  Foot deformities, congenital; hand deformities, congenital; craniosynostoses 
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OLGU SUNUMU

El ve ayaklarında yarık saptanması üzerine anoma-
lili bebek ön tanısıyla hastanemize sevk edilen 15
günlük erkek olgumuzun, aralarında birinci derece
kuzen evliliği tariflenen ebeveynlerin, 5. gebeli-
ğinden yaşayan 2. çocuk olarak, miadında normal
yolla 2400 gram doğduğu öğrenildi. Soy geçmi-
şinde; annenin iki gebeliğinin iki ve üç aylıkken
spontan düşükle bir gebeliğinin ise altı aylıkken in-
trauterin ölümle sonuçlandığı öğrenildi. Anne ve
babası sağlıklı olan olgumuzun, yaşayan tamamen
sağlıklı bir kardeşi mevcuttu. 

Olgunun yapılan fizik muayenesinde; genel
durumu iyi, vücut sıcaklığı 36,8oC, solunum sayısı
38/dakika, nabız 128/dakika, oksijen satürasyonu
%97, vücut ağırlığı 2715 g (3-10 p), boyu 46,2 cm
(75 p) ve baş çevresi 32,5 cm (<3 p) idi. Mikrosefali,
trigonosefali ve mikrognati saptanan olgunun göğüs
orta kısmında 1x1,5 cm boyutta hemanjiyom ile
uyumlu lezyon mevcuttu. Ayrıca dört ekstremite-
sinde yarıklar izlendi (Resim 1, 2). Olguda sağ elde
2 ve 3. parmaklarda agenezi, 4 ve 5. parmaklarda
sindaktili, sol elde 4-5. parmaklarda sindaktili ve 3.
parmakta agenezi mevcut iken sol elde 2. parmakta
hipoplazi saptandı (Resim 3). Ayaklarda bilateral 2,
3 ve 4. parmaklarda agenezi mevcuttu (Resim 4). 

Laboratuvar olarak; kan sayımı, karaciğer ve
böbrek fonksiyon testleri, elektrolit düzeyleri ile
kromozom analizi normal (46, XY) olarak sonuç-
landı. Eşlik edebilecek kardiyak anomali açısından
yapılan ekokardiyografide patent foramen ovale ve
küçük patent duktus arteriyozus saptandı. Direkt
grafi incelemelerinde; metatars ve metakarp eksik-
likleri saptandı (Resim 5, 6). Kraniyal manyetik re-

zonans görüntüleme (MRG) normaldi. Üç boyutlu
bilgisayarlı tomografi (BT)’de mikrognati ve meto-
pik sütürde sinostoz saptandı (Resim 7). Ektodermal
displazi açısından dermatoloji ile konsültasyonu ya-
pılan olguda ektodermal displazi düşünülmedi. Ekt-
rodaktili açısından ortopedi ile konsülte edildi.
Cerrahi düzeltme açısından takibe alındı.

Olgumuzun ailesinden olgu sunumu da dâhil
olmak üzere hastayla ilgili yapılan bütün incele-
melerin kullanılmasını kabul ettiğine ve izin ver-
diğine dair ailenin yazılı izni alındı.

TARTIŞMA 

Ektrodaktili; el ve ayaklarda orta hattı tutan yarık-
larla karakterize ayrıca beraberinde sindaktili ile
birlikte falanks, metakarp ve metatarslarda aplazi
ve/veya hipoplazinin izlendiği bir anomalidir. Ekt-
rodaktili, sendromik veya izole tipte ortaya çıkabi-
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RESİM 1: Olgunun genel görünüşü.
(Renkli hali için Bkz. http://pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

RESİM 2: Olgunun yüz görünümü.
(Renkli hali için Bkz. http://pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

RESİM 3: El yarığının yakından görünüşü.
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lir. İzole ektrodaktili genellikle sadece ele veya
ayağa sınırlıdır.3

Ektrodaktilinin eşlik ettiği 50’nin üzerinde sen-
drom vardır. Bunlardan en sık görülen ektrodaktili,
ektodermal displazi, yarık damak ve dudak triadın-
dan oluşan EEC sendromudur. EEC sendromuna
lakrimal kanal atrezisi, saç, diş, tırnak ve deri bul-
guları eşlik edebilir.4 Roelfsema ve ark.nın yaptığı
bir çalışmada, 230 EEC sendromlu hasta incelenmiş;
193 (%84) hastada ektrodaktili, 178 (%77) hastada
ektodermal displazi, 156 (%68) hastada yarık
dudak/damak, 135 hastada lakrimal kanal anomali-
leri ve 52 hastada ise ürogenital anomali saptanmış-
tır.5 Ayrıca ektrodaktiliye tibia/fibula aplazisi gibi
ekstremite anomalileri ve sağırlık eşlik edebilir.6,7

Olgumuzda ektrodaktili mevcut olmakla birlikte ek-
todermal displazi, yarık damak ve yarık dudak bu-
lunmadığından EEC sendromu dışlandı. Yine EEC
sendromunda izlenen lakrimal kanal ve ürogenital
anomaliler de olgumuzda mevcut değildi.

