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ÖZET 
Konjenital anomalilerin prenalal dönemde 

tanınması ultrasonografık incelemenin ana 
gayelerinden biridir. Anomalinin tipinin belirlen
mesi için tüm veriler çok iyi değerlendirilmelidir, 
çünkü obstetrik tedavi planı buna bağlıdır. İskelet 
sistemi displazileri en nadir rastlanan anomali 
grubunu oluşturmaktadır. Tlıanotophoric displazi 
100.000 vakada bir rastlanan nadir bir dunundur. 
Bu vakalann hepsi iethal oldıığından, tesbit edil
diğinde gebeliğin biran önce sonlandınlmasında 
fayda vardır. 
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Fetal iskelet sistemi anomalileri tüm 
anomaliler değerlendirildiğinde en nadir 
anomalilerin tesbit edilebildiği sistemdir. İskelet sis
temi anomalileri nadir olmaları nedeni ile fetal is
kelet sisteminin ultrasonografık incelenmesinde 
yeterli bilgi birikimi mevcut değildir. Bu konudaki 
yayınlar çoğunlukla bir veya birkaç vakadan 
oluşmaktadır (1,2,3,4,5). 

Thanotophoric displaziye 100.000 doğumda 1 
vakada rastlanmaktadır. Genetik geçişi tam olarak 
bilinmemektedir. Opitz ve Sprangerin iddiasına 
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SUMMARY 
Prenalal diagnosis of congenital abnormalities 

is one of the major goals of ultrasonic examinations. 
Skeletal anomalies are the rarest reported anor-
malies. Attempts should be made to identify the type 
of anomaly present, because the obstetrical manage
ment depends upon to this diagnosis. Thanatophoric 
dysplasia is a rare condition occurring 1 in 100.000 
births and since it is lethal in every case we suggest 
the termination of pregnancy. If the diagnosis is cer
tain. 
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göre 2 tip thanatophoric displazi mevcuttur. Birinci 
tip Cloverleaf (yonca yaprağı) kafatası yapısına 
sahip olan, otozomal ressesif geçiş gösteren şekildir 
ve bu vakalarda uzun kemiklerde düz kısalma mev
cuttur. İkinci tipte ise cloverleaf kafatası yapısı yok
tur ve uzun kemiklerde kısalma ve eğilme mevcuttur. 
Bu tipin genetik geçişi bilinmemekte olup sporadik 
vakalar şeklinde ortaya çıkmaktadır (6,7,8). 

Thanotophoric displazi vakalarında göğüs 
kafesi küçük, armut şeklindedir, kaburgalar kısadır 
ve kaburgalarda gelişme geriliği mevcuttur. Karın 
genişlemiştir. Thoraks çevresinin karın çevresine 
oranı düşmüştür. Thanatophoric Displazide 
Hidrosefali nadir görülmez. Koronal ve lamboid 
sütürlerin erken kapanması sonucunda cerebrum 
basınç altında kalır ve açık sagital sütür triloblu veya 
coverleaf kafatası yapısını oluşturur. Pelvis küçük, 

Anatolian J Gynecol Obst 1991, 1 51 



52 
KKK ve Ark. 

TIIANATOPHORİC DİSPLAZİ VAKASININ PRENATAI. DÖN KM D K I, LTRASONOG HAFİK TANISI 

kısa ve düzdür. Bu scndroma eşlik eden anomaliler 
omphalosel, biküspit aortik valv, atrial septal defekt 
veya tek alriumdur (7,8,9,10). 

VAKA TAKDİMİ 
Bn. Y . A . (35) prot:2483, 37 haftalık gebe olan 

hasta prenatal kontrol için ilk defa kliniğimize 
başvurdu. Gebeliğinde hiç şikayeti olmamıştı ve bu 
gebeliğinde daha önce prcnalal kontrole gitmemişti. 
Son iki haftadır karnında aşın büyüme ve nefes 
darlığı şikayeti başladığını belirtti. Fetal hareketleri 
gebeliğin 5. ayında hissetmeye başlamıştı. Akraba 
evliliği mevcut değildi. Özgeçmişinde ve 
soygeçmişindc özellik yoktu. Daha önceki iki 
gebeliği de normal seyretmiş 3000 ve 3400 gm iki 
sağlıklı bebek vajinal yolla doğurmuştu, kan grubu 0 
Rh ( + ) ve rutin laboratuvar tetkikleri normal 
sınırlardaydı. Sistemik muayenesinde patoloji sap
tanmadı. Obstetrik muayenede fundus-pubis 
mesafesi 41 em, karın çevresi ise 112 cm olarak 
ölçüldü. Abdominal muayenede fetal pozisyon 
değerlendirilemedi. Utcrus tonusu artmıştı. Yapılan 
vajinal muayenede dilatasyon 4 cm, cffesman %60 
ve su kesesi inlakttı. Önde gelen kısım ayak olarak 
değerlendirildi. 

