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Fetal iskelet Sistemi Anomalileri
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OGRENME HEDEFLERI

u Fetal iskelet anomalilerinde tanimlama
m Degerlendirmede algoritm
m Fetal iskelet displazilerine yaklasim

m iskelet displazilerinin prenatal tanisinda
gO6ze carpan noktalar

m En sik gorilen iskelet displazileri
m Ekstremite malformasyonlari
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Giris

Iskelet sistemi anomalileri yaklasik 1/500
siklikla goriilmektedir ve prenatal tanis1 kadar
postnatal tanis1 da zorluklar igcermektedir. Bu
anomalilerin etiyolojilerinde andploidi, gene-
tik sendromlar, iskelet displazileri, teratojenler
ve maternal hastaliklar sayilabilir. VACTERL
(Vertebral anomaliler, Anal atrezi, Kardiyak
defektler, Trakeotzefageal fistiil, Renal ano-
maliler, Ekstremite defektleri) birlikteligi gibi
bazi1 hastalik gruplarinin icerisinde iskelet sis-
temi anomalileri diger bulgulara eslik ederken
annenin kullandig1 ilaglar veya annenin has-
talig1 bebekte iskelet anomalisine neden ola-
bilir. Ornegin “ Myasthenia Gravis” tanili bir
annenin bebeginde eklem kontraktiirleri veya
artrogripozis teshis edebiliriz. Sistemik Lupus
Eritamatozus’lu bir annenin bebegi kisa ekstre-
mite ve epifiz sorunlari ile dogabilir [ 1]. Bu ne-
denle asil tan1 i¢in multidisipliner bir yaklagim
gerekmektedir. Anomali terimi altinda sadece
displaziler distiniilmemelidir. El-ayak mal-
formasyonlari, dizostozlar, izole kemik kisa-

liklari, genetik bozukluklara eslik eden iskelet
malformasyonlari, amniyotik bant sendromuna
bagl iskelet degisiklikleri, artrogripozis gibi
bir¢cok durum fetal iskelet bozukluklar1 arasin-
dadir. Bu makalede hem displazilerin hem de
malformasyonlarin en sik goriilenleri radyolo-
jik bulgular 15181nda ve kendi arsiv goriintiileri-
miz esliginde gozden gegirilecektir.

Tanimlama

Displazi terimi ya kikirdak ya da kemik
komponentinde anormal diffiiz biiylimele-
ri yansitir (6rnegin osteogenezis imperfekta,
multipl epifizyal displazi, akondroplazi). Iske-
let displazileri major bozuklugun oldugu loka-
lizasyona gore isimlendirilmeye caligilmistir;
epifizyal, metafizyal, diyafizer bozukluklar
veya bunlarin kombinasyonlar1 gibi. “Spon-
dilo” terimi vertebranin da eklendigini goste-
rir. Disostozis ise spesifik kemiklerin tek tek
veya kombinasyonlar halinde anormal ossifi-
kasyonudur (6rnegin cleidocranial dysostosis,
craniofacial dysostosis, dysostosis multipleks)
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[2]. Yeni klasifikasyon semalar1 patolojik ve
molekiiler kriterleri morfolojik kriterler ile bir
araya getirip yeniden gruplamalar yapmaya ca-
lismaktadir. Bu ¢abalar iskelet displazilerinin
genetik kokeni ve her gecen giin yeni genlerle
bu hastaliklarin baglantisinin ortaya konma-
st nedeniyledir. Su anda 436 iskelet displazisi
dogum sonras1 fenotipik 6zelliklere gore tarif
edilmis ve 364 adet gende bozukluk tespit edil-
mistir [3]. Siiflamada, etiyolojiyi belirlemede
ve postnatal tan1 da bile bu sikintilar siirerken
goriinen o dur ki radyolog olarak kesin prenatal
tanilar koymak dyle kolay degildir. Bize gore
anormal iskelet degisikligini atlamamak, kli-
nisyeni ve aileyi bu agidan uyarmak, gerekli
genetik ve tarama testlerine hastay1 bilingli bir
sekilde yonlendirmek c¢ok onemlidir. Elbette
¢ok bilinen anomalilerin prenatal tanisini ver-
mek miimkiindiir. Ancak en tecriibeli ellerde
bile kesin taninin zor oldugu unutulmamalidir
[4].

Birinci trimesterde saptanabilen iskelet ano-
malileri biiyiik degisiklik icerir. Bunlar osteo-
kondrodisplaziler yani iskelet displazileri dahil
olmak iizere polidaktili gibi mindr anomalile-
i de kapsayan genis bir yelpazededir. Diislik
riskli kadinlarda birinci trimesterde en sik
saptanan iskelet anomalileri osteokondroplazi
(%87), kisa uzuv (%57) ve artrogripozis (%50)
olarak siralanabilir. “Clubfoot”, sindaktili ve
polidaktili gibi mindér anomaliler ise toplam-
da %9 gibi diisiik bir oranda saptanabilir [5].
Sadece iskelet sistemi degil genel olarak fetal
anomalilerin tarandig1 dénem ikinci trimester
olarak kabul edilse de biz kisa femur, kafa sekil
bozukluklari, mineralizasyon bozukluklarinin
ilk trimesterde de goriilebilecegi kanisindayiz.
Bu yolla tanatoforik displazi veya osteogene-
zis imperfekta gibi O6liimciil anomaliler i¢in
ilk isaretlerin yakalanabilecegini diisiiniiyoruz
[1]. Kolay taninabilecek anomaliler agisindan
ilk trimesterde radyologlarin tetikte olmasini
ve iskelet sistemini detaylandirmadan gézden
gecirmelerini kuvvetle Oneriyoruz. Bu yak-
lasim kesin tan1 icin takipleri, ailenin genetik
danigsma almasini, klinisyenin uyarilmasini,
tarama testlerinin (amniyosentez ve koryon
villiis 6rneklemesi dahil) detayli yapilmasini
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saglayacaktir. Ancak akondroplazi gibi bazi
defektlerin ise ancak ikinci trimesterden sonra
bariz hale gececegi akilda tutulmali ve ikinci
trimesterde detayli iskelet sistemi degerlendir-
mesi ekstremitelerin kinetik hareketleri de g6z
ontinde bulundurularak yapilmalidir.

