Piertraioke Dot » (3% 12, Ko Bl 2004 155

Osteogenesis Imperfekta
Tip II'nin Tamisinda Prenatal
Ultrason, Postmortem Radyografi
ve Otopsinin Yeri - Olgu Sunumu
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GzET

OSTEQGENESS IMPERFEKTA TiP TN TANSINDG A PRENATAL ULTRASON, POSTMORTEM
RADYOGRAFI VE OTOPSININ YERT - OLGU SUANUML

Amag: Clomeol bir iskalet displazisi olan osteogenazis impefekianin, diger mineralizasyon kusunsda gidan iske-
lal displazilerindan anno amsin idelemak ve Bnida viinsonografi e bidkie postmoram mdrograd ve olopsi
bulgulanrn Snamini vurgulamak.

Olgu: z3. gebelk hakannda, G2 P1, 25 yaginda hasta, iskolct displazizi an tamsryrla bir bagka medieedon sordi-
simizo refore odildl. Yapdan vhrascrografi $0m uzun kemiklcedo Fasahk, kats kemiklerinda prob baskisrya gpalimes,
humerusta birden ok kink we poliidramniyos: olduguny gostend. Alleye prognoz hakkanda bilgi warildikien sonra
pebslikl sonlandinid. Posimoriam radyografi ve octopsi bulgulan i csloogenezis imperiakia tanizs konfirme edidi
Sonug: Deieoganaz s impariskianen diger mineralizasyon dedekt e seyraden hastalklandan aymo tamm Snem-
lidir va bu amagla mutiakia postmortem radyograii va olopsi incalomesi yapdmalidir.

Anafrar kelimeler: Osioogenesis imperioita, prenatal tam, ulirason, radyografi, olopsi.

THE PLACE OF PRENATAL (L TRASOUND, POSTMOARTEM RADIOGRA AHY AND AUTOPSY
EXAMNATION N PRENATAL DIAGNOS S OF OSTEQGENESIS IMPERFECTA TYPE 2 - A CASE REPOAT
Background: To discuss the differential diagnosis of osteganasis imperfecta from offer skelatal dysplasias which
is characterized by mincralzation defect and fo emphasie the importance of postmoriem radiogeaplyy and
audopsy findings.

Case: Twanty fwa -years- old patiant grvida 2 para 1 33 weeks of pragnancy, refened o owr clinio from another
canter with a diagnosis of skolotal dysplasia. Sonographic ovaluation revealed that all long bones waone shor,
doprossed shiull bones with tansducar pressure, multipd fractures in7at $e humerus and poiyfydramnios. Aftcr
consuliafion of the parsnts about diagnosis, pregnancy was teminated. The diagnosis was confirmed with
posimoriem radiclogic findings and auopsy eeamination.

Caonclusion: It is importam the differantial diagnosis of csieopenssis impariecta from offer skolalal dysplasias
which characterized by mincralization defdect and it should bo perrmed postmortem mdickgic and autopsy
imrestigations.

Key words: Ostecgenaesis imparfecta, pranatal diagnosis, uhrsound, rmdiograpfry, autopsy.
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0 steogeneris imperfokta tip 2, kollajien sen
terinde anormallikle karakienze, aiimel
bir iskelet displazisidir. Gomlme skl G0
dojjumda birdir {1}, lgulann gofiu intautenn
¥2 da neonatal dimemde sofunum sikinbis nede
niyle kayhedilir, Inrauterin donemde ams, ul
tasoncgrafide unm kemiklerds e derecede ke
salk, kafa kemikleinde ultrason protwmun bas
ksyla gokme, kisa ve dar toraks ve cegitlh ke
Som
yillarda daha erken dinemde, molektler gene
tik yontemlerle, CollAZ genindeki defekiin gos
terilmesiyle de tam konulabilmekiedic (13 Avin

miklerde kmklann varhjinda konabilir £1,2

a tamda ultmsonda veya mdyografide minerali

rasyon  kusuruyla seyreden  hipofosfalzzya,
akondrogeneds va da difer olimoll iskels

displazileri diginolmelidir.

