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OZET: Miadinda sezaryenle dogan ve 30 dakika yasayan erkek bebegin otopsisinde makrosefali burun kdki basikligi, gégis kafesi ¢okilkliga, ekstremitelerin kisaligi gibi
makroskopik bulgular mevcuttu. Radyografide vertebralar mevcut ve bulgular akondroplazi ile uyumlu idi. Vertebralar ile dizden alinan kesitlerin mikroskopisi de
akondroplaziyi destekliyordu.

ANAHTAR KELIMELER: Akondroplazi, platspondili.

SUMMARY: PRESENTATION OF AN AUTOPSY CASE (ACHONDROPLASIA): Autopsy requested on a male baby who delivered in term by cesarian section and lived a
proximetaly 30 minutes after delivery. Gross autopsy findings were macrocephaly, depressed nose ridge and thorax, short extremities. Radiological findings revealed
vertebrae consistent whit achondroplasia. Microscopic examinations of the sections taken from vertebrae and knee confirmed the radioloical diagnosis of
achondroplasia.
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GIRIS

Akondroplazi, kondrodisplazilerin bir subgrubudur (1). Ki-
sa ekstremiteli ciiceliklerin en genel formudur (1-7). 1/70 000
ile 1/15 000 dogumda gézlenir(2). Radyoloji ve klinigi son de-
rece spesifiktir(3). Her ne kadar otozomal dominant gecisle
oldugu dusiinilse de % 80-90 hastada spontan olarak mey-
dana gelmektedir (2,3). Son zamanlarda hastaligin prenatal
teshisi ultrasonografi ile olasi olmaktadir(2).

OLGU SUNUMU

Miadinda sezaryenle dogan olgumuz dogdugunda canl
idi. 30 dakika yagadiktan sonra eksitus oldu.

Ailesinin istegi ile Uludag Universitesi Patoloji anabilim
dalinda otopsi yapildi. Ailede daha onceki kusaklarda
akondroplazi hikayesi yoktu.

Makroskopik olarak olgu (Resim 1), tepe-topuk mesafesi
44 cm, 3900 gram agirhginda erkek bebektir. Burun basik,
frontal belirgin olmak Gzere kafa biyik (Bas cevresi 44 cm)
gériinimdeydi. On fontanel agikii 5x5 cm idi.

Ekstremiteler viicuda oranla kalin ve kisa gériinimde
parmak ucu omuz mesafesi 13 cm, ayak topugu kalga mesa-
fesi 13 em idi. Parmaklar kisa ve kint idi. Gégls ve batin
boslugu acildiginda gégis kafesinin yukari kisminin belirgin
bir sekilde dar oldugu gézlendi. :

Kalpteki interatrial septal defekt disinda organlarda mak-
roskopik herhangi bir patoloji saptanmad. Kafa derisi alti ve
periost altinda yaygin kanamalari mevcuttu.

Mikroskopik olarak, organlarinda herhangi bir patoloji
bulunamadi. Diz ve vertebralardan hazirlandigimiz kesitler
tani koydurucu idi (Resim 2). Ozellikle diz ekleminden ha- me plaginda zon 2 (=proliferasyon) ve zon 3 (=hipertrofi)
zirladigimiz kesitlerde, endokondral kemiklesmenin biyli- de daralma, diizgiin kolonlar yapmis kondrositlerin yerini
daginik yerlesmis kondrositlerin aldigi dikkati ¢ekti.

Postmortem cekilen direkt radyografide kafa kaidesi da-
* Uludag Un. Tip Fak. Patoloji ABD ralmisti. Buna bagh olarak kalvaryum-kafa kaidesi orani bo-
*Uludag Un. Tip Fak. Radyoloji ABD zulmustu (Resim 3).

Resim 1. Akondroplazili bebegin makroskopik olarak
goruntristi
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Resim 2: Diz ekleminden bazirladigimiz kesitlerde, biiyiime
plagindan Zon 2 ve Zon 3'de daralma izlendi H.E.x400

Vertebralarda, servikalden lomber bdlgeye dogru interpe-
dinkller mesafe normalin tersine gittikge daralmisti.

