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Iskelet Sistemi Displazileri
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D isplazi terimi, anormal gelisim ya da anormal
buytime anlaminda kullanidmaktadir. Iskelet
sistemi displazilerinin, dogumda gorilme sikligt
hakkinda kesin bir rakam verilememektedir. Clin-
ki farkl tipte anomalilerde yer alan bir fenomen-
dir. En sik goruilen iskelet sistemi anomalileri Tana-
toforik Displazi (1/10000), Akondroplazi (1/26000),
Akondrogenezis (1/40000), Osteogenezis Imperkta
(1/54000) olarak sayilabilir. Bildirilen 125 iskelet
displazisi olgularinin yaklasik 50’si klinik olarak
belirgin olup, dogumda tanist miimkiin olabilmek-
tedir (Tablo 1).

Iskelet sistemi anomalilerinin genetik gecisli ol-
duklari bilinmektedir. Bu nedenle s6z konusu ano-
malinin yapisinin belirlenmesi 6nemlidir. Otozo-
mal dominan ve resesif gecis sz konusudur. Pek
cok kromozom anomalilerinde iskelet sistemi ano-
malilerinin gortilmesi mumkiindir. Trizomi-18'de
%10 oraninda gorilmesine karsilik, trizomi-13’de
seyrek de olsa fetal ekstremite kisaliklart bildiril-
mistir. Kondrodisplazi punktata’da X-kromozom
delesyonu ve Robert sendromunda erken sentro-
mer bolinmesi bildirilmistir.

Yumusak doku ile kemik dokulari arasindaki
kontrast farkindan dolayi, ultrason muayenesinde
fetal kemiklerin ossifikasyonunu takiben belirlen-
mesi mimkiindir. En erken kemiklesenler, maksil-
la, mandibula ve klavikuladir. Ultrasonun yogun
olarak klinik kullanima girmesinden sonra, iskelet
sistemi anomalilerinin farkli formlarinin antenatal
tanist mimkin olabilmistir. Boylece; radyolojik
muayene bulgularindan yararlanilarak, ultrasonog-
rafi antenatal tanida yol gosterici olmustur. Gebe-
likte rutin ultrasonografi muayenesi ile pek cok is-
kelet sistemi anomalisinin tanist kolaylikla yapila-
bilmektedir. Clinku ultrason teknolojisinin gelisimi
saglanan rezorbsiyon kalitesindeki artis sonucu,
daha ayrintili ve kesin fetal embriyoloji ve gelisimi
hakkinda muayene yapilabilir olmustur. Bununla
baglantili olarak, iskelet sistemi anomalilerinin, tip-
lerine gore dogru ve zamanli antenatal tanist artik
mumkiin olabilmektedir. Ancak hatirda tutulmasi
gereken bir nokta; iskelet sistemi anomalisinin tipi-
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ne gore, hangi gebelik haftasinda ilk ortaya cikaca-
81, gelisimi ve tutacagi kemiklerin bilinmesinin
onem tasidigidir. Ornek olarak, 2.trimestirda tanisi
konulabilen anomaliler; akondrogenezis, homozi-
got akondroplazi, kondrodisplazi punktata, hipo-
kondrogenesiz, atelogenezis, asfiksiye eden torasik
displazi, Ellis-van Creveld, Osteopetrozis, Osteoge-
nezis imperfekta tip-2, Tanatoforik Displazi gibi.

KLASIFIKASYON
Avrupa Cocuk Radyolojisi Dernegi'nin 1977'de-
ki toplantisinda, kemik hastaliklarinin  tanimi orta-
ya konulmustur. Bu tanim ve klasifikasyon gozden
gecirilerek, su an kullanilmakta olan seklini almis-
tir. Bu klasifikasyon ile, iskelet sistemi anomalileri
5 ana gruba ayrilmaktadir.
1. Ostekondrodisplazi: Kikirdak ya da kemik
gelisimi anomalileri
2. Dizostozis: Kemiklerin tek basmna ya da
grup halinde olusan malformasyonlari
3. Idiopatik Osteolizis: Kemiklerin multifokal
rezorbsiyon anomalileri
4. Krozomozomal malformasyonlarla iligkili
olanlar
5. Primer metabolik hastaliklar

TANIDA ULTRASONOGRAFIK YAKLASIM

Fetal muayenede tim kemiklerin gozden geci-
rilmesi ve belirli bir diizen i¢inde yapilmasi, iskelet
sistemi anomalilerinin tanisinda ¢nemlidir.

