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isplazi terimi, anormal geliflim ya da anormal
büyüme anlam›nda kullan›lmaktad›r. ‹skelet

sistemi displazilerinin, do¤umda görülme s›kl›¤›
hakk›nda kesin bir rakam verilememektedir. Çün-
kü farkl› tipte anomalilerde yer alan bir fenomen-
dir. En s›k görülen iskelet sistemi anomalileri Tana-
toforik Displazi (1/10000), Akondroplazi (1/26000),
Akondrogenezis (1/40000), Osteogenezis ‹mperkta
(1/54000) olarak say›labilir.  Bildirilen 125 iskelet
displazisi olgular›n›n yaklafl›k 50’si klinik olarak
belirgin olup, do¤umda tan›s› mümkün olabilmek-
tedir (Tablo 1).

‹skelet sistemi anomalilerinin genetik geçiflli ol-
duklar› bilinmektedir. Bu nedenle söz konusu ano-
malinin yap›s›n›n belirlenmesi önemlidir. Otozo-
mal dominan ve resesif geçifl söz konusudur. Pek
çok kromozom anomalilerinde iskelet sistemi ano-
malilerinin görülmesi mümkündür. Trizomi-18’de
%10 oran›nda görülmesine karfl›l›k, trizomi-13’de
seyrek de olsa fetal ekstremite k›sal›klar› bildiril-
mifltir. Kondrodisplazi punktata’da X-kromozom
delesyonu ve Robert sendromunda erken sentro-
mer bölünmesi bildirilmifltir.

Yumuflak doku ile kemik dokular› aras›ndaki
kontrast fark›ndan dolay›, ultrason muayenesinde
fetal kemiklerin ossifikasyonunu takiben belirlen-
mesi mümkündür. En erken kemikleflenler, maksil-
la, mandibula ve klavikulad›r. Ultrasonun yo¤un
olarak klinik kullan›ma girmesinden sonra, iskelet
sistemi anomalilerinin farkl› formlar›n›n antenatal
tan›s› mümkün olabilmifltir. Böylece; radyolojik
muayene bulgular›ndan yararlan›larak, ultrasonog-
rafi antenatal tan›da yol gösterici olmufltur. Gebe-
likte rutin ultrasonografi muayenesi ile pek çok is-
kelet sistemi anomalisinin tan›s› kolayl›kla yap›la-
bilmektedir. Çünkü ultrason teknolojisinin geliflimi
sa¤lanan rezorbsiyon kalitesindeki art›fl sonucu,
daha ayr›nt›l› ve kesin fetal embriyoloji ve geliflimi
hakk›nda muayene yap›labilir olmufltur. Bununla
ba¤lant›l› olarak, iskelet sistemi anomalilerinin, tip-
lerine göre do¤ru ve zamanl› antenatal tan›s› art›k
mümkün olabilmektedir. Ancak hat›rda tutulmas›
gereken bir nokta; iskelet sistemi anomalisinin tipi-

ne göre, hangi gebelik haftas›nda ilk ortaya ç›kaca-
¤›, geliflimi ve tutaca¤› kemiklerin bilinmesinin
önem tafl›d›¤›d›r. Örnek olarak, 2.trimest›rda tan›s›
konulabilen anomaliler; akondrogenezis, homozi-
got akondroplazi, kondrodisplazi punktata, hipo-
kondrogenesiz, atelogenezis, asfiksiye eden torasik
displazi, Ellis-van Creveld, Osteopetrozis, Osteoge-
nezis ‹mperfekta tip-2, Tanatoforik Displazi gibi.

KKLLAASS‹‹FF‹‹KKAASSYYOONN
Avrupa Çocuk Radyolojisi Derne¤i’nin 1977’de-

ki toplant›s›nda, kemik hastal›klar›n›n  tan›m› orta-
ya konulmufltur. Bu tan›m ve klasifikasyon gözden
geçirilerek, flu an kullan›lmakta olan fleklini alm›fl-
t›r. Bu klasifikasyon ile, iskelet sistemi anomalileri
5 ana gruba ayr›lmaktad›r.