Degerlendirmede Algoritm

A) Uzun kemikler: Degerlendirme fe-
mur ile baslamalidir. Eger fetiisiin femur ve
humerus 6l¢iimleri 5. persentilin altinda veya
ortalamaya gore 2 SD veya alt1 degerlerinde ise
tlim iskelet sistemi ayrintili olarak degerlendi-
rilmelidir. Normal fetiiste 13 hafta itibariyle
uzun kemiklerin normal 6l¢iimleri Tablo 1°de
verilmistir [6]. Tkinci trimesterde yaymlanmis
fetal uzun kemik Sl¢timleri ossifiye diyafiz 6l-
climlerine karsilik gelir ve epifizi icermez. Ult-
rasonografide (US) femurun distal ve proksi-
mal epifizlerinin ayn1 anda gosterildigi en uzun
Ol¢iim genellikle en dogru olanidir. Femur uza-
tilabildigi kadar longitudinal olarak gériintiile-
nir ve epifiz kartilajinin kenarinda ortaya ¢ikan
spikiiler eko diyafiz 6l¢iimiine dahil edilmez
(Resim 1). Normal fetiiste femur boyu ile ayak
uzunlugu (parmak topuk mesafesi) tim gestas-
yon siiresince yaklasik olarak birbirine esittir
(femur-ayak orani). Femur uzunlugu sadece

Resim 1. Femur uzunluk élcima. Femur uzatila-
bildigi kadar longitudinal olarak gérintulenir
ve epifiz kartilajinin kenarinda ortaya cikan spi-
kuler eko diyafiz 6lcimine dahil edilmez.
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gestasyonel yas ile degil, biparietal cap, bas
gevresi ve abdomen, toraks c¢evresi gibi diger
Olctimlerle de oranlanabilir. Benzer sekilde ti-
bia ve fibulanin 6lglimleri gestasyonel yas ve
biparietal ¢ap ile karsilagtirilabilir.

Femur kisalig1 her zaman displazi varligi-
na veya Down sendromuna igaret etmeyebi-
lir. 1zole femur kisalig1 olarak adlandirilan bir
durum vardir (Resim 2). Ancak bilateral kisa
femur s6z konusu ise intrauterin gelisme ge-
riliginin (IUGG) bir bulgusu olabilecegi akil-
da tutulmalidir. Anormal femur bulgusu olan
130 fetiis lizerinde yapilan bir calismada %31
UGG saptanirken sadece iki fetiiste iskelet
displazisi oldugu ortaya ¢cikmistir [7]. Artmis
nukal translusensi durumunda iskelet displa-
zisinin gelisebilecegi literatiirde belirtilmistir
[8]. Ulna proksimalde radiustan daha uzundur.
Distalde ise ulna ve radius esit seviyede son-
lanir. Sonografi cihazlarinin “software” inde
uzun kemiklerin ol¢timleri gebelik haftasina
gore standart sapmalar ile birlikte hazir olarak
verilmistir. Genellikle 2 SD’nin altinda alinan
Olciimler patolojik kabul edilmelidir. Ancak
fetal ekstremite hareketleri normal bir sekilde
izlenmeden inceleme tamamlanmamalidir. Fe-
mur kisaligi konusunda bir siiphe varsa birkag
hafta sonra yapilacak takip US’de 1srarli femur
bliylime geriligi ortaya ¢ikacaktir [9].

Resim 2. Izole femur kisaligi. Bebek dogduktan
sonra herhangi bir iskelet displazisi, genetik
hastalik tespit edilemedi.

B) Diger kemikler: Uzun kemiklerin
yani sira klavikula, skapula ve kostalarin se-
killerine, hipoplazik olup olmadiklarina bakil-
malidir. Kleidokranial displazide klavikulalar
kisadir. Skapula hipoplazik ise kampomelik
displaziye isaret edebilir. Hipokondrogene-
zisde tiim kemiklerle birlikte skapulada da
kisalik s6z konusudur. Kostalar ise torasik
kavitenin 2/3’iinii kapsamalidir. Tanatoforik
displazide kisa ve toraksi sarmayan kostalar,
osteogenezis imperfektada ise diizensiz kon-
turlu, boncuk dizilimli kostalar izlenebilir.
Yetersiz mineralizasyon osteogenezis imper-
fektaya isaret ederken “yonca yapragi” sek-
lindeki kafa tanatoforik displazide izlenir |1,
10]. Frontal ¢ikintida artis (“frontal bossing”)
sagital incelemede en i1yi saptanabilen kafa se-
kil bozuklugudur ve akondroplaziyi destekler.
Hipomineralize kafa yapis1 probun baskisin-
dan kolay etkilenen kafatas: seklindedir. Be-
yin anatomik yapilarii proba yakin kesimde
detayli gorebiliyorsak mineralizasyon bozuk-
lugundan siiphelenmek gerekir. Hipominerali-
zasyon ile giden osteogenezis imperfekta gibi
hastaliklarda ultrason demeti iyi penetre olur
ve reverberasyon artefakti goriillmeden beyin
parankimi incelenebilir.