Yapılan ultrasonografik incelemede plasenta 
fundusta lokalize gradc 2, amnion mayi miktarında 
aşırı artma mevcuttu, umblikal kord normal olarak 
değerlendirildi. Makadi preseantasyonda tek fetus 
olarak değerlendirildi. Baş normalden büyük, 
thoraks yapısı dar ve kostalar kısa idi. Kranyum ve 
columna vertabralisteki kemik densiteleri normaldi, 
kalbin incelenmesinde, kalb thoraksın büyük bir 
kısmını kaplamaktaydı, görünüm olarak normal 
yapıda idi ve 4 boşluk belirgin olarak görülmek-
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teydi. Karın organlarının incelenmesinde anormal
lik saptanmadı. Ekstremitelcrin incelenmesinde 
ham alt, hemde üst ekstremitelerde aşırı derecede 
kısalık ve eğrilik tesbit edildi (Şekil 1,2). Bu bulgulra 
dayanılarak vakanın thanotophoric displazi olduğu 
sonucuna varıldı. Doğumun bir an önce 
başlatılmasına karar verildi. Yapılan indüksiyon 
sonucunda 4 saat içinde vajinal doğum gerçekleşti. 
3100 gm ve 41 em boyunda erkek bebek doğurtuldu. 
Birinci dakikada apgar 1-2 idi ve bebek ilk beş 
dakika içinde kaybedildi. 

Bebek dış görünüş olarak, baş vücuda göre 
büyük görünümde idi, kulaklar düşük, burun 
basıktı. Armut tipinde dar thoraks yapısı mevcuttu. 
Tüm ekstremitelcrin hem proksimal hemde distal 
kısımlarında aşırı kısalık dikkati çekiyordu. Alt 
ekstremitelerde daha belirgin olmak üzere aşırı 
eğrilik vardı (Şekil 3). 

Postmortem dönemde yapılan radyolojik in
celemede kafada koronal ve lambdoid sütürlcrin 
erken füzyonuna bağlı olarak yonca yaprağı 
görünümü vardı. Thoraks dar ve armut şeklinde ve 
kostalarda kısalık belirgindi. Omurgalarda H şekli 
tipikti ve kısa bükülmüş ekstremiteler görülmek
teydi. Kemikler mineralizasyon bakımından normal
di (Şekil 4). 

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

TARTIŞMA VE S O N U Ç 
Fetal anomalilerin prcnalal dönemde 

tanınabilmcsi obstetrik tedavi planı için önemlidir 
ve tanı ne kadar erken yapılabilirse o kadar 
faydalıdır. Tesbit edilen anomalinin tipinin belirlen
mesi için tüm gayrcllcr sarfedilmelidir. İskelet sis-

Şı-kil 2. 1 ctal humciusun ultlusımogralık gorunumu. 
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Ş e k i l 3. Doğum sonrası bebeğin ondcn gorunumu 

Icmi anomalilerinin çok nadir olması nedeni ile bu 
konuda yeterli birikim meveut değildir. Bu nedenle 
tüm fetal iskelet sistemi anomalilerinin 
ultrasonografik bulguları belirlenememiştir. Eğer 
bir vakada iskelet sistemi anomalisi düşünülüyorsa 
tüm yardımcı metodlardan faydalanılmalıdır. Bu 
mctodlar içinde cn değerlisi radyolojik incelemedir. 
Gebelikte ve doğumdan sonra radyolojik tetkikler 
yapılmalıdır. Doğum sonrası letal patolojilerde ise 
lanı patolojik incelemelerle kesinleştirilnıelidir 
(1,3). 

Thanotophorik displazilerdc ilk prenatal tanı 
1971 yılında Campbell tarafından radyolojik metod-
la konulmuştur. Ultrasonografik melodla ise 1977 
yılında Cremin ve Shaff tarafından tanı konul
muştur. Daha sonraki yayınlarda da çeşitli iskelet 
displa/.ilerindeki ultrasonografik bulguları 
tanımlanmıştır. 

Thanotophoric displa/.ideki ultrasonografik 
bulgular, büyük kafa kısa ve eğilmiş uzun ekslremile 
kemikleri ve thorakstaki daralmadır. Göğüs çev
resinin karın çevresine oranı azalmıştır. B P D , baş 
çevresi, ve baş/vücut oranında artma mevcuttur 
(4,5,8). 

Radyolojik tetkikte büyük cloverleaf kafatası, 
daralmış göğüs yapısı dar ve kısa kaburgalar ve 11 
şeklindeki tipik omurga yapısı ve ekslremile kemik
lerinde kısalma ve eğilmedir (5,8). 

Thanotophoric displazi vakalarında 
polihidramnios, prematürile, malpresantasyon ve 
baş pelvis uygunsuzluğu görülme şansı fazladır. 
Çoğu vakada üçüncü trmesterda polihidranmiosun 
ortaya çıkması ile tanı için girişimlerde bulunulur. 
Ultrasonografi ve radyolojik tetkiklerle tanı 
kolaylıkla konur. Erken tanı erken doğum ve 
düşükle gebeliğin sonlandırılması ile bu letal 
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anomalide doğum sırasında çıkabilecek 
komplikasyonları azaltmak mümkündür. 

Gençlik geçiş hiç olmazsa bazı vakalarda 
önemli olduğundan bu tip ailelerde prenatal 
muayenede daha dikkatli olunması gerekmekledir. 
Rutin olarak ultrasonografik tetkikin gebelerde 
uygulanması ile konjenital anomalilerin erken 
dönemde yakalanma şansını arttırır. 
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