Pediatrik Cerrahi Dergisi 4:176-1709, 1990

Bir Mc Kusick-Kaufman sendromu:
Abdomino-perineal-vajinal pull-through

Ender ARITURK, Gazi AYDIN, Feride MEHMETOGLU
Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Cerrahisi Anobilim Dall, Diyarbakir

Summary
A case of Mc Kusick-Kaufman Syndrome

A case of Mc Kusick-Kaufman Syndrome is desc-
ribed in an eight month old female infant. The
syndrome inherited autosomal recessively and
characterized by  hydrometrocolpos, postaxial
polydactyly, congenital heart disease and anorec-
tal malformations. The syndrome has been known
since 1964 and some new components have been
described since then. The case presented has a
strawberry mark hemangioma on the right forearm

in addition to the hydrometrocolpos, ventricular
septal defect and the postaxial polydactyly. The
case was operaled on wusing an abdomino-
perinealvaginal pull-through procedure at the age
of eight months. She had had a decompressive
suprapubic vaginostomy drainage in the neonatal
period prior to the definitive procedure. The tem-
porary vaginostomy is thought to be useful before
such a risky definitive operation.
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Giris

Ik defa 1964 yilinda Mc Kusick ve arkadaslan ta-
rafindan hidrometrokolpos ve postaksiyal poli-
daktilinin ailesel gegis gosterdifi tarif edildi.
Daha sonra 1972 yilinda Kaufman ve arkadaglari
konjenital kalp hastaliklar: ile ilgili yaptiklan
aragtirmalarda bazi kongenital kalp hastaliklarinm
da hidrometrokolpos ve postaksiyal polidaktili ile
birlikte goriildigiini farkettiler @), Sonugta oto-
somal resesif gegisimli, konjenital kalp has-
taliklari, postaksiyal polidaktili, hidrometrokol-
pos ile kendini gosteren sendrom Mc Kusick-
Kaufman sendromu olarak tamimlandi. Son ola-
rak 1979 yilinda anorcktal malformasyonlarin da
birlikte bulunubilicegi belirtilmektedir (),

Bu olgu sunusunda amag son yillarda tanim-
lanmig olan Mc Kusick-Kaulman sendromunu
tilkemizdeki akraba evliliklerinin de siklifin
dikkate alarak daha kolay tanmabilir ve tedavi edi-
lebilirligini saglamaya ¢aligmakur.

Yazisma adresi: Dr. Ender Antiirk, PK 273, Diyar-
bakir
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Olgu sunumu

Sekiz aylk kiz ¢ocuBu ilk defa bir ayhik iken
karinda kitle nedeniyle bagvurdu. Hikayesinde
spontan vajinal yolla dogumu takiben gelisen ve
karm icinde yer kaplayan olusum nedeniyle ortaya
¢tkan solunum giiclifii mevcuttu, Aile anamne-
zinde anne ve babasimin teyze cocuklar oldugu
O grenildi.

Fizik muayenede mezokardiak odakta 3/6 dercce-
sinde pansistolik tfiirtim, batinda simfizisten ksi-
foide uzanan yani mobil, bimanuel muayenede rek-
tumun 6niinde fluktuasyon veren kitle, sag kolda
2x2 cm. boyutlarinda "strawberry mark" heman-
giom, saf el ve her iki ayakta transaksiyal poli-
daktili meveuttu. Genital incelemede vajen agik-
lif1 saptanamadi. Ayakta bos batin grafisinde bar-
sak gazlarmmn her iki tarafa dogru itildigi, ultraso-
nografide 9x7,5x8 cm. boyutlarinda sag tireteri la-
terale dogru iten ve mesancye iistten basi yapan
kistik ozellikte pelvik kitle ve her iki bébrekte
hidroiireteronefroz saptandi. IVP de sol bdbrek
afonksiyone idi. Sistografide mesane kapasitesi
kiigtilmtis mesaneye Ustten basi oldugu dikkat et-
mekte idi,

Fizik muayene ve laboratuvar bulgulan 15181 altin-
da hastaya hidrometrokolpos 6n tamisi konarak
ameliyata alindi. Genel anestezi alunda suprapubik
transvers insizyonla ekstraperitoneal yolla vajen
6n duvanna yapilan insizyondan 250 cc civarmda
stt kivaminda gelen sivi icerikten yapilan kiiltiir-
lerde tireme olmadi. Bir adet 10 numara peser son-
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Resim 1. Suprapubik vajenostomi yerinde ra-
dyoopak madde verilerek yapilan vajenog-
ramda geniglemis vajen ve proksimalinde ute-
rus kavitesi dikkat c¢ekmektedir,

Resim 2. Abdomino-perineal-vajinal pull-th-
rough yapildiktan sonra gekilen grafide vaji-
nal devamhlik gosteriyor.

da vajen eksternal drenaj uygulandi. Genel durumu
ve solunum problemleri diizelen hastaya vajinosto-
mi yerinden iirografin verilerek yapilan incelemede
zellikle vajende daha fazla olmakla birlikte ute-
rusta da genigleme dikkat gekmekte idi (Resim 1).
Aylik kontrollere gagrilan hasta definitif ameliyat
igin programa alndi. Kontroller esnasmda yapilan
ekokardiografik incelemede kardiak potolojinin

Resim 3. Postoperatif erken diénemde genital
bélgenin goriinigi.

ventrikiiller septal defekte bagli oldugu saptandi.

