
BiR VAKA DOLAYISI iLE CHONDRODVSPLASTiK CUCELiK 

Dr. Fc:tma Gillsen Erhan ( * ) 

Bcyun ya§a gore normal hudutlarm altmda olmasma elicelik di
yoruz. 

Boyu normal hudutlarm altmda olan bir gocukta muhtemel eti
yolojiye bir goz atan:ak bunlarm <;<ok ge§itli oldugunu gorlirliz. 

Bliylime ve geli§meyi dlizenleyen faktorler : 

1 - Genetik faktorler : Anne ve babadan gelen ge:;>itli genetik 
fakti:irler §ah1slarm ve 1rldarm boy ve geli§melerini ayarlar. 

2 - Hormon'1-l faktorler : Btiylime ve hormonlarm bliylime kar
tilaji lizerine etkisi ile olur. <;;ocukluk ya§larmda bliytimeyi etkileyen 
iki ana harmon var:hr. Bunlar hipofizin btiylime hormonu ve troid 
hormonudur. Bliytime hormonu boyun btiylimesini etki1er. STH nor
mal oldugu halde somatomedin eksikse cticelik olur. Troid hormonu 
ise bliylime ilebirlikte gelir;;me ve olgunlar;;maya da etkilidir. Bu hor
mc•nun hipofonksiyonundan olw;;an kreatinismusta kemikler;;me nok
talari meydana gelemez. Ekstremiteler geg uzar. Dil ve kafa btiytik 
a lm dar:hr. 

STH yani grawth hormon protein yap1smdad1r. <;ocuklarda bil
hassa yeni doganda gok fazlad1r. 

STH aminoasit!-erin hticreye girb;ini artbrarak, oksidasyonunu 
azaltarak ve RNA sentezini artbrarak dolay1s1 ile protein sentezini de 
arttmr. Boylece blitlin dokularda ve ozellikle kemik dokusunda bti
ytimeyi saglar. Kemiklerde proliferasyon kartilaj1m gelir;;tirir. (Kon
driotin stilfat kokli almasm1 saghyarak) <;ocuklarda kemigi boyuna, 
erir;;kinde ise enine gelir;;tirir. 

STH etkisini somatomedin (Sulfaction faktor) denilen bir resep
ti:ir arac1hgi ile yapar. STH, troid hormonu ve adrojenlerle sinerjisttir. 

Pubertede ise bliytime ve tiroid hormonu ikinci plana geger. Yer
lerini stirrenal korteksi ve gonatlardan ifraz edilen androjen ve ostro
jen hormonlar ahr. 

Androjen estrojeneziste fazla, kondrojeneziste az etkilidir. 

( *) §i§li Hastanesi 2. <:;ocuk Klinigi Ba1)asistam. 
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Paratroidler ise, bObrek ttibuluslarmda PO~ reabsorbsiyonunu 
inhibe etmek ve serum fosfor seviyesini dli§lirmek sureti ile indirekt 
olarak ke.mige etl{ilidirler. 

Paratroidlerin direkt osteolitik etkisi de vard1r. Bunun etki me
kanizmasi hentiz ac;;Iklanmami§tlr. Paratroidler stimtile edilirse veya 
di§andan paratroid verilirse osteoklastlarda artl§ oldugundan osteo
litik etkinin osteoklastlar yolu ile oldugu tahmin edilmektedir. 

3 - Nutrisyonel faktorler'in de btiylime etkisi vard1r. Zira sos
yo - ekonomik seviyesi dli§lik topluluklarda bliylime de bozulmu§tur. 

4 - Saglam bir organizma c;;oeugun normal bliyliytip geli§ebil
mesi ic;;in c;;ok gereklidir. Sistemik hastahklarda bliylime ve geli§me de 
bozulur .. 

<;oeukluk ya§larmda kalp, damar, sindirim, solunum sisteminin 
kronik bozukluklan, K. C. hastahklan, §ekerli diabet gibi hastahklar 
da btiytimeyi engeller. 