Akro-kardiyo-fasiyal sendromda (CCGE) ise
ektrodaktiliye yarık damak, yarık dudak, fasiyal
anomaliler, genital anomaliler ve konjenital kalp
hastalığı eşlik edebilmektedir. Giannotti ve ark. ta-
rafından iki kardeş olguda yarık damak, doğumsal
kardiyak defekt, genital anomali ve ektrodaktili bu-
lunduğu bildirilmiştir.8 Olgumuzda bu olgulara
benzer şekilde ektrodaktili ve kardiyak anomaliler
bulunsa da bu olgulardan farklı olarak kraniyosi-
nostoz mevcuttu. Ayrıca hastamızda bu sendrom-
dan farklı olarak yarık damak, yarık dudak ve
genital anomali yoktu.

Ektrodaktili, holoprozensefali ve mental re-
tardasyon birlikteliği Hartsfield sendromu olarak
bilinir.9 Olgumuzda santral sinir sistemi anomalisi
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RESİM 5: Direkt grafide metakarp eksiklikleri.
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bulunmamaktaydı. Bu nedenle bu sendrom da dış-
landı.

Pfeiffer ve ark. tarafından bildirilen bir olguda;
mental retardasyon, bilateral iris kolobomu, asi-
metrik yarık el malformasyonu, ayak parmaklarında
sindaktili, hipospadias ve sagital sütürde kraniyosi-
nostoz bildirilmiş olup MA/MR sendromu olarak
tanımlanan bu olgudan farklı olarak olgumuzda
ayaklarda da yarıklar mevcuttu.10 Aynı zamanda ol-
gumuzun kraniyosinostozu farklı olarak metopik
sütürde izlendi. Olgumuzda hipospadias ve iris ko-
lobomu olmadığından bu sendrom da dışlandı.

Kraniyosinostoz, kraniyal sütürlerin erken ka-
panması ile karakterizedir. Tek bir sütürde izlenebi-
leceği gibi birden çok sütürü de etkileyebilir.
Kraniyosinostoz sıklığı yaklaşık olarak 10 000 do-
ğumda 3,1-4,8’dir.11 Kraniyosinostoz, primer veya
sekonder olabilir. Primer kraniyosinostoz, idiyopa-
tik veya ailesel nedenlerle ortaya çıkar. Ailesel 
kraniyosinostoz genellikle kraniyofasiyal sendrom-
ların bir birleşeni olarak saptanır. İzole kraniyosi-
nostoz, yaklaşık olarak %80-90 arasında izlenirken
sendromik olgular, vakaların %10-20’sini oluştu-
rur.12 Kraniyosinostozun eşlik edebildiği sendrom-
lar; Pfeiffer, Apert, Crouzon ve Muenke sendrom-
larıdır.13 Yaptığımız literatür taramasından bildiği-
miz kadarıyla bugüne kadar ektrodaktili ile metopik
sinostoz birlikteliğinden bahseden herhangi bir
yayın bulunmamaktadır. Sekonder kraniyosinos-

tozda ise altta yatan hiperkalsemi, hipertiroidi, tala-
semi ve D vitamini eksikliği gibi metabolik bir has-
talık bulunmaktadır. Olgumuzda yapılan laboratuvar
tetkiklerinde herhangi bir patoloji saptanmadı.

Kraniyosinostoz tanısında spiral BT görüntü-
leme ve 3 boyutlu BT görüntüleme önerilmekte-
dir.14 Sıklık sırasına göre sagittal, koronal, metopik
ve lambdoit sütür tutulmaktadır. Hastaların çoğu
hayatın erken döneminde intrakraniyal basınç ar-
tışı, mental retardasyon, görme kaybı nedeniyle
tanı alırlar.15-17 Olgumuzda trigonosefali bulunması
üzerine çekilen 3 boyutlu BT ile metopik sinostoz
saptandı. Ayrıca olgumuzun göz muayenesinde
görmesi normal ve radyolojik görüntülemelerinde
intrakraniyal basınç artışına ait herhangi bir bulgu
yoktu. Gebelik döneminde düzenli takip yaptırıl-
madığından dolayı olgumuzda yarık el/yarık ayak
malformasyonu ve kraniyosinostozun prenatal ta-
nısı mümkün olmamıştır. 

Sonuç olarak; nadir görülen bir malformas-
yon olan ektrodaktilinin tekrarlama riskinin yük-
sek olması nedeniyle, ailenin çocuk sahibi olmak
istemesi durumunda gebelik öncesinde genetik
danışmanlık almaları gerekmektedir. Ayrıca ektro-
daktiliye nadir de olsa kraniyosinostoz eşlik edebi-
leceğinden erken dönemde kraniyosinostozun
ortaya konması intrakraniyal basınç artışı, görme
kaybı gibi problemler gelişmeden müdahale edile-
bilmesine olanak sağlayacaktır.
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