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Ozet

Tanatoforik displazi dogumda taminabilir iskelet displazi-

leri icinde en yaygin olamdir. Letal bir kondroplazi olup.
16000-20000 dogumda  bir goriiliir.

benzerlik  gosterir.

Klinik  bulgulart  homozi-

got akondroplazi ile Boy kisa  (ortalama

40  cm), alin  genis, burun  kokii  basik  ve yiiz  kiigiiktiir.
FEkstremiteler kisa ve yassidir; goreceli olarak intervertebral
disk araligi genislemistir, spinal kanda! genislemesi yoktur. Bu
hastalar dogumdan kisa bir siire sonra goégiis kafesinin dar ve
akcigerlerin  hipoplazik olmasina nedeniyle dlmekledirler.  Son
bir yil iginde intrauterin ddnemde saptanan ekstremite kisaligi

nedeniyle  hastanemize  goénderilen;  postpartum fizik  inceleme

ve tipik radyolojik bulgulari ile tanatoforik displazi tanisi alan

ve birine otopsi yapilan iki olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Kisa ekstremiteler. Dar toraks,

Tanatoforik ciicelik

T Klin Pediatri 1999, 8:84-87

Tanatoforik displazi (TD); agir bir iskelet dis-
plazisi olup, kardinal bulgular1 basin gévdeye oran-
la uygunsuz sekilde biiyiik, toraksin dar olusu ve
ileri diizeyde mikromelidir. Boy kisa, ortalama 40
cm, alin genis, burun kokii basik, yiiz kiiciiktiir.
Ekstremiteler kisa, toraks dar ve kostalar kisadir.
Vertebralar kisa ve yassidir, goreceli olarak inter-
vertebral disk aralig1 genislemistir, spinal kanal
kaudal genislemesi yoktur. Bu hastalar gogiis
kafesinin dar ve akcigerlerin hipoplazik olmasi ne-
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Summary-

Thanatophoric dysplasia is the most common (I in 16000
Clinical features are
often confused with homozygous achondroplasia. The height is
about 40 cm, head is large with flat nasal bridge and a small

births) of the lethal dwarfing conditions.

face. Short bowed limbs, a severely small thorax, severe

platyspondyly, relative  widening of the intervertebral disks
without spinal caudal widening are also characteristic.  These
patients die shortly after birth due to narrow thorax and pul-

monaiy hypoplasia. In this article two infants who were re-

ferred to our hospital for short limbs detected in prenatal ul-

trasound examination and diagnosed as thanatophoric dyspla-
sia after birth with clinical and radiological features, are pre-

sented. Autopsy was performed in one of them.

Key Words: Short limbs. Narrow thorax.

Thanatophoric dwarfism

T Klin J Pediatr 1999, 8:84-87

deniyle dogumdan sonra kisa siirede 6ldiiklerinden
Yunanca'da 6limii getiren anlaminda tanatoforik
displazi adi1 verilmistir (1). Gegmiste en ¢ok akon-
droplazi ile karigtirtlmistir. Son bir yil i¢inde in-
trauterin donemde saptanan ekstremite kisalig1 ne-
deniyle hastanemize refere edilen, postpartum fizik
inceleme ve tipik radyolojik bulgular ile tanato-
forik displazi tanisi alan ve birine otopsi yapilan iki
olgu sunulmus ve konu ile ilgili literatiir bilgileri
gbdzden gegirilmistir.

Olgularin Sunumu
Olgul
Aralarinda 1. dereceden akrabalik bulunan
anne ve babaninsaglikliolaniki¢ocugundan sonra
miyadinda, vajinal yolla dogan erkek bebegin
1.dakika Apgar skoru 1 resiisitasyon uygulandiktan
sonra 5. dakika Apgar skoru3idi. Yaygin siyanozu.

