
rombositopeni-radius yokluğu (TAR) sendromu, hipomegakaryosi-
tik trombositopeni (< 100.000/mm3) ve bilateral radius yokluğunun
görüldüğü, sıklığı 1/100.000 olan, nadir, otozomal resesif geçiş göste-

ren bir sendromdur.1 Etiyolojisi tam aydınlatılamamış olup radius, kalp ve
megakaryosit gelişiminin 6.-8. haftada olması nedeni ile fetusun bu dönem-
de etkilenmesine bağlı olabileceği belirtilmektedir. TAR sendromunda iske-
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Trombositopeni-Radius Yokluğu Sendromlu
Bir Yenidoğanda Ektopik-Agenetik Böbrek

Birlikteliği

ÖÖZZEETT  Trom bo si to pe ni-ra di us yok lu ğu (TAR), trom bo si to pe ni ve bi la te ral ra di us yok lu ğu nun gö -
rül dü ğü, na dir, oto zo mal re se sif ge çiş  gösteren bir sen drom dur. He ma to lo jik, kar di yo lo jik so run lar,
is ke let anomalileri ve na di ren re nal ano ma li ler gö rü le bi lir. Beş gün lük  iken mul tip l kon je ni tal ano -
ma li ön ta nı sıy la has ta ne mi ze sevk edi len, hi po te lo rizm, mik rof tal mi, sol el de üç, sağ el de dört par -
mak (her iki el de de baş par mak mev cut), her iki el de baş par mak hi pop la zi si, sol el de 2. par mak
ap la zi si, el bi lek le rin de flek si yon kon trak tü rü, bi la te ral ayak başpar mak la rın da la te ra le de vi as yon
ve 2.-3. ayak par ma ğı ara sın da sin dak ti li, mik ro ti, he liks kıv rım la rın da ar tış, bi la te ral ön kol lar kı -
sa ve ra di a le de vi ye olan olgu ya trom bo si to pe ni ve bi la te ral ra di us yok lu ğu ne de ni ile TAR sen dro -
mu ta nı sı ko nul du. At ri yal sep tal de fekt tes pit edi len olgunun kro mo zom ana li zi 46, XY idi. Re nal
ek to pi ve bil gi le ri mi ze gö re da ha ön ce bil di ril me yen re nal age ne zi tes pit edi len olgu iz le mi nin 12.
gü nün de böb rek yet mez li ği ne de ni i le kay be dil di. Bu çalışmada, ye ni do ğan lar da trom bo si to pe ni
ayı rı cı ta nı sın da TAR sen dro mu nun akıl da tu tul ma sı ve olgunun eşlik eden renal anomaliler
açısından de ğer len di ril me si ge rek ti ğinin vur gu lan ması amaçlanmıştır.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Ye ni do ğan; trom bo si to pe ni; age ne tik, ek to pik

AABBSS  TTRRAACCTT  Throm bocy to pe ni a-ab sent ra di us (TAR) syndro me is cha rac te ri zed by throm bocy to -
pe ni a and ab sen ce of ra di us. This ra re syndro me is in he ri ted au to so mal re ces si vely. He ma to lo gic,
car di ac, ske le tal and ra rely re nal ab nor ma li ti es may be as so ci a ted. A fi ve days old ne o na te was re-
fer red to our cli nics for mul tip le con ge ni tal ano ma li es. He had hypo te lo rism, mic ropt hal mi a, three
fin gers on the left, four fin gers on the right hand (ha ving bi la te ral thumbs), in dex fin gers ap la si a on
the left hand, bi la te ral fle xi on con trac tu res in el bow jo ints, syndact yli a bet we en 2nd and 3th fe et
fin gers, mic ro ti a, in cre a sed he li cal con vo lu ti ons, bi la te rally short and ra di ally de vi a ted fo re arms.
TAR syndro me was di ag no sed du e to throm bocy to pe ni a and bi la te ral ab sen ce of ra di us. He had at -
ri al sep tal de fect and car yoty pe was 46, XY. Re nal age ne si a which did not re por ted be fo re and ec-
to pic kid ney we re di ag no sed. He di ed on the 12th day du e to re nal in suf fi ci ency. Fi nally, TAR
syndro me sho uld be kept in mind in a ne o na te with throm bocy to pe ni a and as so ci a ted re nal ano -
ma li es sho uld be exa mi ned. 