1. Ostekondrodisplazi: K›k›rdak ya da kemik
geliflimi anomalileri

2. Dizostozis: Kemiklerin tek bafl›na ya da
grup halinde oluflan malformasyonlar›

3. ‹diopatik Osteolizis: Kemiklerin multifokal
rezorbsiyon anomalileri

4. Krozomozomal malformasyonlarla iliflkili
olanlar

5. Primer metabolik hastal›klar

TTAANNIIDDAA  UULLTTRRAASSOONNOOGGRRAAFF‹‹KK  YYAAKKLLAAfifiIIMM
Fetal muayenede tüm kemiklerin gözden geçi-

rilmesi ve belirli bir düzen içinde yap›lmas›, iskelet
sistemi anomalilerinin tan›s›nda önemlidir.

UUzzuunn  kkeemmiikklleerr
Fetal muayene esnas›nda, femur ölçümü rutin

olarak yap›lmal›d›r. Uzun kemik k›sal›klar›nda en
çok efllik eden parametredir. Ayr›ca ultrason mu-
ayenesinde, tüm uzun kemikler gözlenmeli ve e¤er
k›sal›k, mineralizasyon ya da flekil bozuklu¤u gibi
anormalliklerden flüphe edilirse, tüm uzun kemik-
ler ölçülmeli ve kemik yap›lar› özenle incelenmeli-
dir. Böylece hangi tip kemik geliflim anomalisi ile
karfl› karfl›ya olundu¤u ortaya konulabilecektir. Ke-
mik ekojenitesi, kemi¤in varsa e¤imli yap›s›, hatta
e¤imin derecesi di¤er önem arz eden detaylard›r.
Ancak kemik mineralizasyonunun ultrasonografik
de¤erlendirilmesinde baz› zorluklar vard›r: Ultra-
son dalgalar›n›n geri yans›mas› ya da kafa kemi¤i
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ve amnios s›v›s› aras›ndaki yüzey etkileflim, kemik
dansitesinin daha yo¤un görünmesine neden ola-
bilmektedir. Kemik k›r›klar›n›n söz konusu olabile-
ce¤i de akla getirilmelidir.

TToorraakkss
Hipoplastik toraks, pek çok iskelet displazisin-

de görülmektedir. ‹skelet displazisinin letal formla-
r›nda görülen a¤›r pulmoner hipoplazi, neonatal
ölümün ana nedenidir. Toraks boyutlar›  ve 4-oda-
c›k görüntüsü düzlemindeki toraks çevresi ölçüm-
leri al›nmas› gereken parametreleridir. Toraks›n
flekli ve yap›s› ayr›ca gözlenmelidir. Klavikula,
anomalilerinin tan›mlanmas›nda önemli bir kriter-
dir ve flekli kolayl›kla ortaya konulabilir. Klavikula
anomalisi, pek çok iskelet displazisine efllik edebi-
lir.

EELLLLEERR  ––  AAYYAAKKLLAARR

El ve ayak kemiklerinin tam olup olmad›¤›, po-
lidaktili, sindaktili, flekil bozukluklar› gözden geçi-
rilmeli, el ve ayaklar›n bileklerle olan iliflkisine ba-
k›lmal›d›r.

KKAAFFAA  KKEEMM‹‹KKLLEERR‹‹

Kafa kemiklerinin flekli, kemik mineralizasyonu
ve ossifikasyonun derecesi de¤erlendirilmelidir.
Orbitalar›n flekli ve mesafeleri ölçülmelidir. Mik-
rognati, k›sa üst dudak, kulak anomalileri, ç›k›k
al›n, yonca yapra¤› deformitesi gibi bulgular aran-
mal›d›r. Kafa çevresi ve biparietal çap rutin al›nma-
s› gereken ölçülerdir (tanatoforik displazi ve
akondroplazilerin tan›s›nda).

VVEERRTTEEBBRRAA

Özen gösterilmesi gereken kemiklerdendir. En
s›k görülen anomaliler aras›ndad›r. Ayr›ca vertebra
kemiklerinin mineralizasyonu ve kapanma kusur-
lar› bak›lmas› gereken parametrelerdir. Baz› iskelet
displazilerinde vertebralar›n flekli ve cesameti, ay›-
r›c› tan›da önemlidir. ‹skelet displazilerinin pek ço-
¤unda yass› vertebra s›k gözlenen vertebra anoma-
lisidir. 