Bir kisim etieeliklerde vlieut oranlari sabit kahr. Bir k1smmda ise 
btiylime geriligi on planda ekstremiteleri ilgilendirir. Ve ekstremite 
oranlar1 bozulur. 

Yeni doganda ba§ pubis ayak uzunlugu oram 1,7/1,0 dir. 
Puberte c;;agma kadar ekstremite bliylimesi govdeden daha h1zh 

oldugu igin oran ktic;;liltir. Ve 10 ya§mda bu oran 1,0 dir. 
Tircid eksikligine bagh elieeliklerde ise bu oran infantil degerler 

ahr ve ekstremiteler k1sa olur. 
Hastanemiz 2. <;oeuk kliniginde yatan bir vaka dolayisl ile ctice

liklerden ozellikle kemigin btiytimesini engelleyen primer bir defekt 
sonucu olan cticeliklerden (Kondrodisplazi) bahsetmek istiyorum. 

Hasta Bayram Altm 20194/ 723 protokol numaras1 ile 16/11/1977 
tarihinde servise yatmld1. Anne Kadriye 22, baba !smail 25 ya§mda. 
Anne hamilelik sliresince hig bir ilac;; kullanmadlgmi ve hafif seyre
den ba~ agnlar1 haricinde bir hastahk gec;;irmedigini ifade ediyor. An
ne, baba, day1 c;;ocuklan, bir c;;oeuklar1 da 7 glin ya§ayip bilinmeyen 
bir nedenle vefat etrni§. 

Bebegin hastaneye gotlirtilme nedeni nefes alma gtic;;ltigli, morar
ma, ve meme alamama. 

Yapllan muayenede : Dispne ve ta§ipne meveut. Ba§ bliytik. Ba§ 
gevresi 37 em. goglis kafesi dar. Gogtis c;;evresi 30 em. karm balone 
karm c;;evresi 33 em. Boy 39 em. ve boyun yok deneeek kadar c;;ok kl
sa idi. Bebegin ancak uzunlugu 10,5 em. ayak boyu 6 em. kollar 11 
em. idi. Aynca ekstremiteler ileri dereeede syanoze idi. Kalpde ha-
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losistolik iifi.irtim olup nab1z 180/dak. idi. Karaciger 3 parmak pal
pabl, dalak ele gelmiyordu. 

Yeni dogan reflekslerinden morro miisbet, yiirtime miisbet-men
fi, arama yakalama, emme, tonik ense refleksleri mi.isbet bulundu. 

Bebege oksijen vermekle dahi siyanozu agilmiyordu. 

Hastamn on arka pozisyonda gekilen rontgen filminde, omur ci
simleri normale nazaran biraz yassi, iliak kemikler ki.igi.ik, alt kenan 
diizensizce ve asetabulum tavam diizensiz (horizontal) idi. Hastanm 
uzun kemikleri de k1sa, egri ve kahn goriiniimde idi. Aynca kaburga
Iar da k1sa idi. (Resim 1 ve 2) 

Resim 1 
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Resim 2 

Serumda calcium % 9 mgr. Alkali fosfataz 8 bodansky Unitesi 
yedek alkali. 48ccC02 idrarda ~eker yok. Eritrosit 420000 Hb % 80. 

Hasta klinigimizde oksijen tedavisine almd1. Digitalize edildi. 
Ancak solunumundaki dtizensizlik ve syanozu dlizelmedi. Yatbgmdan 
2 gun sonra vefat etti. 