KKeeyy  WWoorrddss::  In fant, new born; throm bocy to pe ni a; ab nor ma li ti es
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let, gas tro in tes ti nal sistem (GİS), kar di yo vas kü ler,
üri ner ve he ma to lo jik sis tem [trom bo si to pe ni, lö-
ko mo id re ak si yon (be yaz kü re sa yı sı >
35.000/mm3), eo zi no fi li, ane mi], san tral si nir sis te -
mi (SSS) tu tu lu mu gö rü le bi lmktedir. Özel lik le ilk 4
ay için de GİS ve in tra se reb ral ka na ma ya yol açar-
ken, ge nel lik le do ğum da ya da ne o na tal dö nem de
bul gu ve rmektedir. Yaş iler le dik çe trom bo si to pe -
nik atak la rın sık lı ğı ve cid di ye ti aza lmakta, eriş kin
yaş lar da nor mal sı nır la ra ge lmektedir.

Bu çalışma da, re nal ek to pi ve re nal age ne zi nin
eşlik et ti ği bir ye ni do ğan TAR sen dro mu ol gu su su-
nul maktadır.

OL GU SU NU MU 

Yirmi sekiz ya şın da ki an ne nin be şin ci ge be li ğin -
den üçün cü ya şa yan ola rak 38. ge be lik haf ta sın da,
se zar yen ile 2.355 g (10 p) do ğan er kek be bek, mul-
tip l kon je ni tal ano ma li ön ta nı sı ile has ta ne mi ze
sevk edil di. Beş gün lük  iken has ta ne mi ze ge ti ri len,
an ne-ba ba ara sın da üçün cü de re ce ak ra ba lık bu lu -
nan ol gu nun fi zik in ce le me sin de; vü cut ağır lı ğı
2.100 g, baş çev re si 34 cm (50-75 p), vü cut ısı sı 36.6
°C, na bız 146/dakika, so lu num 46/dakika, kan ba-
sın cı 87/60 mmHg olan olgu da kı sa bo yun, ge niş
bu run köp rü sü, hi po te lo rizm, mik rof tal mi, sol el de
üç, sağ el de dört par mak (her iki el de de baş par mak
mev cut), fa lank slar da uzun luk, her iki el de baş par -
mak hi pop la zi si, sol el de 2. par mak ap la zi si, el bi-

