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OZET

Amag: 42,000 Dogumda bir gériilen, fafal seyreden, kemik
ve kikirdak gelisimi bozuklugu ile karakteriz» bir osteo-
kondrodisplazi tipi olan tanatoforik displazi olgusunun
sunumu.

Calismamin Yapildigi Yer: istanbul ~ Universitesi Cerrah-
pasa Tip Fakiiltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum ABD
Perinatoloji bilim dali ve Patolojik Anatomi ABD

Bulgular:  Ultrasonografik muayenede ekstremiteierde rizo-
meli, telefon ahizesi g6riiniimiinde kisa ve egri femur,
kisa ve kalin faianks, darforaks, hiperteiorizm, makrose-
fali, ¢ikik alin, basik vertebra korpusu ve polihidramnios.

Sonug: Bu bulgular ile antenatal taniniri konulup, gebelik ve
dogum eyleminin yénlendirilmesi.

Anahtar Kelimeler: Tanatoforik displazi, osteokondrodisplazi
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Usteokondrodisplaziler fetal iskelet anomalileri
arasinda 6énemli bir yer tutan, kikirdak ve kemik gelisim
bozuklugu ile karakterlze bir hastalik grubudur. Toplum-
da 10.000 dogumda 2.4 oraninda goériulmektedir. Tana-
toforik displazi, akondroplazi, osteogenezis impertekta
ve akondrogenesis en sik rastlanan tipleridir. Tanatofo-
rik displazi 42.000 dogumda bir siklikla goéralip, letal
seyreden ve antenatal tanisi mimkdin olan bir displazi-
dir (1). Ultrasonogrofi ile antenatal tanisi konulan bir
tanatoforik displazi vakasi literatiir 1511 altinda irdelendi.

OLGU

Miadinda ve polihidramnios 6ntanisi ile basvuran
hastanin (36 yasinda, Para 1 ve Abortus 1) klinik
muayenesinde simfiz-fundus mesafesi 49 cm ve karin
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SUMMARY

Objective: Our aim is to present a fatal osteochondrodys-
piasia type, seen one in 42,000 deliveries and charac-
terized by bone and cartilage dysplasia called thanato-
phoric dysplasia.

Institution: Department of Perinatology, OB/GYN and De-
partment of Pathology, Cerrahpasa Medical School,
University of Istanbul

Findings: Thanatophoric dysplasia characterised by rhiso-
melia of the extremities, a short and curved femur re-
sembling a telephone receiver, a narrow thorax, hyper-
telorism, macrocephaiy, a prominent forehead and poly-
hydramnios.

Results:  Thanatophoric dysplasia is a disease that can be
diagnosed antenataly by ultrasound which will be of help
in pregnancy and labor manangement.

Key Words: Thanatophoric dysplasia, osteochondrodysplasia
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cevresi 120 cm, gergin uterus ve duzensiz uterus kont-
raksiyonlari saptandi. Herhangi bir ilag kullanimi ya da
diger bir risk faktori olmayan gebenin ultrasonografik
muayenesinde, belirgin polihidramnios, makrosefali,
frontal kemikte ¢ikiklik, burun kokinde basiklik, dar-kisa
toraks, mikromeli, kisa ve kunt parmaklar, hafif dere-
cede hidronefroz saptandi (Sekil 1). Bu bulgularla tana-
toforik displazi tanisi 6ngorilen vaka, spontan dogum
seyrine birakildi ve ayni gun makat prezantasyonunda.
3050 gr, 45 cm boyunda Apgari 3 olan bir erkek be-
bek dogurdu. Bebek yogun bakim sartlarina ragmen 25.
saatte eksitus oldu. Radyografik incelemesinde verteb-
ra korpuslarinda diizlesme, makrosefali, femurlarda te-
lefon ahizesi goérinlimi, kisa faianks, dar ve kisa to-
raks, agir mikromeli saptandi (Sekil 2). Bebegin dis go-
rinimd, radyografik inceleme ve otopsi bulgulari ile ta-
natoforik displazi tanisi dogrulandi.

