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OZET: Bu makalede intrauterin 6l dogan 37 haftalik, 2. deréceden masere erkek bebekte, otopsi ve radyolojik bulgulan ile birlikte yeni bir iskelet displazisi tanimlanmistir.
Gogis kafesinin darligi ve uzun kemiklerin kisa olusu nedeni le thanathophoric displaziye benzeyen olguda, resting kartilajda, biyime plaginda ve kemik yapiminda
anomali saptand:. Kemik iligi mesafesi fibrotikti ve uzun kemiklerde hematopoetik hiicreler mevcut degildi. Vertebralarda ise seyrek kigiik topluluklar halinde kemik ili-
@i elemanlan izlendi. Platyspondyly bulunmamasi ve ileri derecede kemik iligi hipoplazisi bulunusu nedeni ile olgumuz thanathophoric dysplazi ile varyantlarindan, Pin-
to ve ark. nin tammladig: lethal neonatal kisa ekstremiteli cicelikten farkli yeni bir varyant olarak degerlendirildi.

ANAHTAR KELIMELER: Kisa ekstremiteli ciicelik, thanathophoric displazi, platyspondyly

SUMMARY: A.New Variant of Lethal Neonatal. Short-Limbed Dwarfism without Platyspondyly. This article describes an unusual skeletal dysplasia in a macereted male
stillborn infant at 37 weeks of gestation. Autopsy and clinical findings resemble thanathophoric dysplasia although there wasn't platyspondyly. Chest was small and
limbs were short. Histopathologic examination revealed abnormalities in the resting cartilage, physeal growth plate and bone. Bone marrow showed fibrosis. There
was no haemopoezis in the long bones. There was focal haemopozis in vertebral bodies. The histopatologic features are, therefore, unique and differ thanathophoric
dysplasia, its varyants and a new variant described by Pinto et al.
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GIRIS Mikroskopik Inceleme:
Heterojen yapidaki kondroossez displazilerin sayilari i organlarinin bir kismi kismen, bir kismi da tam otolizli

yeni tanimlanan olgular nedeniyle giin gectikge artmakta ve
klinik, radyolojik, morfolojik 6zelliklerine goére siniflandinl-
maktadir (1,2).

Patogenez ¢ogunda bilinmemekte olup, bir kisminda
kollajen sentezinde defekt ve anormal ossifikasyon tariflen-
mistir (4, 5). Hastalarin bazilarinda gebeligin 2. trimesterin-
de ultrasonografi ile erken tani konulabilmektedir (3). Bu
hastaliklarda farkli genetik gecis séz konusu oldugundan
genetik danigma ve prognozun belirlenmesi igin dogru tani
verilmesi 6nem tasimaktadir (1, 5).

OLGU SUNUMU
Aile dykiisiinde iskelet displazisi bulunmayan 24 yasin-

daki annenin 1. gebeliginden 37. haftada 6li dogan, 2. de-
receden masere erkek bebege otopsi yapildi.

Otopsi Bulgular::
Makroskopik Inceleme:

Resim 1. Radyolojik gériintim

2000 g (N+1SD:2300+647) agirhginda, 43 cm
(N+1SD=46+7.9) boyunda, bas pelvis uzunlugu 28 cm
(N+1SD=32.745.1), bas parmak topuk uzunlugu 6.5 cm
(N+1SD=7.2+0.9), bas cevresi 33 cm olan erkek bebekii.
Govde uzunlugu normal olan bebegin gégus kafesi dardi.
Ekstremitelerin kisa olmasina karsin, el ve ayak normal bi-
yUklikte idi. Uzun kemiklerin diafizleri kisa, metafizleri ge-
nisti ve bistiri ile kolayca kesilebiliyordu. Dig gériinimiinde
baska anomaliye rastlanmayan bebegin timusu ve i¢ organ-
lan normal biyidklikte ve konumdaydi.
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Resim 3. Anormal yapidaki kondrositler (H+Ex400)

Resim 5. Buiyiime plagiin olusmadig bir alanda metafiz icinde yer
alnitg kondrosit kiimeleri (H+Ex80)

olmakla birlikte izlenebildigi kadariyla yeterli maturasyon
gosteriyordu.” Karaciger ve dalakta beklenenden fazla mik-
tarda ekstramediiller hematopoez izleniyordu.

Plasentada kayda deger patolojik bulguya rastlanmadi.

