
SUMMARY

An antenatal osteogenezis imperfekta tip 2 case: 
Case Report

Objectives: We aimed a patient whose detected Osteogenezis
‹mperfekta Tip 2 in antenatal period, to discuss a case report.

Case: A patient who is 24 years old and whose pregnancy is
detected, osteogenezis ‹mperfekta Tip 2 in 30. pregnancy we-
eks had amniosynthesis and after the completion of the mole-
cular tests the patient is included the study.

Situation: A¤r› Maternity and Children Hospital.

Discussion: Osteogenezis ‹mperfekta Tip 2 is diagnosed that
diminishing of calvarium mineralisation, flattening profile
and fractures of the long bones since the 20. Pregnancy weeks
and because of pairing chromosomal abnormalities and struc-
tural deformities this event results exitus intrauterin or neona-
tally.
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Osteokondrodisplaziler kemik ve k›k›rdaklar›n bü-
yüme ve geliflmesinde anormalliklerle karakterize
olan yetmezlik durumlar›n›n heterojen bir grubu-
dur. Baz› iskelet displazileri ölümcüldür ve di¤erle-
ri de ciddi derecede yetmezlikle birliktedir (2,3).
350’nin üzerinde iskeletogenez bozuklu¤u vard›r.
Prenatal bafllang›çl› iskelet displazilerinden en s›k
görülen 3 tanesi Osteogenesis ‹mperfecta tip 2, Ta-
natoforik Displazi ve Akondrogenezis tip 2 olup bu
3 hastal›k tüm hastal›klar›n % 40’›n› oluflturur (1).

Osteokondrodisplaziler otozomal dominant, otozo-
mal resesif ya da x’e ba¤l› olarak geçebilece¤i gibi

teratojene maruz kalma,maternal lupus ve unipa-
rental dizomi de iskelet displazilerine benzeyen d›fl
görünüfl oluflumuna yol açabilir. Osifikasyon k›s-
men erken gebelik haftalar›nda meydana gelir. Her
bir iskelet bozuklu¤unun oluflma oran› oldukça na-
dir olmakla birlikte topluca de¤erlendirildi¤inde
tüm yenido¤anlarda 1/5000 oran›nda görülürler (1).

Appendiküler ve aksiyal iskelet programl› bir en-
kondral osifikasyona u¤rarken, kalvariyum, klavi-
kula ve pubis membranöz osifikasyona u¤rar: kla-
vikula ve mandibula 8. haftada; appendiküler iske-
let, ileum ve skapula 12. haftada; metakarpal ve
metatarsaller ise 12-16. haftada kemikleflirler. Se-
konder (epifizeal) osifikasyon merkezleri 20. gebe-
lik haftas›ndan önce radyografilerde görülebilir.
Kemik dokusunun ultrasonda ekodens oldu¤u an-
lafl›ld›¤›ndan beri fetal iskelet/kemik gebeli¤in 2.
trimesterinde yap›lan 2 boyutlu ultrason ile k›smen
iyi bir flekilde vizualize edilebilir.

Ultrason ile iskelet displazisi tan›s› konan olgula-
r›n tan›s› postnatal radyografilerle desteklenmeli-
dir. Olgular›n ölümcül olup olmad›¤› gö¤üs büyük-
lü¤ü ve konfigürasyonuna dayan›larak % 96.8 ora-
n›nda tahmin edilebilir. En s›k görülen 3 anomali-
nin üçünde de gö¤üs çevresi ve gö¤üs çevresinin
abdominal çevreye oran› küçülmüfltür ve bu 3 ano-
mali de ölümcüldür. Bununla birlikte, bu anomali-
ler baz› ultrason bulgular›na dayan›larak ay›rt edi-
lebilir. Osteogenesis imperfekta tip 2’deki anormal
ultrason bulgular› kalvariyumun mineralizasyo-
nunda azalma, düzleflmifl profil, uzun kemiklerde
fraktürle birlikte asimetrik bir görünüm, yatak flek-
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linde (kallus formasyonlu) kaburgalar ve gros ola-
rak normal görünümlü ellerle karakterizedir. Tana-
toforik displazi k›smi makrosefali ile birlikte daral-
m›fl ya da kapal› kraniyal sütürler, çok k›sa ve si-
metrik uzun kemikler (düz ya da kürek fleklinde),
ç›k›nt›l› ve düz vertebral corpus, çok k›sa eller ve
parmaklar ve sekonder osifikasyon merkezlerinde
gecikme olmamas› ile karakterizedir. Akondroge-
nezis tip 2 ise s›kl›kla kistik higroma ya da genifl
ense kal›nl›¤›, mikrognati ile birlikte düzleflmifl bir
fasiyal profil, vertebral cisimlerde mineralizasyon
yoklu¤u, metafizeal dikenlerle birlikte çok k›sa ap-
pendiküler uzun kemikler ve çok k›sa el ve ayak-
larla karakterizedir.