LG

1% vagmda G2F] nommal bir erkek goouk =
hibi olan hasta, gebdifiinin 33, haftasnda iscels
displarisi on lansyla servismize bagyvmdo, Ya
pilzn urasonogmide 0Om wun kemikler %5
pemantilin albinda, e ve avak kemiklerinin bass

bernde ciokme meydana geldigi, kafa ici yamla

rinen ekeasmaun arttefp, kemiklerin mineralizasyo
nun azabdefy, femurda ve humensda angpalasyan
addufin giddendi (Sekil 1 ve 23 Tomks am iled
dierecede aralmyg, kardiyolorsik indeks ise kalp
kehine afdmegn. Polibidrammivos belirgindi. Bu
tulgulada klinik ve mdyolojik olarak minerali
rasyan defekti ile giden bir alomcil] skelet disp
larid olarak, konjenial osteogenesis imperfekia
tip 11,
il
gebelifjin fatosid fle sonhndmimammna karar ve

akondmgenezis ya da hipofosfatarya do

ldn. Aile ile prognoe komamulduktan sonm

rildi. Fetosid, kordosenter ile fetusa 5 pg fenla
nil, archndan yine kordon yoluyla 2 gr KC ven
kerek gerpekleginbdl. Ardndan misoprostol in
doksiponu ile gebelik sonlandmddy. Diofium son
s imspeksyonda ve posimonem mdyografide
fetumm kafa kemiklerinin okspial bilge dmn
da godismedifji, tomksin ided dereceds s ve
dar oldujiu, aymea wwon kemiklerde gogpal kmk
lar obduju gormildn (Sekil 33 Humens, femur ve
kolarda kanklar meeveutiu Cekil 4). Kemik mi
nemalizasyonu e dereceds aralmegh, e wve
ayaklarda baw kemikber yokiuy kohimmna versh
ralise platispondili (ince ve kelebek tara versh
ra corpuss) vardl Anne, baba ve ailenin difjer
ekek poougunda, kanda non spesifik alkalen
fosfalar dozeylen nomaldi. eopsde inoslemes

Sekdl 1. Ulbrarencara fai Juse orusids ok pom
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sinde faiisin hafiasima gore dilgik agrhkia, ka
famn biryitk ve yumugk, yiein kigok oldugu
giinildn. Kafa agldgjimda beynin oksipital kemik
har difjer alanlarda ince, Abnte b doku e S0
vkl aldusgiu gorildi. Oksipital kemik ize dieen
giz kikirdak ve kemik alanlan icermekieydi Kos
talarda kink adaklan oldufu dominnlen ok =a
yida nodilarite dikkati gelii Kostalardan ve de
Forme ghminimdeki kol v bacak kemiklernnden
hisolojik inoeleme icin alinan dmeklerde Dink
hattina uyan alnkrda kanama ve fibon yam =
m ditensiz kkrdak adalan gormldo.  Osse
okondral hilsgkedeki kondrositler olagan ghn
niimdeydi. DEfer alanknda bazofilik ghmniomli,
yor ver kecemsi kemifji anmmsatan seyrelmis, in
o kemik tabekillen izlendi. Baemik koneksinds:
de incelme dikkati gekti (Sekil 500 Oksipital ke
mikien alinan dmekberde ise diwensiz kikirdak
adalan ile igige gepmis kemik alanlan idendi.