Her vertebra ii¢ ossifikasyon merkezine sa-
hiptir. Transvers ve longitudinal olarak tim
seviyeler incelenir. Bizim deneyimlerimiz
1s181inda sizlere Onerimiz vertebranin ii¢ ¢izgi
halinde hem transvers hem longitudinal plan-
da incelenmesidir (Resim 3). Platispondilide
(vertabra govdelerinde diizlesme) vertabral
ossifikasyon merkezleri arasinda genis agiklik
izlenir. Vertebral ossifikasyonun goriilmemesi
ise akondrogenezis ve hipokondrogenezis i¢in
tipiktir. Vertebral hipomineralizasyonun bir di-
ger isareti ise ayn1 anda hem anterior hem de
posterior korteksin rahatlikla goriilebilmesidir.

Iskelet sistemi degerlendirmesine torasik
¢evre, abdominal ¢evre ve bas c¢evresi Ol¢lim-
leri ile bunlarmn birbirlerine oranlar1 eklenme-
lidir. Ornegin kalbin dért odacik goriiniimii se-
viyesinden aliman torasik ¢evrenin abdominal
cevreye orani 0,8—1 arasinda olmalidir. Daha
diisiik degerler pulmoner hipoplaziye isaret
eder [11, 12].



Kemikler degerlendirilirken simetrik tek  olmadigi

kemik c¢ift kemik taramasi ile kemigin var-
1181, egrilik, mineralizasyon, kiriklarin olup

Tablo 1: Gestasyonel yasa gore uzun kemik dlciimleri

Gestasyonel

Yas (hafta)

13
14
15
16
17
18
19
20
21
22
23
24
25
26
27
28
29
30
31
32
33
34
35
36
37
38
39
40

Femur

11(3)
13 (2)
15 (2)
19 (3)
22 (3)
25(3)
28 (3)
313
35 (4)
36 (3)
40 (4)
42 (3)
46 (3)
43 (4)
49 (3)
53 (5)
53 (5)
56 (3)
60 (6)
61 (6)
64 (5)
66 (6)
67 (6)
70 (7)
72 (4)
74 (6)
76 (8)
77 (4)

Tibia

9(2)
10Q2)
13(2)
16 (3)
18 (3)
22 (3)
25 (3)
27 (2)
30 (4)
32(3)
36 (2)
37 (3)
40 (3)
42 (3)
44 (3)
45 (4)
46 (3)
48 (5)
51(3)
52 (4)
54 (5)
57 (5)
58 (4)
60 (6)
61 (4)
62 (3)
64 (7)
65 (3)
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degerlendirilmelidir.
hareketlerinin varlig1 fetal akinezi, hipoki-
nezi degerlendirmesi acisindan son derece

Fibula Humerus
mm (xmm)
8(2) 10 (2)
9(3) 12 (2)
12 (2) 14 (2)
15 (3) 17 (2)
17 (2) 20 (4)
21 (3) 23(3)
23 (3) 26 (3)
26 (2) 29 (2)
29 (4) 32 (4)
31 (3) 33(3)
34 (2) 37 (3)
36 (3) 38 (3)
39 (4) 42 (4)
40 (3) 43 (3)
42 (3) 45 (2)
44 (3) 47 (4)
45 (3) 48 (4)
47 (3) 50 (5)
49 (5) 53 (4)
51 (4) 54 (4)
53 (3) 56 (5)
55 (4) 58 (5)
56 (4) 59 (6)
56 (5) 60 (6)
60 (4) 61 (4)
60 (4) 64 (3)
61 (6) 65 (6)
62 (1) 66 (4)

Radius

6(2)
8(2)
11(1)
14 (3)
15 (3)
19 (2)
21 (3)
24.(2)
27 (4)
28 (3)
31 (4)
33 (4)
35 (3)
36 (4)
37 (3)
39 (4)
40 (5)
41 (6)
42 (3)
44 (6)
54 (5)
47 (5)
48 (6)
49 (5)
51 (3)
51 (5)
53 (5)
53 (3)

Ekstremite

Ulna

8(3)

10 (2)
12 (1)
16 (3)
17 (3)
22 (3)
24 (3)
27 (2)
30 (4)
31 (4)
35(2)
36 (4)
39 (4)
40 (3)
41 (2)
44 (5)
45 (4)
47 (3)
49 (4)
50 (6)
52 (3)
54 (59
54 (49
55 (39
56 (4)
58 (6)
60 (6)
60 (5)