OLGU SUNUMU

Klini¤imize ilk defa 30. Gebelik haftas›nda baflvu-
ran 24 yafl›ndaki G3 P2 Y2 olan hastan›n fizik mu-
ayenesinde özellik yoktu. Aile öyküsünde özellik
yoktu, laboratuar testleri normaldi. Obstetrik ultra-
sonografisinde BPD-76.5 mm (30w5d), FL-29.3
(19w0d) olup polihidramniosu vard› (Vertikal tek
cepteki ölçüm>80 mm) (Resim 1). Fetusun kalva-
riyumunda mineralizasyonda azalma ile birlikte
her 2 femurunda fraktür ile kallus oluflumu ve ke-
mik yap›da düzensizlik vard› (Resim 2,3). Olgu ul-
trason bulgular›na göre Osteogenezis ‹mperfekta
Tip 2 olarak kabul edildi, 2 hafta sonra yap›lan ul-
trasonunda da benzer bulgular saptan›nca amnioo-
sentez önerildi. Moleküler testlerin sonucu Oste-
ogenezis ‹mperfekta Tip 2 ç›kt› ve ailenin onam›
al›narak gebelik termine edildi. 

TARTIfiMA

‹skelet displazileri yenido¤an döneminde görülen
genetik bozukluklar›n yaklafl›k olarak % 5’ini
olufltururlar ve potansiyel olarak ölümcül olmalar›,
k›sa ve uzun dönem komplikasyonlar› ve rekürrens
riskleri yüzünden birçok aile için teflhis edilmeleri
önemlidir. Fetal iskeletin ultrasonda iyi görüntü-
lenmesi nedeni ile bu modalite iskelet bozuklukla-
r›n›n tan›s›nda yüksek tan›sal de¤ere sahip olmal›-
d›r. Bununla birlikte, ço¤u seriler iskelet displazi-
lerinin saptanmas›nda ultrasonun tan›sal de¤erini
% 50’nin alt›nda bildirmektedir. Bu oran›n bu ka-
dar az olmas›n›n nedeni bu serilerin ço¤unun
1980’lerin sonuna ait olmas›d›r. Ultrason görüntü-
lerinde teknik iyilefltirmelerin yap›ld›¤› 1990’lar›n
sonu ve 2000’li y›llarda bu oranlar artm›flt›r (1).
Osteokondrodisplazilerin prenatal olarak saptan-Resim 1. Polihidramnios izlenmektedir. 

Resim 2. Femurda fraktür ve polihidramnios.   

Resim 3. Femurda fraktür ve kallus oluflumu.
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mas›nda tek bafl›na ultrason % 60, ultrason+rad-
yografi % 80 oran›nda tan›sal de¤ere sahiptir (1,2,3).

‹skelet displazilerinin prenatal tan›s›ndaki zorlu-
¤un olas› bir baflka sebebi de saptanan ultrason
bulgular›n›n her bir iskelet displazisi için de¤iflken
olmas›d›r ve yaklafl›k 350 tip bozukluk bulunmak-
tad›r. Örne¤in, ultrasonda yaln›zca fraktürün mev-
cut oldu¤u ve di¤er bulgular›n efllik etmedi¤i Oste-
ogenezis imperfekta olgular› vard›r. Retrospektif
ve prospektif analizlerde kesin tan›s› konamayan
ve ‘s›n›fland›r›lamayan’ olarak adland›r›lan iskelet
displazileri yaklafl›k % 5’lik grubu oluflturur (1).

En s›k görülen ultrasonografik bulgu bizim olgu-
muzda da oldu¤u gibi ekstremitelerin gebelik haf-
tas›na göre k›sa olmas›d›r. K›sa ektremite ile bir-
likte ile birlikte polihidramnios varl›¤› Tretter ve
ark.’n›n çal›flmas›nda % 37 (3), Rasmussen’in çal›fl-
mas›nda % 31 s›kl›kta izlenmifltir (4).

Konjenital anomalilerin belirlenmesi için prenatal

ultrason kullan›m›n›n artmas›yla, prenatal bafllan-
g›çl› iskelet displazilerinin de saptanma s›kl›¤›nda
art›fl olacakt›r. Prospektif analizlerde tan›mland›¤›
flekilde ayr›nt›l› olarak yap›lan prenatal ultrason bu
bozukluklar›n tan›s›n› giderek artan oranlarda koy-
duracakt›r. Obstetrisyen, genetik uzman›, radyolog
ve ilgili di¤er uzmanlar›n koordinasyonu bu hasta-
lar›n ve ailelerinin bak›m›nda ve takiplerde iyilefl-
melerle sonuçlanacakt›r.
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