lek le rin de flek si yon kon trak tü rü, bi la te ral ayak
başpar mak la rın da la te ra le de vi as yon ve 2.-3. ayak
par ma kları ara sın da sin dak ti li, mik ro ti, he liks kıv-
rım la rın da ar tış, bi la te ral ön kol lar kı sa ve ra di a le
de vi ye, ok si pi tal böl ge de ka pil ler he man ji yom sap-
tandı (Re sim 1a, b). La bo ra tu var in ce le me sin de; he-
mog lo bin 13 g/dL, trom bo sit sa yı sı 66.000/mm3,
be yaz kü re sa yı sı 10.400/mm3, üre 32 g/dL, kre a ti -
nin 1.4 g/dL, sod yum 146 mEq/L, po tas yum 4
mEq/L, kal si yum 8.5 g/dL, ka ra ci ğer fonk si yon test-
le ri nor mal olup, ke mik ili ği as pi ras yo nun da na dir
me ga kar yo sit gö rül dü. Ön kol di rekt gra fi le rin de
bi la te ral ra di us göz le ne me di (Re sim 2 a, b). Bu bul-
gu lar la TAR sen dro mu dü şü nül dü. Kro mo zom ana-
li zi 46, XY ola rak sap tan dı. Eş lik eden ano ma li ler
açı sın dan ya pı lan trans fon ta nel ul tra so nog ra fi
(USG) si nor mal iken eko kar di yog ra fik in ce le me -
de at ri yal sep tal de fekt (ASD) gö rül dü. Ab do mi nal
USG ’de sağ böb rek ek to pik (me sa ne nin sağ pos te -
ro la te ra lin de) ve pa ran kim eko su gra de 2 art mış
olup sol böb re ğe ait pa ran kim do ku su gö rü le me di.
Ab do mi nal bil gi sa yar lı to mog ra fi (BT) tet ki kin de
de sağ böb rek ek to pik ve sol böb rek iz le ne me di
(Re sim 3 a, b). İzle min de ta ze don muş plaz ma,
trom bo sit ve erit ro sit süs pan si yon la rı ile des tek te-
da vi le ri ve ril di. Üre, kre a ti nin de ğer le ri gi de rek ar -
tan, anü rik olan ve id rar pro te in kre a ti nin ora nı
dört sap ta nan ol gu da hi per tan si yon göz len di. So lu -
num sı kın tı sı ne de ni ile ven ti la tör des tek te da vi si
uy gu lan dı. An ti hi per tan sif (ni fe di pi n) te da vi ye rağ-
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RE SİM 1a, b: Ol gu nun ge nel gö rü nü mü; sol el de 3, sağ el de 4 parmak, fa lank slar da uzun luk, el bi lek le rin de flek si yon kon trak tü rü, bi la te ral ön kol lar kı sa ve ra-
di a le de vi ye.



men hi per tan si yo nu kon trol al tı na alı na ma yan,
anü ri ve üre 236 g/dL, kre a ti nin 5.24 g/dL ile akut
in tren sek böb rek yet mez li ği ta nı sı ko nu lan olguya
pe ri ton di ya li zi uy gu lan dı. Ol gu tüm des tek te da -
vi le ri ne rağ men iz le mi nin 12. gü nün de kay be dil di.
Ai le den izin alı na ma dı ğı için otop si ya pı la ma dı.

TAR TIŞ MA

TAR sen dro mu olan tüm ol gu lar da bi la te ral ra di -
al ap la zi olup, di ğer sen drom lar dan ay rı mın da en
önem li bul gu, her iki baş par ma ğın ba zı ol gu lar da
hi pop las tik ya da prok si mal yer le şim li ol sa da
mev cut ol ma sı dır.2 El de ra di al de vi as yon, kar pal
ve fa lan gi al ke mik ler de hi pop la zi, par mak lar da
eks tan si yon kı sıt lı lı ğı, ul na ve hu me rus yok lu ğu,
“club fo ot” de for mi te si, omuz ve kol lar da kas yu-
mu şak do ku hi pop la zi si, kal ça dis lo kas yo nu, kok -
sa val ga, pa tel la dis lo kas yo nu, fe mo ral ti bi al
tor si yon, diz ler de an ki loz, kü çük ayak, çe şit li
ayak de for mi te le ri gi bi is ke let sis te mi ano ma li le -
ri de bil di ril miş tir.1-5 Ol gu muz da da sol el de 3, sağ
el de 4 par mak (her iki el de de baş par mak mev-
cut), el bi lek le rin de flek si yon kon trak tü rü, her
iki el de baş par mak hi pop la zi si, sol el de 2. par mak
ap la zi si, bi la te ral ön kol lar da kı sa lık ve ra di a le
de vi as yon var dı. Mik rog na ti, uzun ge niş alın, dü -
şük ve ar ka ya doğ ru yer le şik ku lak lar gi bi dis-
mor fik yüz gö rü nü mü ola bi lir.2 Ol gu muz da kı sa
bo yun, hi po te lo rizm, mik rof tal mi, mik ro ti mev-
cut tu.

