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OZET

Akondrogenezis bir konjenital iskelet displazisidir. Kondrodistrofilerin en
ciddi formlarindan biridir. Otosomal ressesif gecig gosteren olgular hayatin ilk
birkag¢ dakikasinda lethal seyreder. Klinigimizde 35 haftalik bir gebede yapilan
ultrasonografik muayenede saptanan ckondrogenezis olgusu sunulmug ve literatiir
gbzden gegirilmigtir.

SUMMARY

Ultrasonography in Prenatal Diagnosis of Achondrogenesis
(Case Report)

Achondrogenesis is a congenital kind of skeletal dysplasia it is one of the
severe forms of chondrodystrophy. The autosomal recessive cases are invariable
fatal in the perinatal period. In this paper a case of achondrogenesis that is diag-
nosed with ultrasonografic examination of a 35 weeks pregnant woman, is pre-

sented and literature is reviewed.

Akondrogenezis ilk defa 1936 yilinda Parenti tarafindan tanimlanmg ve 1952
de Fraccaro tarafindan benzer bir olgu bildirilmistir' -*. Lethal akondrogenezis en-
kondral kemiklesmede ¢ok ciddi bozukluklar gosteren, kondrodistrofilerin en agir
formudur?+3.

Radyolojik olarak lethal kondrodistrofilerin diger formlarindan ayrilabilir.
Bozukluk belirgin mikromeli, vertebra, iskium ve pubiste kemiklesmenin yoklugu
ile kolaylikla tanimir® +° +®. Otosomal ressesif gecig gosterir ve her zaman dogumda
veya dogumdan kisa bir siire sonra dliimle sonuclamir! +?+*, Akondrogenezis'in kli-
nik ve radyolojik olarak, Parenti-Houston-Harris (Tip I) ve Fraccaro-Langer-Saldino
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(Tip II) olarak bilinen iki tipi tammlanmgtir’ +%+%+* ° % Yazimizda 35 haftahk
gebe iken poliklinigimize basvuran ve polihidramnios saptanmasi tizerine yapilan
ultrasonografik muayene sonucunda akondrogenezis tanisi konularak gebeligi son-
landinlan bir olguyu sunduk ve ultrasonografinin antenatal takip sirasinda fetal ano-
malileri saptamadaki yararhihgini vurgulamak istedik.

OLGU

G.A. 20 yasinda. Gravida 3, para 2, gebeliginin 35. haftasinda poliklinigimize
kontrol amaciyla bagvurdu. Yapilan muayene polihidramnios saptanmasi iizerine
klinigimize yatirildi. Anamnezinden gebeligi sirasinda sigara, alkol kullanmadig,
ila¢ almadig1, akraba evliligi ve ailede konjenital hastalik bulunmadig:1 6grenildi.
Sistemik muayene bulgulari ve laboratuvar tetkikleri normaldi. Obstetrik muaye-
nede uterus gebelik ayina gore daha biiyiik ve gergindi. Kontraksiyon yoktu. Fetus
kalp atimlari mevcut idi. Ayni giin yapilan ultrasonografik muayenede; amnios si-
visinin normalden fazla oldugu, fetiis baginin viicuduna oranla biiyiik ve deforme ol-
dugu, cift kontur imajim verdigi extremitelerin ¢ok kisa ve genis oldugu tesbit edil-
di ve bu bulgulara dayamlarak fetiiste akondrogenezis disiiniildii. Ayni giin hastaya
indiiksiyon ile vaginal dogum yaptinldi. Fetiisin agirhigi 2500 gr., boyu 29 cm.,
bas ¢evresi 37 cm. idi. Dogumdan hemen sonra solunum yiizeyel, kalp atimlan ya-
vas idi. Post-partum 5. dakikada oliimle sonuclandi. Postmortem yapilan inceleme-
de; fetiisiin basi viicuduna oranla biiyiik, burun kokii basik, kulaklar diisiik idi.
Ekstremiteler kisa ve kalin idi. Her iki el ve ayaklar kiicikk ve genis, fakat goriiniim
olarak anormal degildi (Resim: 1, 2).

Radyolojik incelemede: Uzun kemikler oldukga kisa ve dansitesi azalmisti.
Karpal ve metakarpal kemiklerin ossifikasyon niikleuslarn goriinmiiyordu. Pelviste
korpuslari gorillemivordu. Kostalar kisa fakat normal goriinumde idi. Sternumda
ossifikasyon mevcut degildi, ancak klavikulalarin gelisimi normaldi. Biyiik olan ba-
sin ossifikasyonu normaldi. Kalp ve akcigerlere ait golge ve batinda hava gorilemi-
yordu (Resim: 3).

Bu haliyle olgu akondrogenezis tip Il olarak degerlendirildi.

Resim: 1
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Resim: 3

TARTISMA

Lethal akondrogenezis, ileri derecede ekstremite kisaligi, vertebra korpuslarin-
da ossifikasyon yoklugu, erkondral ossifikasyonda belirgin bozukluk ve yetersiz os-
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teoblastik ve osteoklastik aktivite ile kolaylikia tanimip® , iki tipe ayriimaktad:r. Tip
I (Parenti-Hauston-Harris): Kafa kemiklerinin zayif ossifikasyonu, ince ve ¢ok sayi-
da kink ihtiva eden kostalar, cok kisa ve genis ekstremiteler ve kondrositik prolife-
rasyonda belirgin gecikme ve normal kikirdak matriksi ihtiva eder'-*+°. Bu tip
daha sonraki fetiislerde tip II ye oranla daha fazla tekrarlanmaya egilimlidir® . Tip
II (Fraccaro-Langer-Saldino): Normal kranial kemiklesme, kosta kiriklarmin yoklu-
gu, ekstremitelerin tip I'e oranla kismen daha uzun olusu ile belirlenir. Histolojik
olarak kontrositlerde dejenerasyon, kikirdak matrikste perivaskiiler dejenerasyon
ve fibrosis ile beraber belirgin azalma meveuttur® «*«°.

Ayirial tani siklikla thanatophoric dwarfizm, asphyxiating distrofi, hipofos-
fatazia ve akondroplazi arasinda vapilir’. Radyolojik ayirnm akondrogenezis icin
spesifik olan kemiklesmedeki belirgin gecikme nedeniyle gii¢ degildirz.

Cogu akondrogenezis olgusunda ailesel Oykiiye rastlanir. Akondrogenezis
otosomal ressesif gecis gosterir!-?-%<%, Dogru tani konulmas: genetik danmisma
agisindan gereklidir. Ebeveynlere ilerdeki gebeliklerde benzer defektleri igeren fetiis
riskinin % 25 dolayinda oldugu bildirilmelidir?. !

Prenatal tami ultrasonografik muayene ve direk batin grafisi ile miimkiindiir.
Olgularin ilerdeki gebeliklerinde ultrasonografik takip kesinlikle gereklidir. Direk
radyografi ile prenatal tani en erken gebelifin 22-24. haftasinda miimkiindiir®-*.
Golbus ve arkadaglar1 1977'de 20 haftalik bir gebede amniografi ile tam kovabilmis-
lerdir?-*.

Ultrasonografinin akondrogenezis ve benzeri malformasyonlari prenatal tam-
sindaki degerliligini, bu olgumuzda bir kez daha gormiis olduk.
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