Uzun kemikler

Fetal muayene esnasinda, femur 6l¢imi rutin
olarak yapilmalidir. Uzun kemik kisaliklarinda en
cok eslik eden parametredir. Ayrica ultrason mu-
ayenesinde, tiim uzun kemikler gézlenmeli ve eger
kisalik, mineralizasyon ya da sekil bozuklugu gibi
anormalliklerden stiphe edilirse, tim uzun kemik-
ler olcilmeli ve kemik yapilan 6zenle incelenmeli-
dir. Boylece hangi tip kemik gelisim anomalisi ile
karsi karsiya olundugu ortaya konulabilecektir. Ke-
mik ekojenitesi, kemigin varsa egimli yapisi, hatta
egimin derecesi diger 6nem arz eden detaylardir.
Ancak kemik mineralizasyonunun ultrasonografik
degerlendirilmesinde bazi zorluklar vardir: Ultra-
son dalgalarinin geri yansimast ya da kafa kemigi
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Tablo 1. iskelet Displazilerinin Dogum Prevelanslar*

Displazi Dogum prevelansi

LETAL

Tanatoforik displazi 1/10.000
Akondrogenezis 1,/40.000
Osteogenezis imperfekia tip 2 1/60.000
Kondrodisplazi punkiata, rizomelik fipi 1,/110.000
Kampomelik displazi 1/150.000

SRPS ve digerleri
LETAL OLMAYANLAR

1,/200.000 veya daha az

Heterojen akondroplazi 1/30.000

Osteogenezis imperfekia tip 1 1/30.000

Asfiksiye neden olan torasik displazi  1,/70.000

Digerleri 1,/200.000 veya daha az
TOPLAM 1/4.000

*Rabin medikal merkezi

ve amnios sivist arasindaki ytizey etkilesim, kemik
dansitesinin daha yogun goriinmesine neden ola-
bilmektedir. Kemik kiriklarinin s6z konusu olabile-
cegi de akla getirilmelidir.

Toraks

Hipoplastik toraks, pek c¢ok iskelet displazisin-
de goriilmektedir. Iskelet displazisinin letal formla-
rinda gorilen agir pulmoner hipoplazi, neonatal
olimiin ana nedenidir. Toraks boyutlart ve 4-oda-
cik gorintist dizlemindeki toraks cevresi ol¢im-
leri alinmasi gereken parametreleridir. Toraksin
sekli ve vyapisi ayrica gozlenmelidir. Klavikula,
anomalilerinin tanimlanmasinda 6nemli bir kriter-
dir ve sekli kolaylikla ortaya konulabilir. Klavikula
anomalisi, pek cok iskelet displazisine eslik edebi-
lir.

ELLER — AYAKIAR

El ve ayak kemiklerinin tam olup olmadigt, po-
lidaktili, sindaktili, sekil bozukluklar1 gozden geci-
rilmeli, el ve ayaklarin bileklerle olan iligskisine ba-
kilmalidir.

KAFA KEMIKLERI

Kafa kemiklerinin sekli, kemik mineralizasyonu
ve ossifikasyonun derecesi degerlendirilmelidir.
Orbitalarin sekli ve mesafeleri olctilmelidir. Mik-
rognati, kisa Ust dudak, kulak anomalileri, cikik
alin, yonca yaprag: deformitesi gibi bulgular aran-
malidir. Kafa ¢evresi ve biparietal ¢ap rutin alinma-
st gereken Olculerdir (tanatoforik displazi ve
akondroplazilerin tanisinda).

VERTEBRA

Ozen gosterilmesi gereken kemiklerdendir. En
sik gortlen anomaliler arasindadir. Ayrica vertebra
kemiklerinin mineralizasyonu ve kapanma kusur-
lar1 bakilmast gereken parametrelerdir. Bazi iskelet
displazilerinde vertebralarin sekli ve cesameti, ayi-
rict tanida 6nemlidir. Iskelet displazilerinin pek co-
gunda yass1 vertebra sik gozlenen vertebra anoma-
lisidir.

ISKELET DiSPLAZILERINE DOGRU
TANISAL YAKLASIM

Rutin ultrasonografi muayenesinde belirli bir si-
ra ve yontem icinde hareket edildiginde, dogru
yaklasim yerini bulacaktir. Bu amacla asagidaki
noktalarin her zaman g6z ontinde bulundurulma-
sinda yarar vardir.

1. Kemik olcumleri, gebelik yasi ile uyumlu mu-
dur ?

2. Eger uzun kemiklerde kisalik varsa, bunun gov-
de ile orant bilinmelidir.

3. Bu kisaligin vertebralardan, ekstremitelerden ya
da toraks veya her tctinden de kaynaklanip
kaynaklanmadigt ortaya konulmalidir.