‹‹SSKKEELLEETT  DD‹‹SSPPLLAAZZ‹‹LLEERR‹‹NNEE  DDOO⁄⁄RRUU  
TTAANNIISSAALL  YYAAKKLLAAfifiIIMM

Rutin ultrasonografi muayenesinde belirli bir s›-
ra ve yöntem içinde hareket edildi¤inde, do¤ru
yaklafl›m yerini bulacakt›r. Bu amaçla afla¤›daki
noktalar›n her zaman göz önünde bulundurulma-
s›nda yarar vard›r.

1. Kemik ölçümleri, gebelik yafl› ile uyumlu mu-
dur ? 

2. E¤er uzun kemiklerde k›sal›k varsa, bunun göv-
de ile oran› bilinmelidir. 

3. Bu k›sal›¤›n vertebralardan, ekstremitelerden ya
da toraks veya her üçünden de kaynaklan›p
kaynaklanmad›¤› ortaya konulmal›d›r. 

EE¤¤eerr  eekkssttrreemmiitteelleerrddee  kk››ssaall››kk  
ssöözz  kkoonnuussuu  iissee;;

1. Proksimal k›s›m (Rizomelik), Orta k›s›m (Mezo-
melik) ya da distal k›s›mlarda (Akromelik) m›
k›sal›k sözkonusu ?

2. Polidaktili (Periaksiyal-postaksiyal), ektrodakti-
li, klinodaktili, sindaktili v.b. ?

3. K›r›k varl›¤› ?
4. Kemik e¤rili¤i ?
5. Eklem deformiteleri ?
6. El ve ayaklar›n bileklerle olan iliflkisi ?
7. Eklemlerde ç›k›kl›k (Larsen Sendromu) ?
8. Metafiziyel de¤ifliklikler ?
9. Erken ossifikasyon merkezleri var m› (Ellis van

Creveld) ?
10.Hipoplastik ya da kemik yoklu¤u (Radius, Ul-

na, Fibula, Tibia v.s.)

Bu de¤iflikliklerin belirlenmesi her zaman kolay
olmayabilir. Sab›rla ve özenle tecrübeli elde yap›-
l›rsa mümkün olacakt›r. Zaman al›c›d›r ve bazen
seri muayeneler gerekebilir. 

EE¤¤eerr  vveerrtteebbrraallaarrddaa  ddeeffoorrmmiittee  vvaarrssaa;;
1. Vertebra k›s›mlar›n›n tam olup olmad›¤› (sakral

agenezi)
2. Kenar ve e¤iminde sorun var m› (Klippel Feil

sendromu?

Tablo 1. ‹skelet Displazilerinin Do¤um Prevelanslar›*

Displazi Do¤um prevelans›

LETAL
Tanatoforik displazi 1/10.000
Akondrogenezis 1/40.000
Osteogenezis imperfekta tip 2 1/60.000
Kondrodisplazi punktata,rizomelik tipi 1/110.000
Kampomelik displazi 1/150.000
SRPS ve di¤erleri 1/200.000 veya daha az
LETAL OLMAYANLAR
Heterojen akondroplazi 1/30.000
Osteogenezis imperfekta tip 1 1/30.000
Asfiksiye neden olan torasik displazi 1/70.000
Di¤erleri 1/200.000 veya daha az

TOPLAM 1/4.000

*Rabin medikal merkezi
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3. Vertebra korpusu k›sal›¤› (Spondiloepifizyel
displazi konjenita)?

4. Vertebra kemikleflmesinde düzensizlik (Akond-
rogenezis) var m›?

5. Yass› vertebra (Tanatoforik displazi) ve Verteb-
ra korpuslar›n›n U fleklinde olmas›, uyar›c› bul-
gudur.

6. Spinal kanal geniflli¤i ?
7. Meningomiyelosel ?

TToorraakkss  ddeeffoorrmmiitteessii  vvaarrssaa;;
1. Toraks dar ve k›sa m› (Tanatoforik displazi)?
2. Toraks dar ve uzun mu (Jeune Sendromu) ?
3. K›sa kosta (K›sa kosta polidaktili sendromu) ? 
4. Kosta k›r›klar› (Osteogenezis imperfekta tip-2)?
5. Klavikula hipoplazisi veya aplazisi ?
6. Klavikulalar düzgün mü? (Cleido-kranial dizos-

tozis)
7. Skapulan›n yap›s›?
8. Kostalar aras› mesafe (Jarcho-Levine sendro-

mu)?