Ozellikle ekstremitelerde ¢ok belirgin olarak uzun kemik-
ler kisa ve kalin olarak izlenmektedir. Her iki humerus distal
metafizlerinde daha belirgin olan, metafizlerin V seklini aldi-
g1 dikkati cekmekteydi.

Pelviste iliak kanatlarin asetabulum kesimi gelismemistir.
Sakro iliak eklem gorilememistir.

TARTISMA

Kondrodisplaziler dogumda kolaylikla anlasilabilen iskelet
sistemi anomalilerinin genel adidir. Bu terim pek ¢ok hastalig
biinyesinde toplamaktadir. akondroplazide kondrodisplazilerin
piatyspondilinin eglik ettigi ve viicut kisaligi olmayan grubunun
en 6nemli hastaligidir. Akondroplazi heterozgous ya da ho-
mozygous olabilir (1). Akondroplazi heterozygous formu otozo-
mal dominant olarak geger, homozygous formu da anne-baba
heterozygous akondroplazilerde gézlenir. Fakat % 80-90 gibi
biyik bir cogunlugu spontan gézlenmektedir (2,3).

Akondroplazi prenatal olarak ultrasonografi ile teshis edile-
bilecegi gibi DNA metodu ile ilk trimestrde saptamak olasidir (2).

Akondroplazinin klinigi ve radyolojisi spesifiktir (3). Klini-
ginde iskelet sisteminde spesifik goriinim izlenmektedir. Ka-
fa nispeten biyiik, foramen magnum dar, ekstremiteler kisa,
gbvde normal ama gogils kafesi dar, burun kdki basiktir
ama en can alic1 6zelligi platyspondilidir (1-7).

Akondroplazinin primer patolojisi endokondral biyiiyen
kemiklerdeki biyime plagindadir. Biiyiime plagindaki proli-
ferasyon zonu ve hipertrofik zon daralmistir ve organizasyon
bozuklugu gézlenmektedir. Diizgiin kolonlar yerine biyik
kondrositlerin topluluklari bulunmaktadir.

Intramembranéz kemik formasyonu bu olaydan relatif
olarak daha az etkilenir (1,4).

Akondroplazili gocuklarda 6lim foramen magnumda ser-
vikal spinal kordun basisi ile olmaktadir (1,5). Homozygous
akondroplazi yasamla bagdasmaz. Heterozygous cocuk nor-
mal yasam strebilir. Zekalari normaldir. Boylari normal po-
pulasyondan kisadir. Erigkin boyu erkekler igin 118-145 cm,
kadinlar i¢in 112-136 cm'dir (6).

Resim 3. Akondroplazili bebegin postmortem ¢ekilen

radyografisi.

Son zamanlarda 6zellikle heterozygous ¢ocuklarda uzun
ve kisa sireli GH (Growth Hormon) tedavisinin énemli oran-
larda etkiler yaptigi saptanmistir (6,7).

William ve ark.'nin 1978'de 400 akondroplazili cocuklar-
da yaptiklan standart bilyime calismalarinda erkek igin te-
pe-topuk mesafesi 48+2 SD (Standart sapma), bas cevresi
icin 39+2SD olarak-rapor edilmistir (3).

Bizim olgumuz, makroskopik olarak frontal bélge belirgin
olmak lizere bas cevresinin biylk olmasi, gdgls kafesinin
dar, ekstremitelerin kisa olmasi ile akondroplazik bir gori-
niim vermekteydi. Olgumuzda bas ¢evresi 44 cm, tepe-topuk
mesafesi 44 cm idi. Kalpte interatrial septal defekt disinda
organlarda herhangi gros patolojiye rastlanmadi.

Mikroskopik olarak dizden hazirladigimiz kesitlerde,
uzun kemiklerin biyiime plaklarinda hipertrofi ve proliferas-
yon zonunda gerileme ile buradaki kondrositlerin normalden
daha biiyik boyutlarda oldugu ve diizeniz dagildig! izlendi.

Radyolojik olarakta ekstremitelerde daha belirgin olan
uzun kemiklerin kisa ve kalin gézlenmesi, pelviste iliak kana-
din asetabulum kesiminin gelismemis olmasi, sakro-iliak ek-
lemin izlenmesi yanisira dzellikle vertebralarda normalin ter-
sine interpedinkdler araligin daralmasi akondroplazi icin tam
koydurucu idi.
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