Sekiz aylik olan hastaya standart abdomino-
perineal-vajinal pull-through islemi uygulandi
postoperatif erken doénemde herhangi bir sorunu
olmayan hastaya iirografin verilerek gekilen grafi-
lerde vajinal devamhhigin saglanabildigi gozlendi
(Resim 2). Pull-through islemi uygulandiktan son-
ra énceden yapilmig olan vajinostomi kapatilarak
vajen proksimal 6n duvan 4-0 kromik katgiit ile
tek tek onarildi (Resim 3).

Postaksiyal polikdaktili diizeltimi igin gagnlan
hasta VSD ve komplikasyonlar1 yoniinden kardio-
lojik kontrol alunda tutulmaktadir.

Tartisma

Mc Kusick-Kaufman sendromu otozomal resesif
gegis gosteren genetik bir sendromdur. Bu sen-
drom hem kiz hem de erkek ¢ocuklarda bir veya
birden fazla komponentin birarada bulunmastyla
ortaya ¢ikabilmektedir -9, Otosomal resesif ge-
giste hastaligin ortaya ¢ikabilmesi i¢in anne ve
babadaki birer adet ¢cekinik genin biraraya gelmesi
gerekmektedir. Bu durum da genelikle akraba cv-
liliklerinde ortaya ¢ikabilmektedir, Akraba evli-
liklerinin sik yapildig1 tilkemizde otozomal reses-
if gecisimli hastaliklara siklikla rastlanabilmek-
tedir. Gergekten de, olgumuzda anne ve baba
teyze ¢ocuklari olarak kargimiza ¢ikmaktadir
(Sekil 1).

Hastamizda 6n kol iizerinde tesbit ettifimiz he-
manjiomun da genetik gegisle mi ilgili oldugu
yoksa sendromun diginda ayri bir patoloji olarak
mi1 ortaya ¢iktif1 tartigilabilir, yapugimiz lite-
ratiir incelemesinde tamimlanan olgularda heman-
jiom bildirilmemigtir (1.
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Sekil 1. Hastamin aile agacinda yakin akrabahk gorulmektedir,

Baglangigta saptadifimiz kitle, solunumu tehdit
etmekte ve ayrica konjenital kalp hastalifi da 6n-
celert hemodinamik degigiklikler olugturmama-
smna ragmen dolagim risk altna sokmakta idi.
Bu nedenlerle ilk ctapta hastaya kisa siirede ta-
mamlanan ve aynit zamanda eksplorasyon amacin
da giiden suprapubik vajinostomiyi tercih cotiik.
Hastamizin genel durumu diizeldikten ve detayh
degerlendirmesi tamamlandiktan sonra zaman
alict ve teknik gercktiren Ramenofsky ve Raf-
fensperger tarafindan tarif edilen abdomino-peri-
neal-vajinal pull-through prosediirii uygulan-di

), Prosediiriin uygulanmasindaki farklilik abdo-
minal yolla vajen igine yerlegtirilen parmak ye-
rine hegar bujisinin kullanilmasi idi ve yine is-
tenmeyen travmalardan kagmabilmek amaciyla
bir yardimemin parmagimin ameliyat stiresince
rektum iginde witulmast idi. Olgumuzda distal
vajinal parga ile tiretra aym yere agilmaktaydi;
yani bir tirogenital sinils meveuttu ve ilk bakigta
tiretra agthmi izlenimi almmakta idi. Vajen
agikligmn saptayabilmek icin yer olarak iirogenital
simiis ostiumunun hemen altt ve transvers insiz-
yon yerine agiklify aniise bakan cliptik insizyon
tereih edildi. Bu tiir insizyonu tercih etmemizin
nedeni ileride oluga-bilecek introitus stenozunu
hiraz da olsa ctkisiz hale getirebilmekti. Pull-
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through i¢in vajenin ¢evre dokulardan serbes-
tlestirilmesi perincal yoldan ve keskin dissek-
siyonla saglandi. Disseksiyon vajen mukozasina
yakin yapildi ve ¢evresel sinir ve kas yapilarina
zarar vermekien miimkiin oldugunca kaginilds.

Sonug olarak imperfore himen olgulart harig tu-
tulursa hidrometrokolposa neden olan yiiksek tip
vajen atrezilerinde ¢ocuBun yast ve agirhigi kadar
ck konjenital anomalileri de 6nem tagimaktadur,
Ozellikle hayat tehdit eden solunum ve dolagi-
min tehlikeye girebilecegi durumlarda dnce gegici
vajenostomi yapmak akilcr bir yaklagim gibi
goziikmektedir,
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