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OZET
skefer displaziferin oropsi tanisy du olgularm
viedenin ender  garuimesi ve  suflandirmalarim
komplers ofuglart  nedeni e wiklkla  zordur,
Pekook olou gebelifin 16-24 haftalarmda anoraral
witrasemagralic bulgalarla  tanimabiimetredic. Kisa
kosta-polidaktill sendromiars iskeler displazilerinin
etider gortilen forpilurmdan bodir,

Ay makalede 14 geswagyone!  haftade prenatal
soncaeafih e postmortem taniie kermus, hir fsa
Aosra-polidukrdy  oivusy sumaimakiodiy,  Prenata!
sptogtafih tany, postiorten radvografi ve morfolaji
e korele edilmigiir Ana otopsi bulgular) kise
chairemite,  polidakndi, kisa ket ve  polikistik
Aiifrekiir

Amahear sizoikler: skeler displazisi kisu kosia,
oofidaktill

SUMMARY

The diagnosis of skeletal dvsplasias ar pastmortem
exammation 13- offen difficelt due to their complexity
andd  pariny Maost cases wre  dicenosed by
ultrasonvgraphy ar 16th-24th weeks of gestation.
Short rib polvdactyly svadrome is one of the rare
forms af skelaral displasia

This paper reporss a case of skeletal dvsplasia
diagrosed by ultrasensgraphy and  posimortem
evamination at 4% week of gestation  Prenaal
sancgraphic findings are corvelated with posimoriem
radiography  and  merphology,  Main necropsy
findings. are shart Umbs, pofvdacoly, share vib and
melvevstic kidney
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Eskele displazileri (osteokondrodisplazt)

fenerilize iskelet  biyvime  ve  gelisme

anormalliklert tle karakterize, bir grup heterojen
hozukluktan olugmaktadie. Sinflama radyolojik

asiriiniim - ve aros morfoleji temel  alinarak

vapilmuktadie. Prenaval tam ultrasoncerall ile 2.
waf E

mnestr aginde konolabilmektedic.  Fetal

radyvoerall  kesin tamva  oyardimedir (1)

Pestmoestem neeleme radvoloji. kondroossedz
morfologl ve baz bivekimyasal ve molekiiler
icermekre,  avrntlr Klinik

cansmatan oilgi

celidimde tamsal sonuelar vermektedir,

Ivi tamimlannus vaklasik 123 iskelet displazis:

iginde 50 kadarimm  klinigi  belirgindir  ve

dogumda 1aminabilir. Bu bowukiuklar igerisinde
en stk olanlan  osteogenezis mperfekra,
tanatolonik  displazi, kampomelik displazi ve
akondrogenesis tip [Tdir (2). lskelet displazile-
rinin prevalans: venidoZan déneminde oldukga
siktir ve 10000 olguda 3-4.5 aras: olarak tahmin
edilmektedit. Perinatal Slomler 1cerisinde ise

vaklagik %% 0.9 oraninda bir payi vardir

wisa kosta-polidakili - sendromian skelet

dispiazileri  wersinde  ender  gorilen  bir

- AU asal Patoloji Kongresi'nde (Ankar 12-15 Fkim 1996) tebhig edilmistir,



et b b L mversitess T Vakuies ) Dorgis
Yol 10T €0FN:

YT

itk kg o ekstrenues pobismdakaib, da
foafiths v erieantal kestd e karakiomecdie, Hk
el nddan

oy 071 Majewskl we ark

lotiois, dubie sonea 1R72%e Saldineg: s
oot LOTTUe Verina ve Naumoll v 1983 e
Leemer turkl turnmbsem bildimmaslerdiv 1340
Sprpeer ove ark 1974 silmda

Majowski

[ digeriermden ayirmagin (3.

