Bir Vaka Nedeniyle Osteogenesis
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OZET

Amag: Nadir gériilmesi nedeniyle, ultrasonografi ile antena-
tal olarak tani konulmug bir osteogenesis imperfekta tip |
vakasi takdim edilmektedir.

Calismanin Yapildigi Yer: Sisli Etfal Hastanesi 2. Kadin
Hastaliklari ve Dogum Kilinigi

Materyal ve Metod:  Klinigimize miracaat eden 36. hafta ile
uyumlu bir gebeye uygulanan Ikinci diizey ultraso-
nografide osteogenesis imperfekta tespit edildi.

Bulgular:  Ultrasonografide her iki humerusunda kirik ve an-
gulasyon bulunan erkek bir fetus tespit edildi. Miadinda
elektif abdominai sezaryen ile dogurtuldu. Mevcut kiriklari
radyolojik olarak dogrulandi.

Sonug: Ultrasonografinin en ge¢ 2. trimester gebelerde os-
teognesis imperfektanin tesbit edilmesi ve letal formlari-
nin ayirt edilmesine imkan sagladigi kanaatindeyiz.

AnahtarKelimeler: Prenatal tani, Osteogenesis imperfekta,
Ultrasonografi, iskelet displazisi
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Osteogenesis imperfekta 1:20000-1:6000G dogum-
da bir gorlilen son derece nadir, herediter, konjenital
bir sendromdur. Ana tani kriterleri kemiklerde kirik ve
deformite tesekkili olmakla birlikte osteogenesis im-
perfekta mavi skleralar, isitme bozukluklari, dis tesek-
kulinde bozukluklar, eklem hipermobiliteleri ve trombo-
slt fonksiyon bozukluklari ile seyreden genel bir meta-
bolizma bozuklugudur.

Sulence ve ark. yaptiklari epidemiyolojik ve gene-
tik calismalar neticesinde doért tip osteogenesis imper-
fekta tanimlamiglardir. Tip |, osteogenesis imperfekta
tarda otozomal dominant gecisli olup, en sik karsilasi-
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SUMMARY

Objective: Osteogenesis imperfecta type | which has been
diagnosed antenatally by ultrasonography presented as
it is a rare case.

Institution: 2nd Obstetrics and Gynecology Clinic at S/sl7
Etfal Hospital

Materials and Methods: Osteogenesis imperfecta was dia-
gnosed by second level ultrasonography performed on a
36 week pregnant woman admitted to the clinic.

Findings: A 36 week male fetus with bilateral humerus frac-
ture and angluation has been diagnosed by ultraso-
nography. Fetus was delivered at term by caserean sec-
tion. The fractures were confirmed by X-rays.

Results: We beleive that by ultrasonography osteogenesis
imperfecta could be diagnosed as late as 2nd trimester
in pregnancy and that lethal forms can be differenciated
aswell.

Key Words: Prenatal diagnosis, Osteogenesis imperfecta,
Ultrasonography, Skeletal displasia
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lan tiptir. Bu hastalar da gelisme geriligi yoktur, mauvi
skleralar mevcuttur, kemik frakturleri genellikle dogum-
dan sonra olusur ancak intrauterin dénemde de mev-
cut olabilir ve progressif bir deformite tesekkulu vardir.
Tip Il otozomal resesif gegisli olup letaldir(1). Osteoge-
nesis imperfekta tip Il Maroteaizx ve ark. tarafindan tip
Il A-B-C olarak 3 ayri form olarak ele alinmaktadir ve
tip 1IB'nin letal olmadigi kabul edilmektedir(2).

Tip Il ise progressif deformite tesekkilu ile seyre-
den ancak skleralarin normal oldugu tiptir. Tip IV otozo-
mal dominant gecigli, skleralari normal ve diger hastalik
semptomlarinin hafif seyrettigi vakalardir(1 ).