Eger ekstremitelerde kisalik
s6z konusu ise;

1. Proksimal kisim (Rizomelik), Orta kistm (Mezo-
melik) ya da distal kisimlarda (Akromelik) mi1
kisalik s6zkonusu ?

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

3. Kirik varligt ?

4. Kemik egriligi ?

5. Eklem deformiteleri ?

6. El ve ayaklarin bileklerle olan iligkisi ?

7. Eklemlerde c¢ikiklik (Larsen Sendromu) ?

8. Metafiziyel degisiklikler ?

9. Erken ossifikasyon merkezleri var mi (Ellis van

Creveld) ?
10. Hipoplastik ya da kemik yoklugu (Radius, Ul-
na, Fibula, Tibia v.s.)

Bu degisikliklerin belirlenmesi her zaman kolay
olmayabilir. Sabirla ve 6zenle tecriibeli elde yapi-
lirsa mimkiin olacaktir. Zaman alicidir ve bazen
seri muayeneler gerekebilir.

Eger vertebralarda deformite varsa;

1. Vertebra kisimlarinin tam olup olmadig: (sakral
agenezi)

2. Kenar ve egiminde sorun var mt (Klippel Feil
sendromu?
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3. Vertebra korpusu kisaligi (Spondiloepifizyel
displazi konjenita)?

4. Vertebra kemiklesmesinde diizensizlik (Akond-
rogenezis) var mi?

5. Yasst vertebra (Tanatoforik displazi) ve Verteb-

ra korpuslarinin U seklinde olmasi, uyarict bul-

gudur.

Spinal kanal genisligi ?

7. Meningomiyelosel ?

o

Toraks deformitesi varsa;

Toraks dar ve kisa mi1 (Tanatoforik displazi)?
Toraks dar ve uzun mu (Jeune Sendromu) ?
Kisa kosta (Kisa kosta polidaktili sendromu) ?
Kosta kiriklart (Osteogenezis imperfekta tip-2)?
Klavikula hipoplazisi veya aplazisi ?
Klavikulalar dizgiin mt? (Cleido-kranial dizos-
tozis)

Skapulanin yapisi?

Kostalar arast mesafe (Jarcho-Levine sendro-
mu)?

AN N

S

iskelet displazilerine diger anomaliler de eslik
edebilir. Eksternal, internal ya da ytz anomalileri-
nin birlikte gortlebilecegi bilinmelidir (Kulak, orta
hat defekti, burun ¢okukligi, hipo-hipertelorizm).
Konjenital kalp anomalileri (Kondroektodermal
displazi-Ellis van Creveld sendromu), Uriner ano-
maliler, genital anomaliler ve gastrointestinal ano-
maliler (anorektal anomaliler ve Akondrogenezis
tip-1, Ozefagus atrezisi ile VATER sendromu), be-
yin anomalileri diger birlikte goriilen sistem ano-
malileridir.

Bas anomalileri tizerinde durulmalidir: Asimetri
(Akrosefali-sindaktili sendromu, Basiler invaginas-
yon, akondroplazi, yonca yapragi goriiniimd, tana-
toforik displazi), kraniosinostozis (Akro-sefalosin-
daktili), orta hat defekti, ossifikasyon defektleri
(Osteogenezis imperfekta tip-2), c¢ikik alin, makro-
sefali veya mikrosefali.

Polihidramnios, oligohidramnios ve hidrops fe-
talis varligi, osteokondrodisplazilerde sik rastlanan
ultrasonografik bulgulardandir.

Glntimiizde ti¢-boyutlu ultrasonografi, ytiksek
ekojeniteli yapilarin goriintiilenmesini saglayarak
kemik yapilarin radyolojik gortintiisiine benzer se-
kilde olanak saglamakta ve boylece normal ve
anormal iskelet yapisi ayrintili olarak degerlendiri-
lebilmektedir. El ve ayak parmaklari net olarak de-
gerlendirilebilmekte ve polidaktili veya eksik par-
maklar gibi anomaliler daha iyi gortilebilmektedir.
Ug-boyutlu ultrasonun secilmis iskelet displazileri-
nin tanisinda yardimci olan 6nemli bir tant metodu
oldugu tartisma gotirmez. Ozellikle fetal anomali-
nin aguliginin degerlendirilmesinde kullaniglidir.