*Merz E, Kim-Kern MS, Pehl S. Ultrasonic mensuration of fetal limb bones in the second and third trimesters. J Clin Ultrasound
1987; 15: 175-83"ten alinmistir.
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Resim 3. A, B. (A) Vertebranin aksiyel normal US gérinimu izlenmektedir. Toplam Uc vertebral ossi-
fiye kemik dizilimine dikkat ediniz. (B) Normal vertebra longitudinal planda ¢ cizgi halinde izlene-
bilmelidir. Spina bifida ya da distal meningosel gibi patolojiler vertebranin transvers ve longitudinal

planda dikkatlice izlenmesi ile saptanabilir.

onemlidir. Ancak tiim tecriibelerimizle sunu
belirtmek isteriz ki sadece iist ekstremiteye
bakmak distal artrogripozis gibi durumlari
atlamaya neden olurken sadece alt ekstre-
miteye bakmak radial ray malformasyonlari
gibi iist ekstremiteye ait defektlerin gézden
ka¢masina sebep olacaktir. Sabirla ekstremi-
te hareketleri beklenmeli ve eger miimkiinse
rapor edilmelidir.

C) El-ayak degerlendirmesi: El ve aya-
gin degerlendirmesinin 6zel bir yeri vardir. El
ve ayak deformitelerinden yola ¢ikarak bazi
iskelet displazilerini tanimak ve gebeyi amni-
yosentez ile genetik danigmanliga yonlendir-
mek miimkiindiir. Klinodaktili Down sendro-
munda, kamptodaktili (elin 3. ve 4. parmaginin
fleksiyonu ile olusan yumruk el goriinlimii) ise
trizomi 18’de izlenen 6zel el deformiteleridir.
inceleme boyunca elin hep aymi pozisyonda
kalmasi, 6rnegin hep yumruk goriiniimiinii
korumasi normal degildir. Ayakta “clubfoot
ve rocker bottom” deformiteleri kolaylikla ta-
niabilir. Ancak ge¢ gebelikte yalanci talipes
goriiniimlerinin pozisyona bagl olusabilecegi
unutulmamalidir. Ayak parmaklarini saymak
el parmaklarii saymaya gore daha zordur. Ug
ve dort boyutlu ultrasonografi burada tanisal
istiinliige sahiptir. Polidaktili trizomi 13, kisa

kosta-polidaktili sendromu, kondroektodermal
displazi ve Meckel Gruber sendromunda izle-
nebilir. Bag parmagin yoklugu ise “Radial Ray
Malformasyonlar1” i¢in tanisal 6neme sahiptir
[10, 13].

Fetal iskelet Displazilerine
(osteokondrodisplaziler) Yaklasim

Iskelet displazisi anormal uzunlukta, se-
kilde, sayida ve dansitede kemikleri igeren
hastaliklar1 ifade eder. Bunlardan bazilar
goriinimlerinden isim alirken (osteogenezis
imperfekta) bazilar1 tahmin edilen etiyolojik
faktorden (akondroplazi), bazilar1 da onu ilk
yayimlayan bilim adamindan (Rubenstein Tay-
bi sendromu) isim almistir. Her 10.000 dogum-
da ortalama 2,4 vakada goriildiikleri bildiril-
mistir [10, 14]. Nadir goriinmeleri nedeniyle
0zel bir algoritm ya da yaklasim gerektirirler.
Problemin kisalik, mineralizasyon defekti ya
da sayisal/sekil bozuklugu mu veya bunlarin
kombinasyonu mu oldugu belirlenir. Daha son-
ra 6limciil olup olmadigina bakilir. Bunun i¢in
fetiistin akciger hipolazisi degerlendirilir. Asa-
gida bu yaklagimi alt bagliklar ile ayrintili bir
sekilde vermeye calistik.
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iskelet Displazilerinin Prenatal
Tanisinda G6ze Carpan Noktalar

1. Neredeyse her zaman tani sonografi ile
konulur. insidans1 bu kadar diisiik verildigine
gore yilda 50 hafta tiim giin sonografi yapan
ve sadece 18-20 haftalik gebeleri inceleyen bir
radyolog bile iki yilda bir iskelet displazisi ile
karsilagacaktir. Bunun nedeni ise akondroplazi
gibi sik goriilen formlarin ancak 20. haftadan
sonra sonografide saptanabilmesidir [10].

2. Diger 6nemli nokta displazilerin “6liim-
clil” ve “oliimciil olmayan” seklinde siniflandi-
rilabilmesidir. Oliimciil tip akciger hipoplazisi
ile seyreder.

3. Ayirict tant zordur. Birebir prenatal tani-
y1 koymak her zaman miimkiin degildir. Rutin
ultrason incelemesinde iskelet displazilerinin
tanis1 %40 oraninda yapilabilmektedir [6]. Tant
icin radyolog ile birlikte genetik uzmaninin ve
cocuk uzmanmin birlikte caligmas1 gerekebilir.
Spesifik tanilarm %65 oranla dogru ¢iktigini,
ancak oliimcil tip displazilerde prenatal tani
dogruluk oranimin daha yiiksek oldugu bildiril-
mistir [4, 6].

