EDITORE MEKTUP/LETTER TO THE EDITOR
J Turgut Ozal Med Cent 2013;20(4):368-70.

Turgut Ozal Tip Merkezi Dergisi
www.totmdergisi.org

Hidrometrokolpos Gelisimine Bagh Olarak Karinda Kitle ile Bulgu
Veren Fraser Sendromu

Fraser Syndrome is Presented with an Intraabdominal Mass Because of
Hydrometrocolpos in a Newborn
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Sayin Editor;

Fraser sendromu veya Kriptoftalmus sendromu otozomal
resessif kalitim modeline sahip, nadir hastaliklardan
biridir (1). Hastalarda sik rastlanan bulgular arasinda
gelisim geriligi, anormal sa¢ ¢izgisi, basik burun kokd,
hipoplastik ve  c¢entikli  burun  kanatlar, yarik
damak/dudak, diizensiz dis gelisimi, kriptoftalmos, dig ve
orta kulak anomalileri gibi bas-yliz anomalileri, larinks
malformasyonlari, umblikal herni, klitoris hipertrofisi,
renal agenezi gibi genitoliriner ve sindaktili gibi iskelet
sistem bozukluklar bulunur (2). Yasayan vakalarin dnemli
bir kisminda zeka ve gelisme geriligi olur. insidansi canli
dogumda 0.043/10 000 iken in utero dlenlerde 1.1/10
000 olarak bildirilmektedir (3). Yaklasik % 25'i yenidogan
déneminde, % 20'si ilk bir yil icinde kaybedilir. Oliim
nedenleri genellikle renal agenezi ve laringeal stenoza
baglidir (4). Etiyolojisi kesin olarak bilinmemekle birlikte

yakin zamanda kromozom 4q21'deki FREM2 geni,
kromozom  13q13'deki FRAS1 geni kromozom
12q14'deki  GRIP1  geni  mutasyonlari  sorumlu

tutulmaktadir (5-7). Burada Fraser sendromu klinigine
sahip batinda kitle sikayetiyle gelen yenidodanda nadir
goriilen dev hidrometrokolpos birlikteligini vurgulamak
istedik.

Otuz sekizinci gebelik haftasinda 31 yasindaki takipsiz
annenin 5. gebeliginden 5. yasayan olarak sezaryan ile
3000 g agirlik (50. p), 49 cm boy (50. p), 34 cm bas
cevresi (50. p) ve ¢esitli anomalilerle dogan bebeginin 1.
dk. Apgart 4, 5. dk. Apgart 6 idi. Hastaya spontan
solunumu olmamasi nedeniyle pozitif basin¢li ventilasyon
uygulandi ve solunum sikintisi nedeniyle entlibe edildi.
Bas boyun muayenesinde; fasiyal asimetri, bilateral
kriptooftalmus, basik-genis burun kéki, hipertelorizm ve
kisa boyun mevcuttu. Hastanin ayni zamanda laringeal
anomalisi, yarik damak ve dudadi mevcuttu (Resim 1).
Meme baglarinin ayrik olmasi, sindaktili (3 ve 4. ayak
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parmaklari arasinda kutandz sindaktili) ve umblikal herni
fizik muayenede dikkati ceken diger bulgulardi (Resim 2).

Resim 1. Olgunun ylz gdérunimu. Bilateral kriptoftalmus,
hipertelorizm, basik burun,
gorilmektedir.