TARTISMA

Cedeogenesis imperdelia Gp 2, intrmsendn ot
nemde efken ukrmsonogmfik bulgu vermesi ne
deniple 16-18. gebelik hafialanmdan fiibanen tans
nabilmektedir (10 Ulesononografi ile prenatal

tams milmkindir. Fakal mineralizasyon kusun
il seyreden dijer konjenilal iskdlet displazilernin
den aymo e, ofak fenctipik Sedllikler neds
niyk:, postrofal dSnemde bile ook sor olabi
Imeketedir. Bu nesdenbs son yllarda moleknler b
yolojik incelemsler ianya yardmo olarak kulla
nibmakiadir. ¥akalann pofunda hastali@n otaya
g sebebi COLIAZ genindeki yenl, dominang
muizsyondur (11 Oseogenesis mpedekia tip
Il'nin en agipr ve en sik ghedlen dpi, tip I A'dic
Bashea oxelliklen, siddell mikromeli, azalms o
mks gz ve ksa torzks boyw, azalmg mineml
rasyon ve kemiklerde ok sanda kinklardir Pre
natal ukrasonda, kafa kemiklednin minemalizas
yon ksurnuna sekonder olarak, falks sereha da
ha belirgin ve parak gominmektedic (pardak falks
bedirtisii. Aynca verchm korpuslannda platis
pondili mevastiur {1,20 Osteogenesis tip [ B ise
digizen direylerde Siomeil alabilen ve fermenda
ofa derecede kxahkla kamktenee, kostalnda ke
nklar olabilmesine kamn, relatifl olarak nomal
oldufin formdur (1) Ostecgenesis imperfekia tip
Il C iz unm kemiklerde oda derecede kesahikla
karakierizedir, weoun kemikler inoedi ve bostalar
da hafifipe bikolme vardir (2. Bizim olgumus fo
niodlipik ve mdyolojik Brelliklen ile Oseogenesis
imperieikia dp 11 A" ya uymakia idi
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Osicogeness imprefekia bp [Knin aymo @
sinda bagwa diginilmesi gereken ki kel
dizplarig konjenital hipofeshtanya ve akondmgs
nessis tipy 1'dir {Parenti- Froocam), Minemlizasyon
defekti ile gitmaled, dar tomks ve wun kemikhs
nn iled dersreds kisa oham ber O iskale disp
lamisinde omakhir (2. Yalne ultreson bulgulanna
dayanamk her O hasah prenatal dooemde
ayimak hemen hemen imkansadir. Bu nedenle
ayino lamda postmoriem mdyograf, olops we
hisiolojinin yerd ok fnemlidic. Hipofosfalaeyada
toraks gevressi dardir, fakat toraks boyu nomal
dirt. Akondrogenezis ve osleojenesis mmperfekia
tip Fde ise toraks gevresinin dar olmasimn yam
mira, tomks boyy da kesadir. Aynea hipofosfalae:
yada kemiklerde kink olabilmesine karpn saynla
n daha azdir. Yine rndyografi ya da otopsilerde
saplanan, urun kemiklerin ofzanda, « veya
avak hilefifnde gorilebilen mahmuz beneen ke
mik gikintm hipofosfalaeya igin spesfikee (3.
Hipofosfataryadan ayino amda  bivokimyasal
tesler de kullbmiabiimekiedic Senm norspes
fik alkalen fosfatar ya da idrar da fesfoetanolla
min seviyes, hasia bireylerde oldugu kadar |, fe
noiipik olarak mormal tagyio bireyled ofaya g
karmak apmndan da kullambabilmektedic (40 Bu
olguda, hipofosfatrayadan ayino nada kullam
lzn knteder, anne, baba ve erkek kardesin nor
mal s=rum nonspesifik alkalen fosfataer sevivebs
mne sahip odbmalan, mahmur geklinds kemiksi
kmblmn olmaygm, ulmsonogmfide kemiklerde
kmnk digondireoek dalgah konhur ve ince ghoin
thdien wdyade kalhs formasyommna sekonder ka
hnlagmamn almas, tomks boyummun nommal of
mas we pelvis kemiklerinde nommal mineralizas
yonchor. Akondrogenesis tip 1'den aymo @mda
ise makrokmnia ve denide katlanfilann olmama
=, aynca verchm kompuslannda yofiunlagmey mi
nembizzsyon kusuna olmamas ve kmklann vark
i kulanildy {560

