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kondrogenezi (ACG), şiddetli mikromeli, kısa gövde ve makrokra-
nia ile karakterize ölümcül bir kondrodistrofidir. Prevalansı 10.000
doğumda 0,09-0,23 arasındadır.1 Geleneksel olarak bu bozukluk iki

tipte sınıflandırılmaktadır: Daha şiddetli olan Tip I (Parenti-Fraccaro); daha
az şiddetli olan Tip II (Langer-Saldino). Klasik Tip I altında birbirinden
farklı iki bozukluk tanımlanabilir: Tip IA (Houston-Harris) ve Tip IB (Frac-
caro).2 ACG Tip II için ise günümüzde kanıtlar hipokondrogenezi ile aynı
bozukluğun farklı fenotipik varyantları olduklarını düşündürmektedir.2

Akondrogenezi Tip Ia (Houston-Harris):
2D/3D/4D Ultrasonografi ile Prenatal Tanı

ÖÖZZEETT  Tip IA akondrogenezi, şiddetli mikromeli, vertebra korpuslarında ossifikasyon olmaması ve
multipl kırıklar olan kaburgalarla karakterize ölümcül bir kondrodistrofidir. Yirminci gebelik
haftasında kliniğimize konsülte edilen hastanın 2 boyutlu ultrasonografik incelemesi bu nadir
anomaliyi ortaya koymuştur. Üç ve 4 boyutlu ultrasonografi görüntülemeleri olguyu spesifik
tanısına yaklaştırdı. Hastanın aydınlatılmış onamı ile yapılan gebelik terminasyon sonucunda tanı
postnatal olarak doğrulandı. Son yıllarda sonografi alanındaki gelişmeler doğrultusunda iskelet
displazilerinin tanınması erken dönemlerde mümkün olmaktadır. Erken ve spesifik prenatal tanı,
ileri haftalara taşınması muhtemel olumsuzlukları önlerken, genetik danışmanlığa yön vermesi
nedeni ile de önemlidir. Görüntülemedeki teknik üstünlüklerinin yanı sıra 3 boyutlu
ultrasonografinin anormal bulguların doktor ve aile tarafından çok daha çabuk ve açık olarak
anlaşılmasını sağladığını düşünüyoruz.
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AABBSSTTRRAACCTT  Type IA achondrogenesis is a lethal chondrodystrophy characterized by severe mi-
cromelia, absent mineralization of vertebral bodies, and multiple rib fractures. 2-dimensional ul-
trasound evaluation of the patient who was consulted with our clinic at 20 weeks of gestation
revealed this extremely rare fetal anomaly. 3-and 4-dimensional ultrasound imaging approximated
the case to its specific diagnosis. The final diagnosis was postnatally confirmed at pregnancy ter-
mination that was preceded with patient’s informed consent. Early identification of skeletal dys-
plasias becomes easier according to the developments in sonography. Early and specific prenatal
diagnosis avoids the possible problems that could come up against at further weeks of gestation,
and guides the genetic counseling, as well. We think, 3-dimensional ultrasound, besides its tech-
nical superiority at imaging, makes it quicker and more definite to understand the abnormal find-
ings both by the doctor and the family.
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Tip IA ACG, şiddetli mikromeli, vertebra kor-
puslarında ossifikasyon olmaması ve multipl kırık-
lar olan kaburgalarla karakterizedir.3 Kalvaryum
demineralizedir (membranöz). Uzun kemikler ileri
derecede kısalmıştır ve metafizlerde kadehleşme ve
çıkıntılar mevcuttur. Vertebra korpuslarında ossi-
fikasyon yoktur, ancak servikal ve üst torasik bölge
vertebra pediküllerinde kısmi ossifikasyon izlenir.
Pelvis formasyonu yetersizdir. İliak kemikler ke-
narları çentikli olarak ossifiye iken, iskial kemikler
yetersiz ossifiye ve pubik kemikler anossifiyedir.
Toraks kısa ve fıçı şekillidir. Kısa kaburgalarda ka-
dehleşmiş metafizler ve multipl fraktürler izlenir.
Fasyal anomaliler; basık yüz, alın çıkıklığı, ante-
vert nostrillerin olduğu kısa burun, uzun filtrum,
burun köprüsünün basıklığı, mikro-retrognati ve
kısa boyun gibi özellikleri içerir. Polihidroamni-
yoz ve psödohidropik görünüm sıktır. Bu fetüs-
lerde hidropik görünüme sebep sınırlı iskelet yapı
üzerindeki yumuşak doku kitlesinin fazlalığına
bağlanabilir.

ACG’lerin diğer iskelet displazilerinden ayırıcı
prenatal tanısında şiddetli mikromeli ve gövde kı-
salığı ön plana çıkmakta iken, ACG Tip IA ve ACG
Tip IB birbirinden öncelikle kalvaryum ossifikas-
yonu ve kaburgalarda kırıklar ile ayırt edilmekte-
dir. ACG Tip IA ölü doğum ya da doğumun ilk
saatlerinde pulmoner hipoplaziye bağlı ölüm ile so-
nuçlanmaktadır. Tedavisi olmaması nedeni ile tanı
anında terminasyon önerilmektedir. ACG Tip IA
otozomal resesif geçişli bir bozukluk olup, henüz
sorumlu olan gen bulunamamıştır. Ancak ACG Tip
IB’de mutasyonun bilinmesi, ACG Tip II’de ise de
novo otozomal dominant mutasyona bağlı düşük
risk düzeyi genetik danışmanlık için kesin tanıyı
önemli kılmaktadır.