yarik dudak, kisa boyun
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Resim 2. Olgunun 2. ve 3. ayak parmaklarindaki sindaktili
gorilmektedir.
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Hastanin karin muayenesinde tim abdomeni kaplayan
yumusak kivamda ve disaridan da gdzlenebilen ele gelen
kitlesi mevcuttu (Resim 3). Genital muayenesinde; fallus
uzunlugu: 1.5 cm, genisligi 1 cm olarak odlculda.
Labioskrotal flizyonu tam idi ve gonadlar labioskrotal
kivimlar igerisinde palpe edilemedi. Ayrica tek
trogenital aciklik izlendi. Tam kan sayimi, biyokimyasal
tetkikler, tam idrar tetkiki ve kan gazi normal bulundu.
Hormonal tetkiklerinde; ACTH:38  pg/ml  (5-50),
kortizol:13 mg/dl (6.2-19.4), 17-OH progesteron:35
ng/dl (3-90 ng/ml), aldosteron:120 ng/ml (1-161), total
testosteron:3,4 ng/dl (3-10), DHE-SO4:62 mg/dl (20-170)
bulundu. Tiroid fonksiyon testleri normal sinirlardayd.
Kraniyal magnetik rezonans goruntilemede (MRG);
korpus kallosum agenezisi mevcuttu ve gdéz kireleri
bilateral  kistik gérinimde bulundu. Abdominal
ultrasonografide sadda renal agenezi, solda grade 3
hidrolreteronefroz,  batinda  yaklagk 10  cm
buyukliginde icinde sivi dolu kist saptandi. Karyotip
analizi; 46,XX idi. Pelvik MRG’'de uterusla uyumlu
goriinim vardi ancak overler goriintiilenemedi. Hastanin
ekokardiyografik degerlendirmesinde trikiispit kapak
yetmezligi ve patent duktus arteriozus saptandi. Hastaya
tanisal laparotomi yapildi. Eksplorasyonda uterus ve
vajen proksimalinin ici dolu oldugu ve bu yapinin da tim
karin icini kapladigi tespit edildi (Resim 4). Uterus
bikornu idi. Overler lokalizasyonda bant yapisi vard.
Tubalar, mesane ve intestinal yapilar normal gériinimde
idi. Uterus acildi ve icinden serohemorajik vasifli sivi
drene edildi. Daha sonra vajinostomi yapilarak isleme
son verildi

Resim 3. Olgudaki ambigus genitalya gérinimu

Fraser Sendromunun tani kriterlerinden 2 major yaninda
1 mindr veya 1 major yaninda en az 4 mindr kriter varligi
tani icin gerekmektedir (2). Hastamizda 3 major (bilateral
kriptoftalmus, sindaktili, kuskulu genitalya) ve 6 minor
anomali (kulak, burun anomalisi, renal agenezi,laringeal
anomali,yarik damak ve dudak, umblikal herni)
saptanarak Fraser sendromu tanisi kondu.

Genitolriner anomaliler Fraser Sendromunda beklenen
bulgular arasinda olmasina ragmen, hidrometrokolpos
literatirde sadece bir Fraser Sendromlu intrauterin
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Slmis fetusta tanimlanmistir (8). Hidrometrokolpos;
transvers vajinal septa, distal stenoz, atrezi ve imperfore
hymen gibi nedenlere sekonder, uterus ve vajinada
hemorojik olmayan sivi toplanmasi ve dilatasyona neden
olmasidir. Uriner tip; iirogenital anomaliler sonucu
sekretuar tip ise vajinal orifisin tikanikligina bagl
gelismektedir. Bizim hastamizda tek bir Grogenital agiklik
mevcut  olup vajinal atreziye bagl  gelismistir.
Hidrometrokolpos vajinal atrezi ile birlikte polidaktili,
konjenital kalp kusurlari ve nonimmun hidrops fetalis
karakterize otozomal resesif gecis gosteren McKusick-
Kaufman sendromunun bir parcasi olabilmektedir (9).
Vajinal atrezi veya imperfore hymene bagl gelisen
hidrometrokolpos; asit, obstriktif Uropatiye bagl akut
Uriner retansiyon ve akut bdbrek yetmezligine neden
olabilmektedir. Hafif hidrotreteronefroz ile iligki iki tarafli
bildirilmis olup bizim vakamizda sag renal agenezi ve sol
hidrourreteronefroz saptandi.

Resim 4. Hidrometrokolpos gérinimi

Hidrometrokolposun tedavisinde; himen imperfore ise
himenotomi, vajinal septum var ise insizyonel drenaj
yapilir (10). Bizim hastamizda Urogenital sinus olmasi ve
karinda yer kaplayan kitle 6n tanisi oldugu icin hastaya
laparotomi yapildi ve tlip vajinostomi uygulandi.

Sonugc olarak kriptoftalmus, sindaktili ve kugkulu
genitalya gibi bulgulardan bir veya birkagi bir arada olan
olgularda Fraser sendromu akla gelmeli ve Fraser
sendromu’nun hidrometrokolpos ile olan nadir birlikteligi
unutulmamalidir. Tani alan olgularin ailelerine sonraki
gebelikler icin genetik danismanlk verilmeli, kardes
oykusti  olan ailelerin  sonraki gebelikleri  yakin
izlenmelidir.
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