Aileye bazi displazilerin gercek tanisinin
son trimesterde ve hatta dogumdan sonra bel-
li olabilecegi anlatilmalidir. Aile dykiisii var-
sa ve sonografi bulgular1 kesin degilse koryon
villiis 6rneklemesi, amniyosentez veya genetik
testler genetik uzmani ile igbirligi igerisinde
yapilmalidir. En sik izlenen displaziler tana-
toforik displazi, akondrogenezis, osteogenezis
imperfekta tip II ve akondroplazidir. Bunlarin
arasinda sadece akondroplazi 6limciil degildir.
Akondroplazik fetiis en iyi son trimesterde tani
alir ve diger displazilere oranla sonografide en
stk tan1 koyulan displazidir.

Oliimciil iskelet Displazisinin Tani
Kriterleri:

a) Siddetli mikromeli; Gestasyonel yasa gore
uzun kemiklerin hem proksimal ve hem dis-
tal segment Ol¢iimlerinin 2 SD veya daha
altinda kalmasidir. Bu bulgu tanatoforik
displazi, akondrogenezis, osteogenezis im-
perfekta tip II i¢in tipiktir (Resim 4).

Fetal iskelet Sistemi Anomalileri

b) Femur uzunlugu/ abdominal g¢evre orani
0,16’dan kiigiiktir [ 13].
¢) Torasik ¢evre %5’in altindadir.

d) Torasik c¢evre/ abdominal ¢evre oran

0,6’dan kiigiiktiir [6, 10]. Degisik yayimlarda
farkli oranlar bulunabilir. Ama kabaca abdo-
minal ¢cevre dndedir ve “abdominal bossing”
vardir diyebiliriz (Resim 5).

Resim 4. Siddetli mikromeli. Alt ekstremiteler U
harfi seklinde asiri derecede kisa olarak izleni-
yor. Femur ve diger kemikler secilemiyor.

Resim 5. Siddetli mikromelisi olan fettstn pul-
moner hipoplazisine isaret eden ve toraksin
abdomene gére kicik oldugunu gésteren “ab-
dominal bossing” bulgusu. Longitudinal plana
ragmen toraksin ktctk oldugu net izleniyor.
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e) Kardiyak ¢evre/ torasik ¢cevre orani 0,60’dan
biiytiktiir.

Kisa ekstremitenin siniflandiriimasi:

Mezomeli: Radius-ulna ve/veya tibia-fibula-
da kisaliktir (Resim 6).

Rizomeli: Humerus veya femurda kisaliktir.

Mikromeli: Tiim segmentlerde kisalik anla-
mina gelir.

Akromeli: El veya ayakta kisalik ya da hig
izlenememesidir [ 1].

Sonografide kisa femur saptanirsa
nasil bir sistematik yaklasima gecilir?

¢ Tiim uzun kemik 6l¢iimleri alinir.

* Egrilik, fraktiir ve mineralizasyon degerlendi-
rilir.

» Kardiotorasik oran ve toraks cap1 6lgiiliir.

* Vertebralar yassilagsma ve intervertebral me-
safelerde artis agisindan arastirilir.

* El ve ayak ayrintili degerlendirilir.

e BPD 06l¢iimii alinir ve kafatasi sekil agisin-

dan incelenir [10, 15].

Uzun kemiklerde fraktiir ve egrilik ile giden
hastaliklara 6rnek olarak osteogenezis imper-
fekta tip II, kampomelik displazi, akondroge-
nezis, hipofosfatazya, tanatoforik displazi ve-
rilebilir [16, 17].

e

v ral LU e S et LR

Sonografide hipomineralizasyon
kriterleri:

 Falks serebri goriiniimii belirginlesir.

» Vertebralarin ekojenik goriiniimii zayiflar
veya bazi vertebralar hi¢ izlenmez

* Tiim kemiklerde ekojenite azalir

» Akustik golgelenme azalir

* Beyin anatomik yapilar1 iyi secilir hale gelir.
Ozellikle proba yakin beyin parankimi re-
verberasyon artefakti goriilmeden rahatlik-
la izlenebilir. Hipomineralizasyon ile giden
hastaliklara 6rnek olarak osteogenezis im-
perfekta, hipofosfatazya ve akondrogenezis
verilebilir.

En Sik Goriilen iskelet Displazileri

Akondrogenezis: Kikirdak matriks olusu-
munda yetersizlik sonucu olusur. Anosteogene-
sis olarak da bilinir. Prevelans1 0,23/10000°dur.
Mikromeli siddetlidir (Resim 7). Tim uzun
kemik Ol¢iimleri gestasyonel yasin %40’ inin
altinda kalir ve toraks kiiciiktiir. Fetal hidrops
ve polihidramniyoz eslik edebilir. Vertebral,
sakral ve kraniyal ossifikasyonlar kotidiir.
Sakrum ve pubis aplazik olabilir. Bu hastalik
iki tip olarak smiflanir; Siddetli form tip 1 (Pa-
renti-Fraccaro) ve daha az siddetli form tip 2
(Lnager-Saldino). Tip 1 ise 1998 yilinda iki alt
gruba ayrilmistir. Tip IA (Houston-Harris) for-

Resim 6. A, B. (A) Mezomelik fetisde alt ekstremite distal kesim kisaligi yani kisa tibia izleniyor. (B)
Mezomelik fetlstn kadavra géranimunde sag alt bacak bariz kisa izleniyor.