Odeogeneris  imperdekia baglva  kollajen
sentexinde defekt ile kamkierize bir hastaldr.
Kollajen vamme hem amlmghr, bem de yamlan
ax mikiardaki kollzjenin yapsnda da anormal
lik stekonusdur. Bumun sonucunda kolay bin
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lahilir kemikler geligmekiedir. Feial ve aym za-
manda fatal formunda infant haftasma goee do-
gik afgrhktachr. Dher yumugak, ince, saglar baol
miktardadir. Kafa boyak, yie kigokior, Fester
miteler ks ve kivoknr, Kemik matriks yapam-
mn en belirgin clamk defekili oldugu balge bi-
zimi olgumuzda oldugju gibi kafa kemiklerdir.
Kafaas nonosseor vapda ya da kncnk kemik
adalan igermekiedir. Bizim olgumuzda da oksi-
pital bolgeds makroskopik olarak igge gecmis
diveensiz kemik ve kikirdak adalan gozlenmis
tir. Mikroskopik olamk da bu bolgeden yaplan
ameklemelerde kegemsi kemik ve kikidak do-
ku adalanmn dilzensiz bir gekilde igige bulun-
dujiu saplanmegor. Difjer kafa kemikled ise fb
riz, nonossear dokwdan ochgmakiader. Umun
kemikler yam sim kosialards da defigik iyiles
me dereoelennde gok saypda kmklar meevouttur.
Bowyle bir klinifie sahip olgu canh dofimug olsa
bile ancak birkag hafia yagayabilmekiedir, His-
todofik olamk ozellikle wom kemiklerde kemik
komeksi oldukca incelmis saptanmakiador we
spongior kemikte seyrek yerlegmis, wine dnoe
kemik tmbekollen gielenmekiedit. Kmk hatoin-
da genellikle amn bir kallus fomasyonu giclen-
mez, fibrin, kikrdak ya da kemik ohagmu gied-
kebilmektedir,

e sl muda

Omeogeners impedekiada gerpekie oo ve de
fektif omganik mairks yamm oldufundan mine.
ralizzsyon da buna paralel olmk az olackor ve
ulim=cnogrfik olamk minerltrasyon axg ol
rmk bulgu verecskir Hipofosharyada ise ger
gk hir mineralizasyon kusum yam sira agn bir
nonkalkkifiye osbeodd yapama vardhr

Osicokondm] bileghede kikidak alam nommalk
de okiujiu gibi diegim, keskin smrhdir, Bu gor.
nam hipofosfalarya ve akondogeness tip I'den
ayme zneanda Gnemli bir bulgodur. Yine oste
geneds imperiekiada epifiziel klordak da pomal
gominomlodir. Ancak  sekonder  ossifikasyon
alznfannda kikedak dofe anomal kollaien yapm
nedeniyle tam olamk osst: dokuya dimemnesds
ginden HEE kesilerde barofilik rabeknller ola
osegences imperdfekia tip Ny desicklemeioedin,
COeeogeneds mperfekia ak tiphen arzsnda his
topabodojik olamk farkbhk yalmzo bulgulann cd
diyeti ile iligkilidir. Tip 11 en agar formoedur, Biodm
clgumuzda da gerek klinik gerekse otopsi ve his
topatedojik bulgubnn aijidg nedeniyle docelikli
olamak tip 1l duginilmizgor

Osicogencys mperfcka Gp 2 olosomal do
minant yolla ve genellikle yeni mutasyonlarda
geqerken, hipofosfatazya ve akondrojenesis up 1
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otoeomal resesf yolla gecmekiedir (2). Dolay-
siyla geretik damngmanhk ve bir sonraki bebefin
ctkilenme sanm apsmdan kesin lzm ook Soeme
lidir. B olgda da kesin tamne komaldukian son
m aileye bu yiinde bilg werlmigtir,
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