TARTISMA

Tanatoforik displazi letal bir iskelet displazisi
olup, ilk kez 1957'de Maroieaux tarafindan tanimlan-
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Sekil 1: aFetusta frontal kemikte ¢ikiklik ve burun kokiinde basi-
klik

Figure 1: a: The preminence of frantal base and the depression
im the nasal root in the fetus.

mistir (2), Genelde normal gévde boyu, fakat eks-
tremitelerde rizomeli, telefon ahizesi goérinimuinde ki-
sa ve egri femur, dar toraks, hiperteiorizm, makrose-
fali, cikik aiin, basik vertebra korpusu, kisa ve kalin
falanks ile karakterizedir. Etyolojisi bilinmemektedir.
Olgularin ¢gogu sporadikdir. Ancak otozomal ressesif,
otozomal dominant veya multifaktéryel gecisin s6z
konusu olabilecegi hususunda tartigsmalar mevcuttur
(1). Young tarafindan monozigot ikizlerde tanatoforik
displazi vakasi bildirilmistir (3). Ayrica depresyon ve
epilepsi tedavisi goéren, kombine ilag kullanan iki ge-
bede de bu hastaliga rastlanmistir (4). Bazi yazarlar
%2 oraninda tekrarlama riski oldugunu bildirmektedir

®).

Sekil 1: bFetusta kisa ve dar toraks, abdominal duvarda géreceli
bombelik

Figure 1: b. A narrow and short thorax and the relative abdomi-
nal preminence in the fetus.
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Tanatoforik displazinin iki tipi tanimlanmistir. Birin-
ci tip, egri femur, basik vertebra korpusu ile; ikinci tip
is » diz femur, ge.tis komikler, daha az dlzi-smis ver
tebra korpusu ve yonca yapiag! kafa deformitesi ile ka-
rakterizedir (8). Ultrasonografi bulgusu olarak; 2 stan-
dart sapmadan daha fazla kisalik ve egrilik, kisa ve ka-
im falanks, makrosefali veya yonca yapragdi deformitesi,
kisa ve dar toraks, abdominal duvarda gdreveii bombe-
lik, H-seklinde vertebra korpusu sayilabilecek kriterler-
dir. Tanatoforik displazinin diger osteokondrodisplaziler
ile ayirici tanisi 6nem tasir. Akondrogenezis. hem boy
hem de ekstremite kisaligi, radyolojik olarak vertebra
korpusu, pelvis ve uzun kemiklerde ossitikasyon yeter-
sizligi ile karakterizedir. Homozigot akondroplazi. ebe-
veynlerin durumu ile ayird edilebilir.

Konjenitai hipofosfatazya kafa kemiklerinin ossifi
kasyon yetersizligi ile osteogenezis imperfakta ise ge-
rek ultrasonografik gerekse de radyolojik olarak kisa ve
egri ekstremiteier, kafa kemikleri ve uzun kemiklerde
mineralizasyon eksikligi ve kiriklar ile kendini gdsterir.

Histopatolojik inceleme ile tani kesinlestiriimelidir
Enkondral kemik gelismesinde dizensizlik s6zkonusu-
dur. Kondrositlerin proliferasyonu ve matiiasyonu az

Sekil 2. Tanatoforik displazili vakanin radyografik gérinimu
Figure 2Radiographic view of the case of tharatophoric dyspla-
sia
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bas, ensefalosel gibi bir kranial anomali ile karistirilabil-
mesi acgisindan 6nemlidir (6,7). Kalvarium iyi kalsifiye
olmustur, ancak fontaneller genistir. Yliz kemikleri ki-
cuk, foramen magnum dardir (4).

Vakalarin %32'si makat ile prezante olur. buna se-
bep olarak prematirite, makrosefali-hidrosefali gosteril-
mistir. Bas pelvis uygunsuzlugu %36 vakada sorun
olusturur. Vertebralar basik ve yassidir, korpuslarin 6n ta-
raflari iyi mineralize olmalarina ragmen, orta kisimlari iyi
mineralize olmamislardir. Boylece H harfi seklinde birbi-
rinden ayri olarak gérulir. Dolayisi ile spinal kanalda her
seviyede daralmaya sebep olur. Skapula ve Uyak kemik-
ler, enkondral kemiklesmedeki bozukluga bagli olarak dik-
dértgen seklindeditler. Kostalar normalden kisadir. Boy-
lece toraks daralmistir. Sonug olarak asfiktik toraks gelisir
(7). Vertebralarin laminalari enkondral gelistiginden do-
layi, 6zellikle oksipital kemigin tabani ve atlasda defektif