‹skelet displazilerine di¤er anomaliler de efllik
edebilir. Eksternal, internal ya da yüz anomalileri-
nin birlikte görülebilece¤i bilinmelidir (Kulak, orta
hat defekti, burun çöküklü¤ü, hipo-hipertelorizm).
Konjenital kalp anomalileri (Kondroektodermal
displazi-Ellis van Creveld sendromu), üriner ano-
maliler, genital anomaliler ve gastrointestinal ano-
maliler (anorektal anomaliler ve Akondrogenezis
tip-1, Özefagus atrezisi ile VATER sendromu), be-
yin anomalileri di¤er birlikte görülen sistem ano-
malileridir. 

Bafl anomalileri üzerinde durulmal›d›r: Asimetri
(Akrosefali-sindaktili sendromu, Basiler invaginas-
yon, akondroplazi, yonca yapra¤› görünümü, tana-
toforik displazi), kraniosinostozis (Akro-sefalosin-
daktili), orta hat defekti, ossifikasyon defektleri
(Osteogenezis imperfekta tip-2), ç›k›k al›n, makro-
sefali veya mikrosefali.

Polihidramnios, oligohidramnios ve hidrops fe-
talis varl›¤›, osteokondrodisplazilerde s›k rastlanan
ultrasonografik bulgulardand›r. 

Günümüzde üç-boyutlu ultrasonografi,  yüksek
ekojeniteli yap›lar›n görüntülenmesini sa¤layarak
kemik yap›lar›n radyolojik görüntüsüne benzer fle-
kilde olanak sa¤lamakta ve böylece normal ve
anormal iskelet yap›s› ayr›nt›l› olarak de¤erlendiri-
lebilmektedir. El ve ayak parmaklar› net olarak de-
¤erlendirilebilmekte ve polidaktili veya eksik par-
maklar gibi anomaliler daha iyi görülebilmektedir.
Üç-boyutlu ultrasonun seçilmifl iskelet displazileri-
nin tan›s›nda yard›mc› olan önemli bir tan› metodu
oldu¤u tart›flma götürmez. Özellikle fetal anomali-
nin a¤›rl›¤›n›n de¤erlendirilmesinde kullan›fll›d›r.  

PPOOSSTTNNAATTAALL  DDEE⁄⁄EERRLLEENNDD‹‹RRMMEE

Neonatal dönemde rastlanan iskelet displazile-
rinin detayl› de¤erlendirilmesi, prenatal tan›da çok
önemlidir. E¤er de¤erlendirme tam yap›lamam›fl ve
olgu hayatta de¤ilse, prenatal tan›ya yard›mc› ola-
mayacakt›r. Ayr›ca spontan düflük, ölü do¤um ve
neonatal ölümlerin önemli bir bölümünde iskelet
displazileri vard›r. Problemin sonraki gebeliklerde
tekrarlama riski, konunun di¤er önemli bir yönü-
dür. Postnatal inceleme, ilgili uzman, yenido¤an ve
genetik uzman›, perinatal patolog, iskelet displazi-
lerinin prenatal tan›s›nda tecrübeli uzman taraf›n-
dan ekip olarak yap›lmal›d›r. Afla¤›daki ad›mlar
önemlidir:
1. Materyalin ayr›nt›l› fizik muayenesi
2. Röntgen çal›flmas›
3. Kromozom analizi
4. Kemik ve k›k›rdak dokunun mikroskobik ince-

lenmesi
5. Seçilmifl olgularda biyokimyasal analiz, DNA

çal›flmalar› ve spesifik enzim çal›flmalar›n› içe-
ren özel testler yap›lmal›d›r.

Bütün  otopsi olgular›nda yukar›daki çal›flmalar
rutin olarak yap›lmal›d›r.

AAkkoonnddrrooddiissppllaazzii
Otozomal dominan geçifl gösterir. Sporadik

mutasyonlar s›k görülmektedir. Canl› do¤umlar›n
1/26000’inde görülmektedir En s›k görülen letal ol-
mayan iskelet displazisidir. K›sa ekstremite ve k›sa
toraks displazisi, belirgin al›n, düz burun (fiekil 1)
ile birlikte relatif olarak büyük kafa ve torakolum-
bar bölgede kifoz vard›r. 