Biz bu çalışmada, bu nadir görülen olgunun
antenatal dönemde 2 ve 3 boyutlu ultrasonografik
özelliklerini ve postmortem fetüsü görüntüleriyle
sunarak iskelet bozukluklarına dikkat çekmeyi he-
defledik.

OLGU SUNUMU
Yirmi üç yaşındaki, ilk gebeliği olan hastamız,
anomali şüphesiyle 20. gebelik haftasında ikinci
düzey fetal ultrasonografi (USG) taraması için kli-

niğimize başvurdu. Anamnezinde 1. derece ak-
raba evliliği belirlendi. İki boyutlu USG (2D-
USG)’de ileri derecede mikromeli, gövde kısalığı,
baş ve abdomenin orantısız büyüklüğü dikkat
çekmekte idi. Ekstremiteler yüzgeç! görüntü-
sünde olup femur ve humerus ölçümleri -2 stan-
dart deviasyonun altında izlendi. Üç boyutlu (3D)
ve 4 boyutlu (4D) USG görüntülemeleri iskelet
modunda kalvaryum ve vertebralardaki ossifikas-
yon yokluğu ve yine kemik yoğunluğunun yumu-
şak dokudan farklı olmadığı açıkça görüntülendi.
Kraniyofasyal taramada ACG Tip I ve II’nin ayrıl-
masını sağlayan mikro-retrognatiden 2D-USG’de
şüphelenildi ve 3D/4D-USG yüzey modu kullanıl-
dığında konfirme edildi (Resim 1). Hastada bu
bulgularla ACG Tip I tanısı düşünüldü. Aileye da-
nışmanlık verildi ve ailenin bilgilendirilmiş oluru
sonrasında gebelik termine edildi. Terminasyon
sonrasında yapılan postmortem değerlendirmede
ileri derecede tetramikromeli, kısa boyun, dar ve
kısa toraksa göre büyük baş ve karın görünümü-

RESİM 1: Akon dro ge ne zi li fe tü sün 21. haf ta da 4D-USG yü zey mo dun da sağ -
la nan mik ro-ret rog na ti.
(Renkli hali için http://jinekoloji.turkiyeklinikleri.com/)
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nün yanı sıra 3D/4D-USG yüzey modu ile belir-
lenen mikro-retrognati ile karakterize dismorfik
yüz göze çarpmakta idi (Resim 2). Postmortem
bulgular prenatal sonografik tanıyı konfirme et-
mekte idi.

TARTIŞMA
Genetik iskelet bozukluklarına dair son yapılan sı-
nıflandırma; moleküler, biyokimyasal ve/veya rad-
yolojik kriterler ile tanımlanan 37 grupta 372 farklı
durumu içermektedir.4 Bu bozukluklardan sorumlu
gen mutasyonları iskeletin şekillenmesini, eklem
morfogenezini, lineer büyümeyi ve artiküler yüze-
yin bütünlüğünü etkiler.5 Belirli bir iskelet displa-
zisinin spesifik tipinin prenatal tanımlanması,

detaylı ve planlanmış bir inceleme gerektirmekte-
dir ve bunun için protokoller önerilmiştir.6 Ancak
nadir görülmeleri, birbiriyle kesişen özelliklere
sahip çok sayıda ayırıcı tanı olması ve fenotipik çe-
şitlilik  nedeni ile prenatal sonografik tanıları ol-
dukça güçtür.

USG, konjenital anomalilerin tanınması için
tüm dünyada rutin bir değerlendirme aracı haline
gelmiştir. Bunun yanı sıra kemiğin USG’de eko-
dens oluşu ve kemikleşmenin görece erken ges-
tasyonel haftalarda olması iskelet yapısının
gebeliğin ikinci trimesterinde 2D-USG ile kolayca
vizualize edilmesini sağlar. Bu nedenle iskelet
displazileri ideal olarak prenatal USG ile tanılan-
dırılmalıdır. Sonografik doğru tanı; perinatal öl-
dürücülüğün belirlenmesi, uygun moleküler
analizin kararlaştırılması, neonatal komplikasyon-
ların ve tekrarlama riskinin tahmini ve maternal
yönetimin öngörülmesi gibi yararlar sağlar. 2D-
USG ile iskelet displazilerinde olguların %31-
65’inde doğru prenatal tanı bildirilmiştir.6

3D-USG ise fetal iskeletin rekonstrükte edi-
lebilmesini sağlayan algoritmleriyle 2D-USG ile
ortaya çıkarılamayan ek fenotipik özellikleri 
tanımlayarak tanısal doğruluğu geliştirebilir.7-10