Resim 7. Akondrogenezisli fetls. Transvers ola-
rak toraks goéruntilenirken siddetli Ust ekstre-
mite mikromelisi bilateral olarak gértinta alani-
na girmistir (oklar).

munda kafatas1 ve vertebralarin hipominerali-
zasyonu ¢ok belirgindir. Kostalarda fraktiirler
izlenir. Tip IB’de (Fraccaro) kosta fraktiirleri
yoktur. Tip II’de ise kafatasi ossifikasyonu
normal iken vertebralar demineralizasyona
bagli izlenemez [4].

Akondroplazi: En sik rastlanilan 6limciil
olmayan iskelet displazisidir. Klinik olarak rizo-
meli, genis kafa, uzuvlarda yaylanma ve lomber
lordozda artis ile karakterizedir. Prenatal tanisin-
da en sik hata yapilan anomalidir. Bunun sebebi,
anormal uzun kemik biiylimesinin son trimes-
tere kadar saptanamiyor olmasidir. Ancak ii¢
catalli el (“trident hand”) akondroplazi i¢in spe-
sifik bulgudur [18]. Heterozigot ve homozigot
tipleri vardir. Heterozigot akondroplazi 6liimeiil
degil iken homozigot formu 6liimciildiir. Hete-
rozigot olaninda rizomelik kisalik, homozigot
tipinde ise mikromelik kisalik izlenir ve 22.
gebelik haftasindan sonra dikkati ¢eken kisalik
s6z konusudur. Akondroplazide 27. gebelik haf-
tasindan sonra femur boyu normalin %95’inden
daha kisa kalir. Fraktiirler veya egrilik izlenmez.
Makrosefali ve frontal ¢ikintida artis en tipik
sonografi bulgularidir. Ossifikasyonun normal
olmasi ayirici tanida ipucu verir.

Tanatoforik Displazi: En sik rastlanilan
oliimeiil iskelet displazisidir [19]. Insidans

Fetal Iskelet Sistemi Anomalileri

0,69/10000°dir. Fenotip olarak ayirt edilebilen
iki tipi tanimlanmustir. Tip I formunda femur-
da egrilik (telefon ahizesi), tip II formunda ise
kafatasinda “yonca yapragi” deformitesi daha
sik izlenir. Pulmoner hipoplazi, polihidram-
niyoz, kiiciik toraks, kisa egik uzun kemikler
(mikromelik kisalik), femurda “telefon ahize-
si” goriinlimii, platispondili, “frontal bossing”,
makrosefali baglica sonografi bulgularidir.
Ossifikasyon normaldir. Akondroplazi ile ka-
risabilir. Ancak femurdaki kisalik daha belirgin
olup gestasyonel yasin %40-70’ine karsilik ge-
lir (Resim 8).

Osteogenezis Imperfekta: Tip 1 prokolla-
jen gen mutasyonuna bagli ortaya cikan iskelet
demineralizasyonu ile karakterize heterojen bir
hastaliktir. Sillence ve arkadaslarinin ortaya
koydugu ve daha sonra gelistirilen dort tipi var-
dir. En siddetli seyreden ve 6liimeiil formu tip
II’dir. Tip II’de insidans 1/60000 dogumdur.
Azalmis mineralizasyon, multipl fraktiirler,
yumusak dokuda kallus formasyonlari, kosta
fraktiirlerine bagli boncuk dizilimi goriiniimii
izlenir. Tip III’de ise femur kisalig1 1limhdir,
ancak yine multipl fraktiirler vardir. Tip [V’de
bebek yasar ve fraktiirler nadirdir. Tip IV’de
mineralizasyon daha iyidir ama egrilik 6n plan-
dadir. Tip I’de dogum travmasina bagl frak-
tiirler goriiliir. Prenatal tanis1 kiriklarin ve eks-
tremite kisaliklarinin ortaya konmasi ile yapilir
ancak 2. veya 3. trimestere kadar saptanamaya-
bilinir (Resim 9) [4, 6].

Hipofosfatazya: Kemiklerde deminerali-
zasyon ile serum ve dokularda diisiik alkalin
fosfataz seviyesi ile karakterize otozomal rese-
sif nadir bir hastaliktir. Hastaligin ortaya ¢ikis
yasina gore alt1 klinik alt tipe ayrilir. Perinatal
formu olan tip 1 dliimciildiir. Hiperkalsemi ve
hiperkalsiiiriye bagli kranyosinostoz ve nefro-
kalsinozis goriilen tip 2 infantil formu do-
gumda normal goriinen bebekler seklindedir.
Kafatasi ve vertebralarin hipomineralizasyonu
on plandadir. Mikromelik kisalik 1limli/siddet-
li tarzdadir. Osteogenezis imperfekta tip II ile
ayirict tanida problem olusturur [20].

Kampomelik Displazi: Mikromelik kisa-
lik gosteren nadir rastlanilan oliimeiil iskelet
displazisidir. Alt ekstremitede egrilik 6n planda-
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dir. Ozellikle anteriora dogru egrilik dikkat ce-
kicidir. Ust ekstremite dl¢iimleri normal almir.
Kiigiik skapula ve hipoplazik fibula saptanmasi
taniy1 akla getirmelidir. Belirsiz genitalya, kii-
clk toraks, solunum sikintisi izlenebilir. Yasa-
yan bebekler apne, 6grenme giicliigii, kalca ¢1-
kiklig1 bulgularina sahiptir. intrauterin dsSnmede
normal ossifikasyon ve fraktiirlerin olmamasi
digerlerinden ayirici taniy1 saglar. Klinisyene fe-
tal karyotipleme Onerilmelidir. Fenotipik olarak
disi, karyotiplemede ise erkektir [1].