Eksteremitelerde rizomelik tipde k›sal›k görü-
lür. Uzun kemikler k›sa, düz ve hafif e¤iktir. El ve
ayaklarda tubular kemikler k›sa ve düzdür. El par-
maklar› eflit uzunluktad›r. Toraks›n boyutlar› k›sa-
d›r. Posterior fossa küçüktür. Kafa relatif olarak bü-
yüktür. Al›n ç›k›k ve burun düzdür. Spinal kanal
ön-arka ve transvers çaplar›nda daralma görülür.
Bu vertebra korpusunun arka düzlemine konkav
bir görüntü verir. Lombar bölgede pediküller aras›
mesafe yukar›dan afla¤› do¤ru progresif olarak da-

fifieekkiill  11::  Akondroplazi. Fetal baflta al›n ç›k›kl›¤› belirgin ve  burun
kökü bas›k görünümde.
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ral›r. Sakrum arkaya do¤ru ç›k›kt›r ve belirgin ol-
mas›na neden olur. Beraberinde hidrosefalus görü-
lebilir.

OOsstteeooggeenneezziiss  iimmppeerrffeekkttaa  ttiipp  22
Ggenetik geçifl tipine ve kemiklerin görünümü-

ne göre, kendi içinde de IIa, IIb, IIc olarak s›n›flan-
d›r›l›r. Tip IIa, birçok yeni mutasyonla birlikte oto-
zomal dominan geçifl gösterir. Olgular›n sadece
%5’i otozomal resesiftir. Uzun kemikler düz ve
akordeon fleklindedir ve kostalar k›sa ve künttür.
Tip IIb otozomal resesif geçifllidir, uzun kemikler
düz olup parçal› k›r›klar vard›r. Tip IIc otozomal
resesif geçifl gösterir ve uzun kemikler ince ve
multipl k›r›kl›d›r.

Ultrasonda tip II nin birço¤unda k›r›k kemikler
düz, e¤ik ve k›sad›r, akordeon veya teleskop ben-
zeri bir görüntü vard›r. Vertebra k›r›k ve minerali-
zasyonu azd›r. Kostalarda multipl k›r›klar görülür
ve düzdür. Kafa kemiklerinin mineralizasyonu az
oldu¤u için ultrason probunun bas›s›na ba¤l› ola-
rak kompresyon görülebilir. Bu nedenle beyin
anatomisinin de¤erlendirilmesi zordur (Resim 2-3).

KK››ssaa  kkoossttaa  ppoolliiddaakkttiillii  sseennddrroommuu
Letal displazilerin bir grubudur. K›sa ekstremi-

teler, polidaktili, dar toraks ve iç organ anomalile-
ri görülür. Üç gruba ayr›l›r. Tip-1 (Saldino-No-
onan): Otozomal resesif geçifl gösterir ve nadir gö-
rülür. Eksteremitelerde a¤›r k›sal›k vard›r. Polidak-

tili genelde pre-aksiyaldir. Toraks a¤›r derecede k›-
sa ve dard›r. Ambiguos genital ve anüs imperfora-
tus efllik edebilir. Ultrasonda ekstremiteler a¤›r de-
recede k›sad›r. Fibula yoktur ve metakarp, metatars
ve falankslar›n kemikleflmesinde bozukluk vard›r.
Nadiren postaksiyal polidaktili de görülebilir. Hu-
merus ve femurun proksimal epifizyal merkezlerin-
de erken ossifikasyon görülebilir. Skapula küçük
ancak klavikula normaldir. Bafl dolikosefalik olup,
frontal kemiklerde mineralizasyon kötüdür. Mandi-
bular hipoplazi vard›r. Polihidramnios pek çok ol-
guda vard›r.

Tip-2 (Majevski): otozomal resesif geçifl vard›r
ve nadir görülür. Tip-1’den farkl› olarak ekstremi-
teler daha az k›sad›r. Mezomelik displazi görülür.
Yar›k damak dudak vard›r. Bu tipte de kardiyovas-
küler malformasyon, böbrek anomalileri, polihid-
ramnios, genital anomaliler gibi anomaliler birlikte
görülür.