T Klin Pediatri 1999, &



iKi OLGU NEDENIYLE TANATOFORIK DISPLAZI

Sekil 1. Birinci olguda makrosefali ve kisa ekstremiteler

bradikardisi ve i¢ ¢ekme tarzinda solunumu olup,
ambu ile solunumunun desteklenmesine devam
edildi. Fizik incelemede ates 35°C, nabiz 100
atim/dak, solunum ambu ile desteklenmekte, agir-
ik 2900 gram (25 persentil), boy 39 cm (<10
persentil), bas ¢cevresi 38.5 cm (>90 persentil) idi.
Bas-pubis uzunlugu 30 cm, pubis-topuk uzunlugu 9
cm olup, bas makrosefalik gériiniimde, 6n fontanel
4x4 cm bombe, alin ¢ikik, burun koki basik,
mikrognati, oral orifis kiigiik, boyun kisa, gdgis
kafesi dar, karin gevsek, proksimal bolge daha be-
lirgin olmak iizere tiim ekstremite boylan kisa, par-
maklar kisa ve kalin gdrliniimde idi, organomegali
(Sekil 1). Iskelet
lendirilmesinde: kostalar kisa, tubular kemiklerin

yoktu grafilerinin deger-

metafizindc diizensizlik, egri femur, platispondili,
kare seklinde hipoplazik iliak kanatlar ve skapu-

T Klin.J Pediatr 1999, 8

Neslihan TEKIN ve Ark.

2y

Sekil 2. Birinci olgunun iskelet grafilerinde kostalar kisa, tubu-

lar  kemiklerin metafizinde diizensizlik, egri femur,

platispondili, kare seklinde hipoplazik iliak kanatlar ve skapu-

lalar

lalar, kisa, genis metakarplar ve falankslar saptandi
(Sekil 2). Hasta yatisinin 9. saatinde eksitus oldu.
Otopsi bulgusu olarak akcigerlerin hipopazik
oldugu, alt ekstremite uzun kemiklerinin histopa-
tolojik incelemesinde fizyal biiylime zonunda karti-
lajda disorganizasyon ve siddetli retardasyonun bu-
lundugu ve fizyal kondrositlerde genisleme ve
vakiiolizasyonun bulundugu gorildi.

Olgu II

29 yasindaki annenin ikinci gebeliginden 40
haftalik eski sezaryen nedenli sezaryen ile dogan
kiz bebek. Apgar 1. dakikada 1,5. dakikada 3, 10
dakikada 5 olarak, degerlendirildi. Spontan so-
lunumu olmayan hasta entiibe edilerek ventilatore
alindi. Ozge¢misinde annenin gebeligi boyunca
giinde yarim paket sigara kullandigi, son 1 aya
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Sekil 3. ikinci olguda kisa kostalar ve vertebralar, interverte-

bral disk mesafesinde goreceli artis, egri femur ve kare sek-

linde iliak kanat ve skapulalar

kadar doktor kontrolii olmadigi, dogum Oncesi
yapilan ultrasonografide femur kisaligi ve poli-
hidramnios saptandigi 6grenildi. Akraba olmayan,
saglikli anne ve babanin ikinci cocugu olup,
1. ¢ocuklart saglikli idi.

Fizik incelemede ates 36.1°C, nabiz 185/dak,
spontan solunumu yok, agirlik 3000 gr (25 persen-
til), boy: 41 cm (<10 persentil), bas cevresi 38 cm
(>90 persentil), gdoglis cevresi 27.5 cm, bas-pubis
uzunlugu 28 cm, pubis-topuk uzunlugu 13 cm idi.
Genel durumu kotii olan hastanin ekstremite uglari
styanotikti. Bag biiylik, 6n fontanel 4x3 cm normal
bombelikte, frontal ve mandibuler ¢ikintilar belir-
gin ve burun koki basikti. Dil biiyiik goriinimde
idi. Kalp ritmikti, ek ses ve iifiirim yoktu. Akciger-
lerde kaba railer vardi. Batin distandii goriiniimde,
karaciger midklavikiiler hat iizerinde 9, dalak 1 cm
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palpabl idi. Proksimalde daha belirgin olmak tizere
alt ve iist ekstremiteler kisa idi. Parmak boylar1 esit
olup yelpaze seklindeydi, sag ayakta 4.-5. parmak-
lar arasinda sindaktili vardi. Yenidogan refleks-
lerinin hicbiri alinamiyordu. Iskelet grafilerinde
kostalar kisa, vertebralar diiz ve kisa, intervertebral
disk araligi artmis, tubular kemiklerin metafizinde
diizensizlik, egri femur, kare seklinde hipoplazik
iliak kanatlar ve skapulalar saptandi (Sekil 3).
Hasta 48 saatlik eksitus oldu.