Jeune Sendromu (Asfiktik Torasik Displa-
zi) : [lmli mikromelik displaziye kii¢iik toraks
ve kistik renal displazi eslik eder. Polidaktili
olabilir. Ellis van Creveld sendromundan ante-
natal olarak ayirt edilemez.

Resim 8. A-C. (A) Tanatoforik displazili fettsde
siddetli mikromelik alt ekstremiteler. (B) Tana-
toforik displazili ayni fetlstin pulmoner hipop-
laziyi destekleyen “abdominal bossing” bulgu-
su. (C) Tanatoforik displazili fetistin kadavra
goérinuma.

Ellis Van Creveld Sendromu: Iliml1 mikro-
melik displaziye kiigiik toraks eslik eder. Kisa
ve horizontal kostalar hastalifin prognozunu
belirler. Hastalarin yaklasik yarisinda kardiyak
hastalik (en stk ASD) mevcuttur [1].

Ekstremite Malformasyonlari

“Clubfoot” deformitesi: En sik talipes
equinovarus denilen ayagin ice dogru rotas-
yonda ve plantar fleksiyonda oldugu formu
goriiliir. Bilateral %60 izlenirken %40 unila-
teraldir. Ayak uzun aksinda izlenirken aymni
planda tibia ve fibulanin da uzun aks1 boyun-
ca izlenebilmesi ile tani konulur. Diger de-
gisle, ayagin uzun kemikleri yani metatarslar
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Resim 9. A-D. (A) Osteogenezis imperfektali bir fetstin kraniyal hipomineralizasyon gérinimu. Kafa

Fetal Iskelet Sistemi Anomalileri

ici yapilar hipomineralizasyon nedeniyle net seciliyor. Kafa kemikleri yer yer izlenmiyor. (B) Oste-
ogenezis imperfektali ayni fetlisde humerus gériniim. lyilesen ve tekrar gelisen frakturlere bagl
humerus dlzensiz ve kisa izleniyor. (C) Osteogenezis imperfektali ayni fetUste skapula ve boncuk
dizilimli toraksi tam sarmayan kosta géruntmu. (D) Osteogenezis imperfektal bu fetlstin kadavra

goéranuma.

longitudinal olarak izlendigi planda tibia ve
fibula da longitudinal olarak goriintiiye girer.
Pratikte ayagin tabandan izlenen uzun aksi
bulunur ve prob pozisyonu degistirilmeden
tibia ve fibulaya dogru ilerlenir. Bu uzun ke-
mikler plana transvers olarak girerse clubfoot
deformitesi dislanir. Clubfoot %30 kromozom
anomalileriyle birliktedir. Trizomi 18’li olgu-
larin %231 clubfoot ile seyreder (Resim 10)
(4, 21].

Rockerbottom ayak: Konveks taban ve hipe-
rekstansiyon ayak seklinde tanimlamir. Trizomi
18 i¢in patognomoniktir. Spina bifida ve artrogri-
pozis ile birlikte goriilebilir (Resim 11) [18].

Sandal gap ayak: Ayak bagparmagi abduk-
siyondadir. Siklikla normal fetiislerde goriiliir
ve aileseldir. Trizomi 18 ve 21 ile beraberligi
bildirilmistir. Ekojenik kardiyak odak, ekoje-
nik barsaklar, iliml1 pelviektazi ve klinodaktili
beraberse trizomi 21 i¢in siiphelenilir ve amni-
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Resim 10. A, B. (A) "Clubfoot” US gérinimu. Ayak uzun aksinda izlenirken ayni planda tibia ve fi-
bulanin da uzun aksi boyunca izlenebildigi dikkat cekiyor. (B) Clubfoot izlenen bu fetlsin kadavra
goérinuimunde solda izlenen deformite US gorinimu ile paralellik tasimaktadir.

Resim 11. A, B. (A) "Rockerbottom ayak” US gérinimda. (B) US gérinimuinde ok ile isaretlenen bélge
fetlis dogduktan sonra topugun disari dogru asiri ekstansiyonu seklinde izleniyor.

yosentez Onerilir. Pozisyonel olup olmadigini
anlamak icin inceleme uzatilmalidir.

Radial Ray deformiteleri: Radius, radial
karpal kemikler ve bagparmagin yoklugu veya
hipoplazisini igeren bir dizi anomali grubudur.
Yukarida sayilan bulgulardan birisi veya birka-
¢1 bir arada olabilir. El medial rotasyonda anor-
mal pozisyondadir. Trizomi 18, VACTERL,
TAR (Trombositopeni-radius yoklugu) sendro-
mu, trizomi 13 ve “Cornelia de lange” sendro-
mu ile birlikte goriilebilir (Resim 12) [22].

Yumruk el deformitesi: Trizomi 18’de iz-
lenebilir. Radial aplazi bu deformiteye eslik
ediyorsa trizomi 18 tanis1 giliglenir ve amniyo-
sentez onerilir [23].

Kamptodaktili: 3. ve 4. el parmaklari flek-
siyonda kalir. Diger parmaklar sonografide
acik olarak izlenir. Trizomi 18 ve 13’de izlene-
bilen el deformitesidir (Resim 13).