Tip-3 (Verma-Nauomoff): otozomal resesiftir ve
nadir görülür. Ekstremiteler çok k›sa olup, uzun
kemiklerin metafizleri genifllemifl. Tüm tubüler ke-
miklerde (el ve ayak) progresif distal k›sal›k, pa-
tognomonik özelli¤idir. Vertebra hipoplastik ve in-
cedir. Korpuslar›n›n s›n›rlar› irregülerdir. Dolikose-
falik bafl mevcut olup, oksiput düzleflmifltir ve bu-
run bas›kt›r. Polihidramnios ve hidrops fetalis bir-
likte görülebilir.

TTaannaattooffoorriikk  DDiissppllaazzii
Sporadik geçifl gösterir. S›kl›¤› 1/10000’d›r. En

s›k görülen letal neonatal iskelet displazidir. Ekst-
remiteler belirgin olarak k›sad›r ve beden ise nor-
mal boydad›r. Toraks daralm›fl ve abdomen ise flifl-
kindir. Bafl normal büyüklükte olup, hafif frontal
bas›kl›k ile birlikte görülür. Nadiren kafa yonca
yapra¤› görünümünde olabilir. Uzun kemiklerde
belirgin k›sal›k ve e¤iklik vard›r tipik olarak telefon
ahizesi görünümü arz eder. Vertebralar normal
uzunluktad›r ancak korpuslar› yass›laflm›flt›r. H ya
da bazen U fleklinde vertebra korpuslar› görülür.
Toraks, abdomene göre dar ve uzundur. Toraks›n
dar oluflu, k›sa kostalara ba¤l›d›r. Baflta, frontal ç›-
k›kl›k ve burun kökü bas›kl›¤› tipiktir. Ancak bafl
ölçüleri normal s›n›rlarda bulunur. Yonca yapra¤›
görüntüsü nadir de olsa görülebilir ve böyle olgu-
larda hidrosefali birlikte olabilir. Ayr›ca bazen atna-
l› böbrek, hidronefroz, kalp defektleri, korpus kal-
losum agenezisi de görülebilir. Olgular›n yaklafl›k
yar›s›nda polihidramnios vard›r (Resim 4-6).

AAKKOONNDDRROOGGEENNEEZZ‹‹SS  
Tip-1 (Parenti-Fraccaro):  Otozomal resesif ge-

çiflli olup, do¤umda görülme s›kl›¤› yaklafl›k
1/43000’tir. Çok k›sa ekstremiteler ile kendini gös-
terir. Fetal hidrops s›k olarak efllik eder. Toraks f›-
ç› tarzda olup abdomen ise fliflkindir. Gövde k›sa

RReessiimm  33::  Osteogenezis imperfekta tip-2 (K›r›¤a ba¤l› femur belir-
gin olarak e¤rilme)

RReessiimm  22::  Osteogenezis imperfekta tip-2 (K›r›k humerus)
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ve kafa büyümüfltür. Vertebral korpuslarda kemik-
leflme defekti görülür. Mavi sklera, üriner duplikas-
yon ve hidronefroz, yar›k damak, kornea bulan›k-
l›¤›, kulak deformiteleri ile anal atrezi birlikte görü-
lebilen anomalilerdir. S›kl›kla polihidramnios var-
d›r.

Tip-2 (Langer-Saldino): Otozomal resesif geçiflli
olup, do¤umda  1/40000 s›kl›kta rastlan›r. Fetal
hidrops ile birlikte k›sa ekstremiteler, kafa kemik-
leri etraf›nda belirgin yumuflak doku ödemi tablo-
ya hakimdir. Tip-1’deki bulgular gibi, burada da
fliflkin abdomen ve f›ç› fleklinde toraks, k›sa gövde
ve büyümüfl kafa ana özelliklerdir. Talus ve kalka-
neusta kemikleflme yoktur. Uzun kemikler k›sa ve

düzdür. Vertebra k›salm›flt›r ve ayr›ca korpusda  da
kemikleflme defektleri vard›r. Polihidramnios bu
tipte de s›k rastlan›r.
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RReessiimm  44:: Tanatoforik Displazi. Fetusun longitidunal görüntü-
sünde k›sa toraks ve fliflkin kar›n.

RReessiimm  55:: Tanatoforik Displazi. Telefon ahizesi görünümünde fe-
mur.

RReessiimm55:: Tanatoforik Displazi. Vertebra korpuslar› düz ve H flek-
linde.