Eğer yeterince erken haftada inceleme yapılıyorsa,
tüm iskelet görüş içine alınarak panoramik bir gö-
rüntü elde edilebilir.7 Literatürde, iskelet displazili
fetüslerde ek fasyal dismorfizm, skapular anoma-
liler, anormal kalsifikasyon paternleri gibi fenoti-
pik karakteristikleri veya iskelet özelliklerini
3D-USG ile tarifleyen olgu sunumları ve küçük
olgu serileri yayınlanmıştır.7-10 3D-USG, ölçümde
herhangi bir kesit yüzeyi yaratılabilmesi ve mul-
tiplanar görüntü sağlaması gibi başlıca avantajlara
sahiptir.10 Sunduğumuz vakada öncelikle 3D-USG
iskelet modu ile kemik yoğunluğu değerlendirildi
(Resim 3). Ek olarak, 3D/4D-USG yüzey modun-
dan faydalanılarak fasyal karakteristikler vizualize
edildi.

Literatürde 24. gestasyon haftasından önceki
tanı oranlarının giderek artmakta olduğu görül-
mektedir.11,12 Biz de olgumuza 21. haftada tanı
koyduk. Ancak iskeletin farklı kısımları farklı ges-
tasyonel haftalarda mineralize olduğundan, tanıya

RE SİM 2: Üç bo yut lu res min ya nın da be be ğin post mor tem gö rün tü sü. Ka -
rak te ris tik özel lik ler net ola rak se çi le bi li yor.
(Renkli hali için http://jinekoloji.turkiyeklinikleri.com/)
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ipucu oluşturan spesifik kemik görüntülerine da-
yalı USG bulguları belirli haftalarda görülebil-
mektedir. Dolayısıyla karakteristik bulguların
bilinmesinin yanı sıra anomalilerin görüldüğü haf-
taların da bilinmesi gerekmektedir.

USG taramasında, iskelet displazilerinin bulun-
ması için en iyi parametre femur uzunluğudur.13

ACG Tip IA’da uzun kemikler ileri derecede kısal-
mıştır (Resim 4). Çalışmalar; diğer uzun kemiklerin,
kafa ve toraks çevresinin, eller, ayaklar ve yüzün

RE SİM 3: Kal var yum ve omur ga da ki os si fi kas yon yok lu ğu 3D-USG is ke let mo dun da gö rü le bi lir. Ke mik yo ğun lu ğu nun is ke let do ku lar dan çok da fark lı ol ma dı ğı
gö ze çar pı yor.
(Renkli hali için http://jinekoloji.turkiyeklinikleri.com/)

RESİM 4: 2D-USG ile yapılan femur ve humerus ölçümleri -2 SD altında saptandı.
(Renkli hali için http://jinekoloji.turkiyeklinikleri.com/)
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dikkatle taranmasının ayırıcı tanıya yardımcı bul-
gular sağladığını göstermektedir.4,14 Olguda tüm bu
belirtilen alanlar 2D ve 3D-USG ile taranmıştır. 

Klinisyen, iskelet displazilerinde ya daima ö-
lümcül olan durumların kesin tanısının tespitiyle
ya da pulmoner hipoplazi riskini hesaplayarak ano-
malinin ölümcül olup olmadığına karar vermek
durumundadır. Pulmoner hipoplazi esas olarak to-
rasik hipoplaziye sekonder olup USG’de toraks ve
akciğer boyutu ve konfigürasyonunun ölçülmesi le-
talite hakkında fikir verebilir.15 Olguda toraksın ol-
dukça dar ve kısa olarak görüntülenmesi tanıyı ve
yönetimi destekleyen bir unsurdu.

Son olarak ACG Tip IA ayırıcı tanısında en sık
görülen üç bozukluk olan Osteogenesis Imperfecta
Tip II, Tanatoforik Displazi ve Akondrogenesis Tip
II öncelikle akla gelmelidir. Şiddetli tetramikro-

meli, gövde kısalığı ve anormal mineralizasyon pa-
terni tanıda ACG Tip IA için yardımcı temel bul-
gulardır (Resim 5).

SONUÇ
Son yıllarda sonografi alanındaki gelişmeler doğ-
rultusunda iskelet displazilerinin tanınması erken
dönemlerde mümkün olmaktadır. Erken ve spesifik
prenatal tanı ileri haftalara taşınması muhtemel
olumsuzlukları önlerken genetik danışmanlığa yön
vermesi nedeni ile de önemlidir. Spesifik prenatal
tanıda 3D-USG, iskelet yapının yanında yüz, eller
ve ayakların görüntülenmesinde üstünlüğü ile ta-
nıya ek yarar sağlayabilir. Ayrıca 3D-USG’nin
anormal bulguların doktor ve aile tarafından çok
daha çabuk ve açık olarak anlaşılmasını sağladığını
düşünüyoruz.

RESİM 5: Gövde ve ekstremitelerin 3D-USG yüzey modunda oluşturulan görüntüsü ve fetüsün postmortem resmi.
(Renkli hali için http://jinekoloji.turkiyeklinikleri.com/)
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