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Prenatal Donemde Ultrasonografik Tanisi

PRENATAL ULTRASONOGRAPHIC DIAGNOSIS
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OZET

Konjenital anomalilerin prenalal donemde

taninmasi ultrasonografik incelemenin ana
gayelerinden biridir. Anomalinin tipinin belirlen-
mesi icin tiim veriler cok iyi degerlendirilmelidir,
ciinkii obstetrik tedavi plami buna baghd. Iskelet
sistemi displazileri en nadir rastlanan anomali

grubunu olusturmaktadw. Thanotophoric displazi

100.000vakada bir rastlanan nadir bir dunundur.

Bu vakalann hepsi iethal oldugindan, tesbit edil-
diginde  gebeligin biran dnce sonlandinlmasinda
SJayda vardwr.
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Fetal iskelet sistemi anomalileri tiim
anomaliler degerlendirildiginde en
anomalilerin tesbit edilebildigi sistemdir. iskelet sis-

temi anomalileri nadir olmalari nedeni ile fetal is-

nadir

kelet sisteminin ultrasonografik incelenmesinde
yeterli bilgi birikimi mevcut degildir. Bu konudaki
yaymnlar cogunlukla bir veya birka¢ vakadan
olusmaktadir (1,2,3,4,5).

Thanotophoric displaziye 100.000 dogumda 1
vakada rastlanmaktadir. Genetik gecisi tam olarak
bilinmemektedir. Opitz ve Sprangerin iddiasina
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SUMMARY

Prenalal diagnosis of congenital abnormalities
isone ofthe major goals of ultrasonic examinations.
Skeletal anomalies are the rarestreported anor-
malies. Attempts should be made to identify the type
of anomaly present, because the obstetrical manage-
mentdepends upon to this diagnosis. Thanatophoric
dysplasia is a rare condition occurring 1in 100.000
births and sinceitis lethal in every case we suggest
thetermination of pregnancy. If the diagnosis is cer-
tain.
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gore 2 tip thanatophoric displazi mevcuttur. Birinci
tip Cloverleaf (yonca yapragi) kafatasi yapisina
sahip olan, otozomal ressesif gecis gosteren sekildir
ve bu vakalarda uzun kemiklerde diiz kisalma mev-
cuttur. ikinci tipte ise cloverleaf kafatas1 yapis1 yok-
tur ve uzun kemiklerde kisalma ve egilme mevcuttur.
Bu tipin genetik gecisi bilinmemekte olup sporadik
vakalar seklinde ortaya cikmaktadir (6,7,8).

Thanotophoric displazi vakalarinda gogiis
kafesi kiiciik, armut seklindedir, kaburgalar kisadir
ve kaburgalarda gelisme geriligi mevcuttur. Karin
genislemistir. Thoraks cevresinin karin cevresine
orami  diismiistiir.  Thanatophoric  Displazide
Hidrosefali nadir goriilmez. Koronal ve lamboid
siitiirlerin erken kapanmasi sonucunda cerebrum
basing altinda kalir ve acik sagital siitiir triloblu veya
coverleaf kafatasi1 yapisinil olusturur. Pelvis kiiciik,
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kisa ve diizdiir. Bu scndroma eslik eden anomaliler
omphalosel, bikiispit aortik valv, atrial septal defekt
veya tek alriumdur (7,8,9,10).

VAKA TAKDIiMi

Bn. Y.A. (35) prot:2483, 37 haftalik gebe olan
hasta prenatal kontrol i¢in ilk defa klinigimize
basvurdu. Gebeliginde hi¢ sikayeti olmamist1 ve bu
gebeliginde daha Once prcnalal kontrole gitmemisti.
Son iki haftadir karninda asin bliylime ve nefes
darlig1 sikayeti basladigini belirtti. Fetal hareketleri
gebeligin 5. ayinda hissetmeye baslamisti. Akraba
evliligi degildi. Ozgecmisinde  ve
soyge¢misindc Ozellik yoktu. Daha oOnceki iki

mevcut

gebeligi de normal seyretmis 3000 ve 3400 gm iki
saglikli bebek vajinal yolla dogurmustu, kan grubu 0
Rh (+) ve rutin laboratuvar tetkikleri normal
sinirlardaydi. Sistemik muayenesinde patoloji sap-
Obstetrik fundus-pubis
mesafesi 41 em, karin gevresi ise 112 cm olarak

tanmadi. muayenede
O0lgiildii. Abdominal muayenede fetal pozisyon
degerlendirilemedi. Utcrus tonusu artmisti. Yapilan
vajinal muayenede dilatasyon 4 cm, cffesman %60
ve su kesesi inlaktti. Onde gelen kisim ayak olarak
degerlendirildi.