Sekil 4: a. Kikirdak hicrelerinde diizensiz proliferasyon, situn-
lar halinde dizelenmede ve kemik lamellenmesinde bozukluk
(H+Ex32)

Figure 4: a. Irregular proliferation and the impairment of bany
lamellar formation in the cartilage cells.

veya hi¢c yoktur. Normalde kemik trabekdilleri sadece
vertikal dizilim gosterir (Sekil 3). Tanatoforik displazide
ise hem vertikal hem de horizontal dizensiz bir yayil-
ma gosterir (Sekil 4). Boylece periostal kemik gelisme-
si normal olarak devam ederken, kemiklerin uzunlama-
sina buyumesini saglayan enkondral kemik gelismesi
geri kalir (7). Bu ylizden hastalik gebeligin ilerleyen do6-
nemlerinde belirgin hale gelir. Erken gebelik haftalarin-
da yapilan ultrasonografik inceleme normal olarak yo-
rumlanirken, ikinci trimesterde ise patoloji saptanabilir
dizeye gelir (6). Hastaliga %70 oraninda sebebi acikla-
namayan polihidramnios eslik eder. Polihidramnlos ge-
beligin 30-32. haftasindan sonra belirgin hale gelir. Bu
nedenle ¢ogu zaman bu haftalarda prematir dogum
olur. Prematiir dogum orani %37 olarak bildirilmistir (9).

Makrosefali karakteristik Ozelliklerden biridir. Yon-
ca yaprag! deformitesi %14 oraninda gorulir. Lambdoid
ve koronal sitlrlerin erken kapanmasina baglhdir. Kafa
U¢ loblu gérinimindedir. Yonca yaprag: seklindeki

$ek|| 4: b. Buyuk bluyutmede, kikirdak hucrelerinin lobulus
olusturmasi (H+Ex80)

Figure 4. b. Lobulus formation by cartilage cells in large magni-
fication

gelisim sorun yaratir. Posterior fossa hipoplazik kalir. Se-
rebellar rostral herniasyon meydana gelir. Yenldogan do-
nemindeki 6limler, asfiktik torasik displaziye baglanmistir.
Ancak Tanatoforik displazi vakalarinda ve 6zellikle oksipi-
tal ve atlasta goriilen malformasyon meduila spinaiiste
basiya neden olur. Néron kaybi olmadan lokal nekroz ve
gliozis gelisir. Solunum yetersizliginin buna bagl olabile-
cegi ileri strllmustir (8). Vakamizda oldugu gibi hipokam-
pal girus gelisme bozuklugu goérulebilir (9). Tanatoforik
displaziye; sag ventrikil hipertrofisi, defektif triklispit ka-
pak, atrial septal defekt, atnali bébrek, hidronefroz, impe-
fore* anus ve radio-ulnar sinostoz gibi anomaliler eslik
edebilir (2).

Literaturde biri 4 digeri 5 yasina dek yasatiimis
Tanatoforik Displazi vakalari bildirilmistir. Solunum so-
runlarini ¢ézmek igin; foramen magnumu olusturan ke-
miklerin arka kisimlari kesilerek ¢ikartiimig, atlasa lami-
nektomi uygulanmis ve bdylece posterior fossa dekom-
oresyonu saglanmistir.
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Ancak hidrosefali, agir buyime gerildl, isitme kaybi
ve agir zeka geriligi ile, bu ¢ocuklar, 4 ve 5 yasinda
kaybedilmistir (10).

Tanatoforik displazide polihidramnios, dogumda
prezantasyon anomalisi ve bas pelvdis uygunsuzlugu
karsilasilan belli basli zorluklardir. Polihidramnios ge-
listiginde amniosentez gerekebilir. Hidrosefali gelisen
olgularda sefalosentez ile vaginal dogumun saglanmasi
tercih edilen bir yaklasim tarzidir. Antenatal taninin
mUmkin olmasi, gerek antenalat gerekse de intrapa-
rtum yénetime saglayacagi katki nedeni ile, dikkate alin-
masi gereken 6nemli bir noktadir.
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