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OZET

Akondrogenezis; ileri derecede kisa ekstremiteler, vertebra korpuslarinda kemiklesme defekti, fi¢i tarzinda toraks, kisa
gbvde, siskin abdomen ve blylmus kafa ile karakterize, otozomal resesif gegcisli, nadir gortlen bir osteokondroplazidir.
iskelet displazili pek gok olgu gebeligin 16-24. haftalarnda anormal ultrasonografik bulgularla taninabilmektedir. Bu
yazida dogum sonrasi klinik ve radyolojik olarak akondrogenezis tip 2 tanisi konulan bir olgu sunulmaktadir. Annenin iki
abortus 8ykisi olmasina ragmen, gebelik takipleri diizenli yapimadigi icin prenatal tani konulamamustir. Iskelet defor-
miteleri ile seyreden akondrogenezis, otozomal dominant ve resesif olarak kalitiimalar nedeniyle sonraki gebeliklerde
genetik danismanlik verilebilmesi igin prenatal tani dnemilidir.

Anahtar Sozciikler: Akondrogenezis, iskelet displazisi, Prenatal tani

ABSTRACT

Achondrogenesis is a rare type of osteocondroplasia, characterized by short stubby limbs, ossification defect at vertebral
corpuses, barrel chest, short stature, protuberant abdomen, enlarged head, and autosomal recessive inheritance
pattern. Many fetuses with skeletal dysplasia may be diagnosed by ultrasonographic findings at 16-24 weeks. A case
of achondrogenesis type Il diagnosed according to the postnatal clinical and radiological findings has been reported
in this paper. Prenatal diagnosis was not achieved because of non-compliance of the mother to pregnancy follow-up,
despite her history of two abortions. Prenatal diagnosis of achondrogenesis associated with skeletal dysplasia is very
important because of its autosomal dominant and recessive inheritance. As a consequence, pregnancy counseling for
further pregnancies is possible.
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eslik eder. Mavi sklera, Uriner duplikasyon ve hidronefroz, yarik
damak, kornea bulanikl@i, kulak deformiteleri ile anal atrezi
birlikte gorulebilen diger anomalilerdir. Tip 2; otozomal resesif
gecisli olup, gértlme sikligr yaklasik 1/40.000’dir. Fetal hidrops
ile birlikte kisa ekstremiteler, kafa kemikleri etrafinda belirgin

GiRIiS

iskelet sistemi displazileri kemik ve kikirdak dokunun anormal
bUylme ve gelismesi ile karakterize nadir rastlanan genetik has-

taliklardir (1,2). En sik tani koyulan iskelet sistemi displazileri;
tanatoforik displazi, akondroplazi, akondrogenezis ve osteoge-
nezis imperfektadir (3).

Akondrogenesis’ler; tip 1 (Parenti-Fraccaro) ve tip 2 (Langer-
Saldino) olmak Uzere iki sekilde gorultr. Tip 1; otozomal resesif
gecigli olup, gérilme siklig yaklask 1/43.000’dir, ¢ok kisa
ekstremiteler, vertebral korpuslarda kemiklesme defekti, fici
tarzinda toraks, siskin abdomen, kisa govde ve blylmus kafa
ile karakterizedir. Fetal hidrops ve polihidramniyoz sik olarak

yumusak doku 6demi tabloya hakimdir. Tip1’deki bulgular gibi,
burada da siskin abdomen ve figi seklinde toraks, kisa govde ve
bldyUtmus kafa ana 6zelliklerdir. Talus ve kalkaneusta kemiklesme
yoktur. Uzun kemikler kisa ve duzdur. Vertebra kisalmistir ve
ayrica korpusda da kemiklesme defektleri vardir. Polihidramniyoz
bu tipte de sik rastlanir, ancak tip 2’de kosta kiriklari bulunmaz,
buydk cogunlugunda kalvaryal mineralizasyon normaldir ve
vertebra korpuslarinda mineralizasyon kusuru yoktur (4,5). Tip
1, kalvaryum kemiklesmesinin anormal olmasiyla tip 2 ve diger
displazilerden ayrilir (1).
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iskelet displazilerinin otozomal dominant ve resesif olarak
kalitiimalari nedeniyle sonraki gebeliklerde genetik danigmanlik
verilebilmesi icin prenatal tani dnemlidir. Bu yazida, prenatal
dénemde tani koyulamamis, literatlrde sik gortimeyen bir
akondrogenezis olgusu sunuldu.

Aileden olgunun fotograflarinin ve klinik bilgisinin yayinlanmasi
icin yazill onam alind.