POSTNATAL DEGERLENDIRME

Neonatal donemde rastlanan iskelet displazile-
rinin detayli degerlendirilmesi, prenatal tanida cok
onemlidir. Eger degerlendirme tam yapilamamis ve
olgu hayatta degilse, prenatal tantya yardimci ola-
mayacaktir. Ayrica spontan disik, oli dogum ve
neonatal olimlerin 6énemli bir bolimuinde iskelet
displazileri vardir. Problemin sonraki gebeliklerde
tekrarlama riski, konunun diger 6nemli bir yoni-
diir. Postnatal inceleme, ilgili uzman, yenidogan ve
genetik uzmani, perinatal patolog, iskelet displazi-
lerinin prenatal tanisinda tecriibeli uzman tarafin-
dan ekip olarak yapilmalidir. Asagidaki adimlar
Onemlidir:

1. Materyalin ayrintili fizik muayenesi

2. Rontgen calismast

3. Kromozom analizi

4. Kemik ve kikirdak dokunun mikroskobik ince-
lenmesi

5. Secilmis olgularda biyokimyasal analiz, DNA
calismalart ve spesifik enzim calismalarini ice-
ren Ozel testler yapilmalidir.

Bitin otopsi olgularinda yukaridaki ¢alismalar
rutin olarak yapilmalidir.

Akondrodisplazi

Otozomal dominan gecis gosterir. Sporadik
mutasyonlar sik gorilmektedir. Canli dogumlarin
1/26000’inde gorilmektedir En sik gortilen letal ol-
mayan iskelet displazisidir. Kisa ekstremite ve kisa
toraks displazisi, belirgin alin, diiz burun (Sekil 1)
ile birlikte relatif olarak buytik kafa ve torakolum-
bar bolgede kifoz vardir.

Eksteremitelerde rizomelik tipde kisalik gorti-
lir. Uzun kemikler kisa, diiz ve hafif egiktir. El ve
ayaklarda tubular kemikler kisa ve diizdur. El par-
maklart esit uzunluktadir. Toraksin boyutlart kisa-
dir. Posterior fossa kiictiktiir. Kafa relatif olarak bui-
yuktir. Alin ¢ikik ve burun diizdir. Spinal kanal
On-arka ve transvers caplarinda daralma gorulir.
Bu vertebra korpusunun arka diizlemine konkav
bir goriintii verir. Lombar bolgede pedikiiller arast
mesafe yukaridan asagi dogru progresif olarak da-

Sekil 1: Akondroplazi. Fetal basta alin ¢ikikligi belirgin ve burun
kokii basik gortintimde.
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Resim 3: Osteogenezis imperfekta tip-2 (Kiriga baglh femur belir-
gin olarak egrilme)

ralir. Sakrum arkaya dogru cikiktir ve belirgin ol-
masina neden olur. Beraberinde hidrosefalus gorii-
lebilir.

Osteogenezis imperfekta tip 2

Ggenetik gecis tipine ve kemiklerin gorintimu-
ne gore, kendi icinde de IIa, IIb, TIc olarak siniflan-
dirilir. Tip IIa, bircok yeni mutasyonla birlikte oto-
zomal dominan gecis gosterir. Olgularin sadece
%51 otozomal resesiftir. Uzun kemikler diz ve
akordeon seklindedir ve kostalar kisa ve kiinttur.
Tip IIb otozomal resesif gecislidir, uzun kemikler
diz olup parcali kiriklar vardir. Tip IIc otozomal
resesif gecis gosterir ve uzun kemikler ince ve
multipl kirtklidir.

Ultrasonda tip II nin bircogunda kirik kemikler
diiz, egik ve kisadir, akordeon veya teleskop ben-
zeri bir gortinti vardir. Vertebra kirtk ve minerali-
zasyonu azdir. Kostalarda multipl kiriklar gorilir
ve dizdur. Kafa kemiklerinin mineralizasyonu az
oldugu i¢in ultrason probunun basisina bagli ola-
rak kompresyon gortlebilir. Bu nedenle beyin
anatomisinin degerlendirilmesi zordur (Resim 2-3).

Kisa kosta polidaktili sendromu

Letal displazilerin bir grubudur. Kisa ekstremi-
teler, polidaktili, dar toraks ve i¢ organ anomalile-
ri goriliir. Ug gruba ayrlir. Tip-1 (Saldino-No-
onan): Otozomal resesif gecis gosterir ve nadir go-
riltr. Eksteremitelerde agir kisalik vardir. Polidak-

tili genelde pre-aksiyaldir. Toraks agir derecede ki-
sa ve dardir. Ambiguos genital ve aniis imperfora-
tus eslik edebilir. Ultrasonda ekstremiteler agir de-
recede kisadir. Fibula yoktur ve metakarp, metatars
ve falankslarin kemiklesmesinde bozukluk vardir.
Nadiren postaksiyal polidaktili de gortilebilir. Hu-
merus ve femurun proksimal epifizyal merkezlerin-
de erken ossifikasyon gortilebilir. Skapula kiclik
ancak klavikula normaldir. Bas dolikosefalik olup,
frontal kemiklerde mineralizasyon kottdir. Mandi-
bular hipoplazi vardir. Polihidramnios pek ¢cok ol-
guda vardir.