OLGU
Yiemiiklh svasindaki annenin 4, gebehm, 14
webelih haltusmida  ultrasongerafide  (Toshiba
SSH-140A. 3,73 mblz probe) uzun kemixierde
Lisalih, dae wraks ve pobdakull sapranmas
izerine sondandmld Olguda akeaba evlihigi ve
achelik  déneminde ey ya da sigara-alkol
hullanim dvkiisit voki, IR bebek enfeksivon
sonueu 6 aylikken. 2. ve 3. bebek 7. sebelik

avinda kavbedilmisti. Son bebek postmortem

ICE e mece Solohner=Tse oty ket almisty

['eis1 it meelémede lewisiin adbih v s
Gkl [ westibsvaiet DB o wsaemlu 1o
aressoodnrk ksas ekstoemme.  mallome Kolick

cllesde we sol avakin O wder prarmnk @Eend

(hekil by Yank  domash-dedak sokin Aails

porlore 1di we dis semital oreanlar normal s
arimiimdesdi. R distansison dosierineh-
e v ie muaveneds mesinenm ohilihea dikog
ve her ik bdbreaim

kistik oldugu  saplons

{sekil 23 Histolojik incelemede Siibreklerde
displastik Szellikler bulunmakisyde Postmorem
radvolojide kostalann hortzantal gériinim aldhan.
pelvisin ve uzun kemiklerin hipoplazin oldugu
sizlendi {5ekil 33, Plesanta Kalp. bevin ve diger
organiamm  noemal oldongu

uelismig afri,

Bulgulanm esliginde vigu kisa kess-polidakill

sendromu iginde degerlendiriidi

Sekil 1 Al ve Gst cksteentitelerde belirgm kisailk, abdomen distansivon phstermekie
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sekil  2: Mesane bnde wve  kistik
abdomende Kistik bihrekler ver almalkia,

sekil 3
horizantal poeisyonda,

Posumortem  graflde  kostalar  Kisa ve

adrimimide,

TARTISMA
Kisa  kosta-polidakiili  sendromlan  iskelet
displazilerinin ender gériilen bir grubudur,
Kendi igerisinde  Saldino-Noonan (Tip 1),

Majewski (Tip 1), Verma-Naumoff (Tip 111} ve
Beemer-Langer (Tip IV) olarak don alt tipe
avrihir. Tip 1 ve Tip 1Tin tek bir alt tipin iki
farkli varyasyonu oldugu dissinilmekte ve bu iki
tip, Mon - Majewski tipi olarak da isimien-
dirilmektedir.  Bu tipin kesin  insidans:
bilinmemekte ve dogumun ik birkae sdatinde

pulmaner solunum

hipoplazive  sckonder
yetmezhar ile Sliim gelismektedir (3). Tip I'de

digtler, tip 1IT'e erkekler daha baskmdir (5).

Majewski ve Non-Majewski tiplerinde  oriak
ozellikler polisindaktili. kisa ekstremite, dar
tovaks ve horizantal kostadir. Majewski tipinde
varik damak-dudak, distik malforme kulak. oval
tibia, bobrekle glomeriil kisti ve hipoplazik
larinks goriiliir, Non-Majewski tipinde ise kiiciik
pelvis, polikistik bibrek, metafizel dizensizlik.
hipoplazik penis, perfore aniis, kurdiak ve klo-
akal anomaliler dikkali ceker. Tip IV'de ise,
farkl olarak polidaktilinin olmamas:. hidraps ve
vank dudak bolunusu belirgin bulaulardir (6)
Tum tiplerde prenatal tant ultrasonogratik olarak

ikinci trimestrden itibaren konulabilmekredie (71

Tim tipler igin olozomal ressesil gegiy paterni
segerlidir (3). Molekiiler calismalarda 4. ve |7
kromozomda saptanan  inversivon ozelli Einin
tiplendirmeye yardimer olabilecegi bildiriimistir
(8,9). Olgular dogumdan sonra birkag saat iceri-
sinde solunum yetersizligi ile kaybedilitler (3),
Kisa kosta-polidaktili sendromunda  rekiirrens

riskinin bulunduguna dair raporfar vardir (10).
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sonografik, radyogratik ve  otopsi

dutgularmm srfinda, Non-Majewski tip kisa

kosta-polidakiili sendromu olarak degerlendirii-
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