Klinodaktili: Besinci parmak kisa ve dor-
diincii parmaga dogru egiktir. Trizomi 21 has-
talarinin %60’inda saptanmigtir. Sonografide



Fetal Iskelet Sistemi Anomalileri

Resim 12. A, B. (A) Radial Ray deformitesi izlenen fetUste radius hipoplazisinin US gérantmu. (B) Ayni
fetUste Radial Ray deformitesine bagli olarak elin medial rotasyonu (clubhand goérinimu).

Resim 13. Trizomi 18 oldugu ispatlanan bir fettsde
kamptodaktili gorinima. Elin Gctinct ve dérdin-
ci parmaklari fleksiyonda ve diger parmaklari
acik kaldigr icin 6zel bir isaret gérinimu almis.

saptamak zordur. Normal elde %2—4 oraninda
goriilebilecegi unutulmamalidir.
Artrogripozis: Multipl konjenital kontrak-
tiirler mevcuttur. Fetiisiin hareketini engelleyen
ndrolojik veya kas hastaliklar1 bu deformitelere
neden olur. Distal artrogripozis isimli formun-
da iist ekstremite hareketleri normal olabilir.
Ekstremitelerde hareketsizlik ve anormal pos-
tiir vardir. Alt ekstremite hiperekstansiyon sek-
linde goriilen ve “mizrak deformitesi” olarak

Resim 14. Artrogripozisli fetlisde alt ekstremite-
de mizrak deformitesi izleniyor.

adlandirilan pozisyonda uzun siire hareketsiz
kalir (Resim 14). Clubfoot ve yumruk el defor-
mitesi beraber olabilir [4, 6].
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Sayfa 284

Displazi terimi ya kikirdak ya da kemik komponentinde anormal diffiiz bliylimeleri yansitir (6rne-
gin osteogenezis imperfekta, multipl epifizyal displazi, akondroplazi).

Sayfa 284
Disostozis ise spesifik kemiklerin tek tek veya kombinasyonlar halinde anormal ossifikasyonudur.

Sayfa 288

Iskelet displazisi anormal uzunlukta, sekilde, sayida ve dansitede kemikleri igeren hastaliklari ifa-
de eder.

Sayfa 288
Daha sonra oliimciil olup olmadigina bakilir. Bunun i¢in fetiisiin akciger hipolazisi degerlendirilir.

Sayfa 290

Sonografide kisa femur saptanirsa nasil bir sistematik yaklasima gecilir?
Tiim uzun kemik dlgtimleri alinir.
Egrilik, fraktiir ve mineralizasyon degerlendirilir.
Kardiotorasik oran ve toraks cap1 olgiiliir.
Vertebralar yassilagsma ve intervertebral mesafelerde artig agisindan aragtirilir.
El ve ayak ayrintili degerlendirilir.
e BPD ol¢timii alinir ve kafatasi sekil agisindan incelenir.
Uzun kemiklerde fraktiir ve egrilik ile giden hastaliklara 6rnek olarak osteogenezis imperfekta tip
I, kampomelik displazi, akondrogenezis, hipofosfatazya, tanatoforik displazi verilebilir.
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1. Feta
a.

o a0 o

| iskelet displazisi aslinda ........... ile tanimlanan bir bozukluktur.

Spesifik kemiklerin tek tek veya kombinasyonlar halinde anormal ossifikasyonu
Kikirdak komponentinde anormal diffiliz biiyiime

Anormal uzunlukta, sekilde, sayida ve dansitede kemikler

Ekstremite egriligi

Anormal kafa sekli

2. Mezomeli nedir?

a.

e

Radius-ulna ve/veya tibia-fibulada kisaliktir.
Humerus veya femurda kisaliktir.

Tiim segmentlerde kisalik anlamina gelir.

El veya ayakta kisalik ya da hi¢ izlenememesidir.
Kemiklerde egrilik anlamia gelir.

3. “Clubfoot” deformitesi ile ilgili hangisi dogrudur?

a.

O

4. Ako
a.
b
c.
d
e

Ayak kemiklerinde mineralizasyon defekti ile gider.

Ayagin ice rotasyon ve plantar fleksiyonudur.

Konveks taban ve hiperekstansiyon ayak seklinde tanimlanir.
Ayak bagparmagi abduksiyonudur.

Tibia yoklugu ile tanimlanur.

ndroplazi ile ostegenezis imperfektanin ayiric tanisinda 6ne ¢ikan nokta nedir?
Mikromelik kisalik akondroplazide izlenmez.

. Akondroplazide ossifikasyon normaldir.

Sadece osteogenezis imperfekta gen bozuklugu ile gider.

. Akondroplazide egrilik 6n plandadir.
. Osteogenezis imperfektada rizomeli 6n plandadir.

5. Oliimciil tip iskelet displazisi:

a.

e

Siddetli mikromelinin eslik ettigi akciger hipolazisi ile giden displazidir.
Siddetli rizomelinin eslik ettigi kardiyak bir hastaliktir.

Dizostoz teriminin agilimidir.

Trizomi 21’in eslik ettigi el-ayak malformasyonudur.

Displaziye ek olarak anensefalinin goriildiigi durumdur.

©g ‘qQp ‘q¢ ‘ez ‘o :epdead)