Yapilan ultrasonografik incelemede plasenta
fundusta lokalize gradc 2, amnion mayi miktarinda
asir1 artma mevcuttu, umblikal kord normal olarak
degerlendirildi. Makadi preseantasyonda tek fetus
olarak degerlendirildi. Bas normalden
thoraks yapis1 dar ve kostalar kisa idi. Kranyum ve

biiyiik,

columna vertabralisteki kemik densiteleri normaldi,
kalbin incelenmesinde, kalb thoraksin biiyik bir
kismin1 kaplamaktaydi, goriinim olarak normal
yapida idi ve 4 bosluk belirgin olarak goriilmek-

C3s pria
EEe T onm
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teydi. Karin organlarinin incelenmesinde anormal-
lik saptanmadi.
ham alt, hemde iist ekstremitelerde asir1 derecede
kisalik ve egrilik tesbit edildi (Sekil 1,2). Bu bulgulra
dayanilarak vakanin thanotophoric displazi oldugu

Ekstremitelcrin  incelenmesinde

sonucuna  varildi.
baslatilmasina karar verildi. Yapilan indiiksiyon
sonucunda 4 saat i¢inde vajinal dogum gerceklesti.
3100 gm ve 41 em boyunda erkek bebek dogurtuldu.
Birinci dakikada apgar 122 idi ve bebek ilk bes

dakika i¢inde kaybedildi.

Dogumun bir an  Once

Bebek dig goriiniis olarak, bas viicuda gore
bliyiilk gorliinimde idi, kulaklar disiik, burun
basikti. Armut tipinde dar thoraks yapist mevcuttu.
Tim ekstremitelcrin hem proksimal hemde distal
kisimlarinda asirt kisalik dikkati ¢ekiyordu. Alt
ekstremitelerde daha belirgin olmak {izere asir1
egrilik vardi (Sekil 3).

Postmortem donemde yapilan radyolojik in-
celemede kafada koronal ve lambdoid siitiirlcrin
ertken flizyonuna bagh yapragi
gOrliinimil vardi. Thoraks dar ve armut seklinde ve
kostalarda kisalik belirgindi. Omurgalarda H sekli
tipikti ve kisa biikiilmiis ekstremiteler goriilmek-

olarak yonca

teydi. Kemikler mineralizasyon bakimindan normal-
di (Sekil 4).

Hasta postparlum ikinci giinde laklasyon in-
hibisyonunu takiben taburcu edildi.

TARTISMA VE SONUC

Fetal anomalilerin prenalal donemde
taninabilmesi obstetrik tedavi plani i¢in 6nemlidir
ve tan1 ne kadar erken yapilabilirse o kadar
faydalidir. Tesbit edilen anomalinin tipinin belirlen-

mesi icin tiim gayrcller sarfedilmelidir. Iskelet sis-

Si-kil 2.

1 ctal humciusun ultlusimogralik gorunumu.
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Sekil 3.

Dogum sonrast bebegin onden gorunumu

Icmi anomalilerinin ¢ok nadir olmasi nedeni ile bu
konuda yeterli birikim meveut degildir. Bu nedenle
tim fetal iskelet
ultrasonografik bulgular1 belirlenememistir. Eger
bir vakada iskelet sistemi anomalisi diisiiniiliiyorsa
tim yardimci metodlardan faydalanilmalidir. Bu
mctodlar i¢cinde cn degerlisi radyolojik incelemedir.
Gebelikte ve dogumdan sonra radyolojik tetkikler
yapilmalidir. Dogum sonrasi letal patolojilerde ise

sistemi anomalilerinin

lan1  patolojik incelemelerle kesinlestirilnielidir

(1,3).

Thanotophorik displazilerdc ilk prenatal tani
1971 yilinda Campbell tarafindan radyolojik metod-
la konulmustur. Ultrasonografik melodla ise 1977
yilinda Cremin ve Shaff tarafindan tani1 konul-
mustur. Daha sonraki yayinlarda da g¢esitli iskelet
displa/.ilerindeki ultrasonografik bulgular1
tanimlanmistir.

Thanotophoric displa/.ideki ultrasonografik
bulgular, biiyiik kafa kisa ve egilmis uzun ekslremile
kemikleri ve thorakstaki daralmadir. Goglis cev-
resinin karin g¢evresine orani azalmistir. BPD, bas
gevresi, ve bag/viicut oraninda artma mevcuttur
4,5,8).

Radyolojik tetkikte biiyiikk cloverleaf kafatasi,
daralmig gogiis yapist dar ve kisa kaburgalar ve 11
seklindeki tipik omurga yapisi ve ekslremile kemik-
lerinde kisalma ve egilmedir (5,8).

Thanotophoric displazi
polihidramnios, prematiirile, malpresantasyon ve

vakalarinda

bas pelvis uygunsuzlugu goriilme sansi1 fazladir.
Cogu vakada {igiincii trmesterda polihidranmiosun
ortaya ¢ikmasi ile tani igin girisimlerde bulunulur.
Ultrasonografi ve  radyolojik  tetkiklerle tani
kolaylikla konur. Erken tani erken dogum ve
diisiikle gebeligin  sonlandirilmast ile bu letal
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Sekil 4. I' -Mili. 11,11 !.a,l,1]. A 1laKIlit

anomalide dogum sirasinda cikabilecek

komplikasyonlar1 azaltmak miimkiindiir.
Genglik gecis hi¢ olmazsa bazi vakalarda

onemli oldugundan bu tip ailelerde prenatal

muayenede daha dikkatli olunmasi gerekmekledir.
Rutin olarak ultrasonografik tetkikin gebelerde

uygulanmas1 ile konjenital anomalilerin erken

donemde yakalanma sansini arttirir.
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