Tartisma

En sik goriilen iskelet displazilerinden olan
tanatoforik displazinin, akondroplaziden farkl
oldugu ilk kez Maroteaux ve arkadaglari tarafindan
1967 yilinda tanimlanmistir. (2). Siklig1 ortalama
16000-20000 dogumda bir olup, farkli serilerde en
stk 6400, en nadir 42221 dogumda 1 olarak
bildirilmistir (3,4). Sporadik olgular halinde ola-
bildigi gibi otozomal resesif yada otozomal domi-
nant kalitim gosterdigi seklinde veriler olup,
genetik heterojenite s6z konusudur (4,5).

Bu hastalar genellikle gogiis kafesi kiiciikliigii
ve solunum yetmezligine bagli dogumdan kisa bir
siire sonra Oliirler. Ancak 4.75 ve 3.7 yaslarina
kadar yasamis olgu bildirileri de bulunmaktadir (6).

Fizik incelemelerinde 36-46 cm arasinda
degisen ortalama 40 cm olan kisa boy, hipotoni,
makrosefali burun kokii basiklifi ve One dogru
cikan gozler, toraksin boyu relatif olarak normal
fakat dar ve mikromeli vardir . ki olgumuzda da
fizik inceleme bulgular1 TD ile uyumluydu.

Kesin tanis1 radyolojik bulgularla miimkiin
olan tanatoforik displazide; kostalar kisa ve toraks
dar, vertebralar kisa ve yassidir, goreceli olarak in-
tervertebral disk araligi genislemistir, spinal kanal
kaudal genislemesi yoktur. Skapula kii¢iik ve kare
seklindedir. Pelvis kare bi¢iminde ve kisa, kiiciik
iskiadik "notch", medial spur wvardir. Belirgin
platispondilizis ile vertebra cisimlerinin anormal
konfigilirasyonu; genis, kisa ve kismen egri tubuler
kemikler vardir (7) . Her iki olgumuzda radyolojik
bulgularin timii bulunmaktaydi. Langer ve ark. (8)
tanatoforik displazinin iki tipi oldugunu; Tip I'de
femurun egri ve vertebra cisimlerinin son derece
diiz, Tip O'de ise femurun diiz ve vertebra cisim-
lerinin daha yiiksek, Tip I'li olgularin ¢ok azinda
yonca yapragi seklinde kafatas1 varken Tip II'li ol-

T Klin Pediatri 1999, 8
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gularin hemen hepsinde bulundugunu ortaya koy-
mustur. Her iki olgumuz femurun egri olmasi ve
kafataslarinin yonca yapragi seklinde olmamasi ne-
denli Tip [ olarak degerlendirilmistir.

Mikrogiria, korpus kallozum yoklugu, 6zellik-
le temporal lopta ve serebellumda yanlis organiza-
syon gibi beyin anomalileri seyrek goriilen rast-
lantisal anomalilerdir. Nadir olarak hidrosefali,
patent duktus arteriozus (PDA), atrial septal defekt
(ASD), atnal1 bobrek, hidronefroz, imperfore anus,
radioulnar sinostoz ve kraniostenoz bildirilmistir
(1). Otopsi yapilan olgumuzda ek anomali saptan-
mamistir.

Otopsi yapilan olgumuzda da saptandigi gibi
histopatolojik incelemede kondrositler ve kemik
trabekiilasyonlar1 disorganizedir (9). Ayirici tanisi-
nin homozigot akondroplazi ile yapilmas: gerek-
lidir. Akondroplazide aile dykiisii olup, biyokim-
yasal bir test ile ayrim1 yapilabilmektedir (3).

Prenatal tanida halen en gecgerli yontem USG
olup, femur boyunun degerlendirilmesi 6nem tasir
(10). Burada sunulan iki olgu da USG'de ekstremi-
te kisalig1 saptandigi i¢in hastanemize gonderilen
olgulardir. Ancak prenatal donemde izlemleri ol-
mayip dogumdan hemen 6nce degerlendirmeleri
yapilmisti. Erken ultrasonografik degerlendirme ve
halen devam etmekte olan genetik ¢aligsmalar letal

T Kim.I Pediatr 1999, 8
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seyreden bu displazilerin 6nlenmesine katkida bu-

lunacaktir.
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