Radyografik Calismalar:

Cekilen grafilerde kafa kemiklerinin mineralizasyonu
normaldi. G6gus kafesi dardi. Uzun kemiklerde ve pelviste
osteopeni mevcuttu. Uzun kemiklerde kisalma, metafizlerde
genigleme ve ¢anaklagma, iist ekstremitelerde angulasyon
mevcuttu. Metakarp ve metatarsal kemikler ve falankslar
normal uzunlukta olmakla birlikte, osteopenik gériinimde
idi. Vertebralar normal kemik dansitesinde olup; 6n-arka ve
pozisyonu yeterli olmamakla birlikte yan filmde incelme iz-
lenmedi. lleum kiigik olup, pelvik kemikler pozisyonunun
yetersizliginden tam olarak degerlendirilemedi (Resim 1).

Histopatolojik Bulgular:

Uzun kemiklerde resting kartilajda disorganizasyon
mevcut olup, irili ufakh kondrositler vardi. Kikirdak matriksi-
nin az oldugu bazi alanlarda genig lakinler igerisinde 4-5
kondrositin bulundugu ve yer yer de kondrositlerde niive
kaybi oldugu izleniyordu (Resim 2, 3). Kartilaj kanallan nor-

Resim 4. Biiytime piaé’mda disorganizasyon ve alt zonda borizontal
yerlesim gdsteren wowen bone (H+Ex80)

Resim 6. Diizensiz yapdaki biiytime plag: komsulugunda geligi pii-
zel yerlesim gdsteren wowen bone'lar (H+Ex80)

mal miktardayd:.

Biyime plaginin yapisi diizensiz olup, diizenli siitun ve
kime olusturmayan vakuolli sitoplazmali, hipertrofik kond-
rositlerin yer_aldigi gériliiyordu (Resim 4). Bazi alanlarda
da bu kondrosit siitunlarinin hig olusmamis oldugu ve meta-
fizyel kemik trabekiilleri arasinda kondrosit kiimelerinin yer
aldig1 gorilmekte idi (Resim 5). Kemikler genellikle wowen
bone yapisinda olup, kortikal kemik kigik alanlarda goriil-
di (Resim 6). Birkag alanda wowen bone'dan lameller ke-
mige donusiim gorilurken yer yer de sadece osteoid igeren
sahalar izleniyordu (Resim 7). Osteoblastlar az miktarday-
di. Metafizlere yakin alanlarda bir kag kii¢ik osteoklast top-
lululugu mevcuttu. Kemik iligi fibrotik olup, hematopoetik
sisteme ait hiicreler mevcut degildi.

Vertebralarda ise kemik gelisimi normaldi. Kemik iligi
mesafesi genis alanlarda fibrotik olup, hematopoetik seriye
ait hicreler birkac alanda gruplar halinde izleniyordu (Re- -
sim 8).

TARTISMA

Sayilari giinden gine artan kondroossoz displaziler in-
ternasyonal olarak 1970'de siniflandiriimig, 1983'e kadar iki
kez gbzden gegirilmistir (1, 2). Bu siniflandirmaya gére ol-
gumuz, govde kisaligi olmaksizin platyspondyly ile beraber
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Resim 7. Periost komgulugundaki kortikal alanlarda osteoid, wowen
bone, wowen boneden lameller kemige gecis gdsteren diizensiz ke-
miklesme (Trichrome-Massonx80)

gorilen thanatophoric displazi ile Ponti ve ark. nin 1993'de
tanimladiklari thanatophoric displazinin yeni bir varyantina,
klinik ve radyolojik bulgulari ile kismen benzerlik gdster-
mektedir (1,5). Olgumuz ile Ponti ve ark. nin olgusu arasin-
da histopatolojik yénden yakin benzerlik bulunmaktadir.

Kondrodisplazilerden (Achondroplasia, thanatophoric
dis;;!azi ve varyantlar, metatropik displazi ve opsismodisp-
lazi) ise; ;

a) Kartilaj ve kemik yapimindaki defektin yaygin olmasi
yani sira, iskelet sistemindeki kemiklerin farkli etkilenmis ol-
malar,

b) Hematopoetik kemik iliginin uzun kemiklerde geligme-
mesi

c) Platyspondyly ve akciger hipoplazisinin bulunmama-
si nedeniyle histpatolojik olarak farklilik géstermektedir.

Kemik gelisimi yetersiz olan olgumuz biyime plaginda
da patoloji bulunmasi nedeniyle osteogenezis imperfekta-
nin tim tiplerinden ayirt edilebilmistir (2, 6).

Ozetle; bu makalede yenidoganda lethal kisa ekstremi-
teli ciiceligin platyspondyly bulunmayan, ileri derecede ke-

Resim 8. Vertebrada normal enchondral kemiklesme (H+Ex80)

mik iligi hipoplazisinin eslik ettigi, daha énce tariflenmemis
yeni bir varyanti radyolojik ve histopatolojik bulgulariyla ta-
nimlanmighir.
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