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ÖZET 

Mehpare TOFEKÇI• 
Yalçın KIMYA•• 

Akondrogenezis bir konjenital i8kelet di8plazi8idir. Kondrodi6trofilerin en 
ciddi formlarından biridir. Otosornal ressesif geçif gösteren olgular hayatın ilk 
birkaç dakikasında lethal seyreder. Kliniğimizde 35 haftalık bir gebede yapılan 
ultrasonografik muayenede saptanan akondrogenezis olgusu sunulmuf ve literatür 
gözden geçirilmittir. 

SUMMARY 

Ultrasonography in Prenatal Diagnosis of Achondrogenesis 
(Ca se Report) 

Achondrogenesis is a congenital kind of skeletal dysplasia it i8 one of the 
severe {orms of chondrodystrophy. The outosomal receBBive cases are invariable 
fatal in the perinatal period. In thi8 paper a case of achondrogenesis that is diag
nosed with ultrasonogra{ic examination of a 35 weeks pregnant woman, i8 pre· 
sented and literature is reviewed. 

Akondrogenezis ilk defa 1936 yılında Parenti tarafından tanımlanmış ve 1952 
de Fraccaro tarafından benzer bir olgu bildirilmiştir 1 . s. Lethal akondrogenezis en
kondral kemikleşmede çok ciddi bozukluklar gösteren, kondrodistrofilerin en a~ır 
formudur2 

• 
3

• 

Radyolojik olarak Jethal kondrodistrofilerin di~er formlarından ayrılabilir. 

Bozukluk belirgin mikromeli, vertebra, iskium ve pubiste kemikleşmenin yoklu~u 
ile kolaylıkla tanınır4 ·s • 6 • Otosornal ressesif geçiş gösterir ve her zaman do~umda 
veya do~umdan kısa bir süre sonra ölümle sonuçlanır1 

•
2 .s. 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 tanımlanmıştır' •2 
•

3 
•

4 5 
•

6
• Yazımızda 35 haftalık 

gebe iken polikliniğimize başvuran ve polihidramnios saptanması üzerine yapılan 
ultrasonografik muayene sonucunda akondrogenezis tanısı konularak gebeliği son
landınlan bir olguyu sunduk ve ultrasonog;:afinin antenatal takip sırasında fetal ano
malileri saptamadaki yararlılığını vurgulamak istedik. 

OLGU 

G.A. 20 yaşında. Gravida 3, para 2, ge beli ğinin 35. haftasında polikliniğimize 
kontrol amacıyla başvurdu. Yapılan muayene polihidramnios saptanması üzerine 
kliniğimize yatırıldı. Anamnezinden gebeliği sırasında sigara , alkol kullanmadığı, 

ilaç almadığı , akraba evliliği ve ailede konjenita l hastalık bulunmadığı öğrenild i . 

Sistemik muayene bulguları ve laboratuvar tetkikleri normaldi. Obstetrik muaye
nede uterus gebelik ayına göre daha büyük ve gergindi. Kontraksiyon yo ktu. Fetus 
kalp atımiarı mevcut idi. Aynı gün yapılan ultrasonografik muayenede ; amnios sı
vısın ın normalden fazla olduğu, fetüs başının vücuduna oranla büyük ve deforme ol
duğu, ç ift kontur imaj ını verdiği extremitelerin çok kısa ve geniş olduğu tesbit edil
di ve bu bulgulara dayanılarak fetüste akondrogenezis düşünüldü. Aynı gün hastaya 
indüksiyon ile vaginal doğum yaptırıldı. Fetüsün ağırlığı 2500 gr., boyu 29 cm., 
baş çevresi 37 cm. idi. Doğumdan hemen sonra solunum yüzeyel , kalp atım iarı ya
vaş idi . Post-partum 5. dakikada ölümle sonuçlandı. Postmortem yapılan inceleme
de; fetüsün başı vücuduna oranla büyük, burun kökü basık, kulaklar düşük idi. 
Ekstremiteler kısa ve kalın idi. Her iki el ve ayaklar küçük ve geniş, fakat görünüm 
olarak anormal değildi (Resim: 1, 2). 

Radyolojik incelemede: Uzun kemikler olduk ça kısa ve dansitesi azalmıştı. 

Karpal ve metakarpal kemiklerin ossifikasyon nükleusları görünmüyordu. Pelviste 
korpusları görülemiyordu . Kostalar kısa fakat normal görünümde idi. Stemumda 
ossifikasyon mevcut değildi , ancak klavikulaların gelişimi normaldi. Büyük olan ba
şın ossifikasyonu normaldi. Kalp ve akciğeriere ait gölge ve batında hava görülemi
yordu (Resim: 3). 

Bu haliy le olgu akondrogenezis tip Il olarak değerlendirildi. 

Resim : 1 
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Resim: 2 

Resim: 3 

TARTIŞMA 

Lethal akondrogenezis, ileri derecede ekstremite kısalı~ı, vertebra korpuslann
da ossifikasyon yoklu~u, e rı kondral ossifikasyonda belirgin bozukluk ve yetersiz os-
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teoblast ik ve osteoklastik aktivite ile kolaylıkla tanınıps, iki tipe ayrılmaktadır. Tip 
I (Parenti-Hauston-Harris ): Kafa kemiklerinin zayıf ossifikasyonu, ince ve çok sayı

da kınk ihtiva eden kostalar , çok kısa ve geniş ekstremiteler ve kondrositik prolife
rasyonda belirgin gecikme ve normal kıkırdak matriksi ihtiva eder 1 

•
3 . s . Bu tip 

daha sonraki fetüsterde tip II ye o ranla daha fazla tekrarlanmaya eğilimlidir5 . Tip 
II (Fraccaro-Langer-Saldino ): Normal kranial kemi kleşme, kosta kınklarının yo klu
ğu, ekstremitelerin tip I'e oranla kısmen daha uzun oluşu ile belirlenir. Histolojik 
olarak kon trositlerde dejenerasyon, kıkırdak matrikste perivasküler dejenerasyon 
ve fibrosis ile beraber belirgin azalma mevcuttur3 

•
4 . s . 

Ayıncı tanı sıklıkla thanatophoric dwarfizm, asphyxiating distrofi, hipofos
fatazia ve akondroplazi arasında yapılır2 • Radyolojik ayırım akondrogenezis için 
spesifik olan kemikleşmedeki belirgin gecikme nedeniyle güç değildir2 • 

Çoğu akondrogenezis olgusunda ailesel öyküye rastlanır. Akondrogenezis 
otosornal ressesif geç iş gösterir 1 

• 
2 

•
4 · s . Doğru tanı konulması genetik danışma 

açısından gereklidir. Ebeveynlere ilerdeki gebeliklerde benzer defektieri içeren fetüs 
riskinin % 25 dolayında olduğu bildirilmelidir2

. 

Prenatal tanı ult rasonografik muayene ve direk batın grafisi ile mümkündür. 
Olguların ilerdeki gebeliklerinde ultrasonografik takip kesinlikle gereklidir. Direk 
radyografi ile prenatal tan ı en erken gebeliğin 22-24. haftasında mümkündür2 

•
4

• 

Go lbus ve arkadaşları 1977'de 20 haftalık bir gebede amniografi ile tanı koyabilmiş· 

lerdir2 
•

4
• 

Ultrasonografinin ako ndrogenezis ve benzeri malformasyonları prenatal tanı· 
sındaki değe rl i li ğini , bu olgumuzda bir kez daha görmüş olduk. 
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