Ge ni to ü ri ner sis tem ano ma li le ri li te ra tür de
%3-5 gi bi na dir oran lar da bil di ril se de, Gre en halgh
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RESİM 2a, b: Bilateral radius yokluğu.
a b

a

RESİM 3a, b: Sağ böbrek mesane posteriorunda lokalize, sol böbrek görüntülenemedi.

b



ve ar k. nın 2002 yılında yap tı ğı 34 TAR sen drom lu
ol gu yu kap sa yan bir ça lış ma da bu oran %23 ola rak
su nul muş tur.2,3 En sık at na lı böb rek ol mak üze re
bi la te ral hi pop las tik böb rek ve re nal fonk si yon lar -
da azal ma, re nal füz yon ve/ve ya re nal ek to pi, çift
üre ter, ha fif de re ce de re nal pel vis di la tas yo nu, pe-
nos kro tal trans po zis yon (pe ni sin skro tum al tın da
yer leş me si) en sık kar şı la şı lan ano ma li ler ola rak
bil di ril miş tir.4,5 Ol gu muz da sağ ek to pik böb rek ve
sol re nal age ne zi mev cut tu. Ço ğun luk la ek to pik
böb re ğin pel vis te ya da alt ab do men de yer leş ti ği ve
ek to pik yer le şim li böb rek ler de taş in si dan sı nın art-
tı ğı ra por edil miş tir. Olgumuzun ek to pik böb re ği
sık bil di ril di ği gi bi pel vi se lo ka li ze idi. Bir çok re -
nal ek to pi ol gu su üri ner en fek si yon, üro li ti ya zis,
ab do mi nal kit le gi bi komp li kas yon lar oluş tu ra na
ka dar asemp to ma tik tir. Ol gu muz da eş lik eden re -
nal age ne zi ol du ğu için çok er ken dö nem de böb rek
yet mez li ği ge liş ti ği dü şü nül müştür. Li te ra tür de
yap tı ğı mız ta ra ma so nu cun da TAR sen dro mu na eş -
lik eden re nal age ne zi li baş ka bir ol gu ya rast la na -
ma mış tır. Fa kat olgumuzda ol du ğu gi bi son dö nem
böb rek yet mez li ği olan bir olgu da ha ön ce su nul -

muş olup bu olgu da kü çük eko je nik böb rek le rin eş -
lik et ti ği bil di ril miş tir.4

TAR sen drom lu olgu la rın %22-30’un da kar di -
yak ano ma li bir lik te li ği var dır. En sık Fal lot tet ra -
la o ji si, ASD, na di ren de deks tro kar di, ven tri kü ler
sep tal de fekt, at ri o ven tri kü lo sep tal de fekt, pa tent
duk tus ar te ri yozus gö rü lür.2 Olgumuzdada eş lik
eden kar di yak ano ma li ola rak ASD sap tan mıştır.
Gas tro in tes ti nal prob lem ler bir çok ol gu da or tak tır.
Ye ter siz ki lo alı mı, kus ma ve is hal le sey re den inek
sü tü in to le ran sı, trom bo si to pe ni ye se kon der ge li -
şen GİS ka na ma la rı en sık bul gu lar dır.2

TAR sen drom lu ol gu lar da na di ren se re bel lar
ver mis te hi pop la zi, kor pus kal lo zum age ne zi, öze-
fa gus at re zi si bir lik te li ği li te ra tür de bil di ril miş -
tir.6-8 Olgumuzda eş lik eden kra ni al ve gas tro-
in tes ti nal ano ma li sap tan mamıştır.

Bu çalışma ile ye ni do ğan lar da trom bo si to pe ni
var lı ğın da ayı rı cı ta nı da TAR sen dro mu nun akıl da
tu tul ma sı, eş lik ede bi le cek re nal ano ma li ler açı sın -
dan olgunun de ğer len di ril me si ge rek ti ği vur gu lan -
mak is ten miş tir.
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