OLGU SUNUMU

Olgumuz, 33 yasindaki annenin 3. gebeliginden 38 haftalik
sezeryan ile erkek olarak dogdu. Dogum sonrasi 1. ve 5. dakika
APGAR skorlari sirastyla 7 ve 5 idi. Dogumda polihidramniyozu
vardi. Aile &ykUslinden annenin 2 abortusu oldugu, soy
gecmisinde anne-baba arasinda akrabalik olmadigi égrenildi.
Fizik muayenesinde, genel durumu koétu olan hasta entlbe
edilerek mekanik ventilatbre baglandi. Dogum agirig 2720
gr (3-10p), boyu 38 cm (<3p), bas cevresi 36.5 cm (50-75p).
Olgunun ekstremiteleri ¢ok kisa, toraksi figi tarzda genislemis,
batin sigkin, kafa bUylmuUs, kalvaryal mineralizasyon normal
ve vertebra korpuslarinda kemiklesme defekti vardi. Uzun
kemikler kisa ve dizdu. Kostalarda kirik yoktu (Sekil 1,2). Batin
ultrasonografi degerlendirmesi normaldi. Hastanin ve anne-
babasinin biyokimyasal ve hematolojik tetkikleri normaldi.
Annenin gebelik takipleri dizenli yapllamadidi i¢in prenatal
dénemde tani konulamamisti.

Mekanik ventilatérde 2 gun takip edildikten sonra ekstube
olan hasta, toplam 15 gun servisimizde takip edildikten sonra
taburcu edildi ve poliklinik takibine ¢agrild.

TARTISMA

iskelet displazileri konjenital anomaliler icinde dnemli bir yer tutar-
lar. Akondrogenezis (1/40.000), tanatoforik displazi (1/10.000),
akondroplazi (1/26.000) ve osteogenezis imperfekta (1/60.000)
disindaki iskelet displazileri nadir gérultrler. Bu displaziler pre-
natal olarak teghis edilebilirler ve cogunlukla dlumcdaldurler (6,7).
Olgumuzun Klinik ve radyolojik bulgular akondrogenezis tip 2
(Langer-Saldino) ile uyumluydu.

Akondrogenezis, tanatoforik displaziye gérindm olarak oldukga
benzer, bu nedenle ayirici tanisinin yapiimasi gerekir. Tanatoforik
displazide makrosefali bulunmaz, kalvaryal mineralizasyon
normaldir, nadiren kafatasinda yonca yaprag gérintmu vardir,
vertebralar normal uzunlukta ancak korpuslar yassilasmistir
(8). Vakamizin vertebra korpuslarinda yassilasma defekti,
kafatasinda yonca yapragi goérunimt yoktu. Makrosefalisi
olmamakla birlikte kilo ve boy persentilleri ile kiyaslandiginda
bas cevresi persentili oldukga blyUtktli. Bu nedenle vakamiz
klinik ve radyolojik olarak tanatoforik displaziyle uyumlu degildi.

Ayirici tani yapilmasi gereken diger bir iskelet displazisi de
akondroplazidir. Akondroplazinin en dnemli klinik bulgusu boy
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kisaligidir. Oturma yuksekligi normal olabilir ancak Ust ekstremi-
te ve alt ekstremite boylan kisalmigtir. Ekstremite kisaligi prok-
simal kemiklerde daha belirgindir, dolayisiyla rizomelik kisaliga
yol agar. Eller kisa ve genistir, parmaklarin uzunluklar birbirine
yakindrr. Kafatasi 6n arka planda basiktr ve bas genislemis
g6zUkur. Frontal bolge belirgin, maksilla kiiclk ve burun kdku
basikti. En sik rastlanan omurga deformiteleri, torakolomber
kifoz ve spinal stenozdur. En karakteristik radyolojik bulgu uzun

Sekil 1: Olgunun fenotipik gérintima.
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Sekil 2: Olgunun kemik yapilarinin radyolojik géranima.
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kemiklerde uzunlamasina kisalma, kemik ¢api ve dansitesinde
artmadir. Metafizlerde genisleme gobzlenirken epifizler etkilen-
memigstir. BlyUme plaklan V ya da U seklinde gérultr. Anterior
omurga korpusundaki bluytme defektine bagll olarak torako-
lomber bolgede kifotik deformite goérlllr (9,10). Vakamizdaki
ekstremite kisaliginin 6zellikle proksimal (rizomelik) ekstremite
kisaligi seklinde olmamasi, kafa ve omurga deformitelerinin
akondroplaziye benzememesi ayirt edicidir.

iskelet displazileri icinde sik olarak karsilagtigimiz hipofosfatazya
ve osteogenezis imperfekta da akondrogenezisin ayirici tanisinda
oncelikli olarak dusuntlmesi gerekir. Hipofosfatazyada, el veya
ayak bileginde, uzun kemiklerin ortasinda mahmuza benzeyen
kemik cikintisi spesifiktir (11). Vakamizda boyle bir lezyon yoktu.
Yine radyolojik olarak diffiz kemik hipomineralizasyonunun
ve kiriklarinin olmayigl ile biyokimyasal testlerin normal olusu,
bizi hipofosfatazya ve osteogenezis imperfekta tanisindan
uzaklagtirmigtir.

SONUG

Akondrogenezisler letal displaziler olduklarindan prenatal tanilari
son derece 6nemlidir. Annenin iki abortus hikayesi olmasina
ragmen prenatal dénemde ayrnntili arastirmasi yapiimamistir.
Akondrogenezislere erken ddénemde prenatal tani yapilabilir
ve kesin tani kondugu andan itibaren gebeligin sonlandirimasi
yonunde aileye genetik danismanlik verilebilir.
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