Tip-2 (Majevski): otozomal resesif gecis vardir
ve nadir gorulur. Tip-1'den farkli olarak ekstremi-
teler daha az kisadir. Mezomelik displazi goralir.
Yarik damak dudak vardir. Bu tipte de kardiyovas-
kiiler malformasyon, bobrek anomalileri, polihid-
ramnios, genital anomaliler gibi anomaliler birlikte
gorulir.

Tip-3 (Verma-Nauomoff): otozomal resesiftir ve
nadir gorulir. Ekstremiteler ¢ok kisa olup, uzun
kemiklerin metafizleri genislemis. Tim tubiiler ke-
miklerde (el ve ayak) progresif distal kisalik, pa-
tognomonik ¢zelligidir. Vertebra hipoplastik ve in-
cedir. Korpuslarinin sinirlar irregiilerdir. Dolikose-
falik bas mevcut olup, oksiput dizlesmistir ve bu-
run basiktir. Polihidramnios ve hidrops fetalis bir-
likte gortlebilir.

Tanatoforik Displazi

Sporadik gecis gosterir. Sikligi 1/10000’dir. En
sik gortilen letal neonatal iskelet displazidir. Ekst-
remiteler belirgin olarak kisadir ve beden ise nor-
mal boydadir. Toraks daralmis ve abdomen ise sis-
kindir. Bas normal buytklikte olup, hafif frontal
basiklik ile birlikte gortilir. Nadiren kafa yonca
yapragt goriniminde olabilir. Uzun kemiklerde
belirgin kisalik ve egiklik vardir tipik olarak telefon
ahizesi goriniml arz eder. Vertebralar normal
uzunluktadir ancak korpuslari yassilasmustir. H ya
da bazen U seklinde vertebra korpuslari gortilir.
Toraks, abdomene gore dar ve uzundur. Toraksin
dar olusu, kisa kostalara baglidir. Basta, frontal ¢i-
kiklik ve burun kokd basiklhig: tipiktir. Ancak bas
Olctleri normal sinirlarda bulunur. Yonca yapragi
goruntiist nadir de olsa gorilebilir ve boyle olgu-
larda hidrosefali birlikte olabilir. Ayrica bazen atna-
i bobrek, hidronefroz, kalp defektleri, korpus kal-
losum agenezisi de gorilebilir. Olgularin yaklasik
yarisinda polihidramnios vardir (Resim 4-0).

AKONDROGENEZIS

Tip-1 (Parenti-Fraccaro): Otozomal resesif ge-
cisli olup, dogumda gorilme sikligi yaklasik
1/43000'tir. Cok kisa ekstremiteler ile kendini gos-
terir. Fetal hidrops sik olarak eslik eder. Toraks fi-
¢1 tarzda olup abdomen ise siskindir. Govde kisa
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Resim 4: Tanatoforik Displazi. Fetusun longitidunal goriintii-
stinde kisa toraks ve siskin karin.

Resim 5: Tanatoforik Displazi. Telefon ahizesi goriiniimiinde fe-

mur.

ve kafa buytumusttr. Vertebral korpuslarda kemik-
lesme defekti gorilir. Mavi sklera, tiriner duplikas-
yon ve hidronefroz, yartk damak, kornea bulanik-
1181, kulak deformiteleri ile anal atrezi birlikte gorii-
lebilen anomalilerdir. Siklikla polihidramnios var-
dir.

Tip-2 (Langer-Saldino): Otozomal resesif gecisli
olup, dogumda 1/40000 siklikta rastlanir. Fetal
hidrops ile birlikte kisa ekstremiteler, kafa kemik-
leri etrafinda belirgin yumusak doku 6demi tablo-
ya hakimdir. Tip-1'deki bulgular gibi, burada da
siskin abdomen ve fic1 seklinde toraks, kisa govde
ve buyumus kafa ana ozelliklerdir. Talus ve kalka-
neusta kemiklesme yoktur. Uzun kemikler kisa ve

Resimb5: Tanatoforik Displazi. Vertebra korpuslari diiz ve H sek-
linde.

diizdir. Vertebra kisalmistir ve ayrica korpusda da
kemiklesme defektleri vardir. Polihidramnios bu
tipte de sik rastlanir.
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