Ultrasonografinin klinik kullanima girmesinden
once radyolojik teknikler osteogenesis imperfektanin
ana tani yontemi olmuslardir. Yiksek rezollisyonlu ult-
rasonografinin obstetrik kliniklerinde kullaniimasi ile os-
teogenesis imperfektanin prenatal tanisi kolayca konu-
labilir olmustur(3). Klinigimizde; daha 06nce konjenital
anomalili ¢ocuk dogurmus gebeler, gebeliai sirasinda
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SekiH. Osteogenesis imperfekta'da kink humerusun ultraso-
nografikgorintisi.

Figure 1. Ultrasonographic appearence of fractured humerus in
osteogenesis imperfecta.
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Sekii2. Osteogenezis imperfektada extremitede kink.
Figure 2. Extremity fracture in osteogenesis imperfecta

obstetrik komplikasyonu tesbit edilenler veya rutin | du-
zey obstetrik USG'de fetal anomaliden sitphe edilmis
gebe populasyonuna uyguladigimiz uterus, plasenta,
amniotik sivi ve ayrintili fetal anatomi tetkikini hede-
fleyen Il. duzey obstetrik ultrasonografide bir vakada
osteogenesis imperfekta tip | vakasi tesbit edildi

VAKA

N.Y. 24 yasinda, G3P2, son adet tarihine gére 36
haftalik gebeligi olan hasta Sisli Etfal Hastanesi 2. Ka-
din Hastaliklari ve Dogum Klinigine mdiracaat etti.
Anamnezinde 6 yil 6nce anomalili erkek bir gocuk
dogurdugu ve g¢ocudun dogumdan bir hafta sonra 6l-
diuglini, 6lim nedenini ise bilmedigini sodyledi. Daha
sonra 4 yil 6énce bir kiz bebek dogurdugunu ve kizinin
halen sag ve saglikhi oldugunu belirtti. Vakanin klinigi-
mizde yapilan Il. dizey ultrasonografisinde 36 hafta ile

Sekil 3. Osteogenezis imperfekta yakasindaki kingin radyolojik
gorinima.

Figure 3. Radiologie appearence of fractured humérus in osteo-
genesis imperfeeta.

uyumlu gelismis erkek bir fetus tesbit edildi. Fetusun
her iki humerusunda kirik ve angulasyon bulundugu, ti-
bia ve fibulasinda muhtemelen kirilma ve yeniden ossi-
fikasyona bagh kisalma ve deformasyon tesbit edildi
(Sekil 1,2). Baska anomali tesbit edilemedi. Gebeligin
seyri olaysizdi miadinda (mevcut kiriklari daha da arttir-
mamak icin) ailenin onayr alinarak elektif abdominal
sezaryen uygulanarak 1. dk. apgari 8, 5. dk. apgari 10
olan erkek bir bebek dogurtuldu. Yenidoganin yapilan
muayenesinde 3100 gram agirliginda oldugu, her dort
ekstremitesinde de kiriklara bagh deformasyonlar gorul-
du. Kolumna vertebralis intaktti, baska anomali tesbit
edilemedi Extrémité kiriklari radyolojik olarak dogrulandi
(Sekil 3). Daha sonra bebek hastanemiz yenidogan Uni-
tesinde interne edildi. 6. gin yapilan muayenede skle-
ralarin mavi oldugu gorulda.

Eskiden osteogenesis imperfektanin antenatal ta-
nisi sadece radyolojik tekniklerle mimkindi. Ancak
son zamanlarda yuksek rezollisyonlu ultrasonografi bu
alandaki degerini kanitlamis bulunmaktadir. Bu amagla
ozellikle anamnezi pozitif hastalara Il. dizey ayrintili bir
ultrasonografi uygulanmali, ultrasonografide 6zellikle is-
kelet displazileri igin uzun tubuler kemiklerdeki kirilma,
bikilme kemik dansitelerindeki demineralizasyona bagh
azalma dikkatle degerlendirilmelidir. Uzun kemik boyla-
rindaki kisalmanin tanisal degeri tartismalidir.
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