Tablo I 

Kalttsal ku;a ekstremiteli cuceZ·k tipleri 

Letal: 

Thanatorofik cUcelik 



- 149 

Homozygous achondroplasia 
Achondrogenesis (Fraccaro- Parenti ve Hauston Harris tipi) 
Chondrodysplasia calcifikans cong2nita punktata (letal risome-

iik resessif §ekil) 

Campomelic send? 
Osteogenesis imperfekta (reses~if, kahn kemiklerle olan tip) 
Hypophosp:1atas;a (konjenital leta! tip) 

Non Zeta.l : 

Achondroplasia 
Diastrofik ciicelik 
Spondyloepiphys·eal Dysplasia congenita 
Metatrophic ciicelik 
ChondroectoJermal dysp!a::ia {Ellis V.a:1 creveld :::end..) 
A~)phyxiating thorasic dysplasia 

Metafiseal Metaphyseal chondrodiGplasia (mcKusick tip veya Carti
lage Hair hypoplastic) 

Mesomelic cticelik (Langer tip) 
Mesomelic ciicelik (Reinhad - pfeiffer tip) 

Tablo II 

l(.alttsal boy ktSahkla.n 

1 - Oldukr;a Norm':Ll Propcrsiyonlu Ci;celikler : 

- Russel silver sendromu 
- Seckel sendr. 
- Duhowitz sendr. 
- Ruhinstein sendr. 
- Bloom sendr. 

Cornelia sendr. 
- Hallerman steif sendr. 

2 - Senil goriinii.mZU r;ocu.klrtr : 

Progeri 
Werner sendr. 
Rodmund thomson sendr. 
Cockayne sendr. 
Sendist pociyoni sendr. 



150-

3 - M etabolik hastahklar 

- Renal diabetes insipitus 
- Sistinoz (Debre de toni fanconi sendr.) linyak sendr. 
- Love sendr. 
- Menkes sendr. 
- Hipofosfatemik rahitis (renal) 
- Hipofosfatezi 
- Hiperfosfatezi 
- Mtikopolisakkaridozlar sen filippo sendromu hurler 

sendr. hunter sendr. marato - lamy sendr. morquio sendr. 

4 - Osteokondrodisplaziler 

- Akondreegeenesis 
- Grebe sendr. 
- Tonadoforik cticeelik 
- Asfiksi toraks distrofisi 
- Akondroplazi teen sendr. 
- K1k1rdak sa~ hipoplazisi 
- Metafizer disostozlar 
- Riper kondroplazi 
- tlliofizik cticelik (ne§eli ~ocuk sendr.) 
- Ektodermal displazi 

5 - Diger kem:ik displazileri 

- Condrodisplasia punktata (rizomelik tip) 
- Kenny sendr. 
- P iklodisostosis 
- Stenesko sendr. 
- Mesomeelik cticelik 
- Langer tip 
- PEeudo talidomid sendr. 
- Kutis laksa ve ge!i§im geriligi sendr. 
- Craniometafizer displazi 

6 - Kromozom anomalileri 

1936 da Parenti tarafmdan ilk kez tarif edi!dikten sonra 1951 de 
Fraccaro hayatm ilk saatlerinde veya ilk gtinlerinde oltimle sonu~la
nan veya olti dogumlara yol a~an ciddi mikromeli, Toraksm ~ok k1sa 
olu§u veya vertikal olarak toraks k1sahg1 ile mtiteraf1k bir tip konje
nital ctioelik i~in Akondrogenez terimi kulland1. 
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1972 de Harris ve arkadar:?lan iki karder:?te kmklarla mtiteraf1k 
Pseudoacondrogenez bildirdiler. 

1967 de Marateux ve Lamy 4 adet k1sa ekstremiteli nisbeten nor
mal veya uzun govdeli leta! cticelik vakas1 bildirdiler. Buna oltime yol 
ag1c1 anlamma gelen Thonatophoric cticelik adm1 verdiler. 

Bunu takiben 35 bildiri yaymlar1 ve thonatophoric cticelik klinik 
ve radyolojik yonleri ile literattirde yer etti. 

1971 de Marateux ve arkada§lan, ozel ytiz gortintimlli, damak 
yang1, multibl k1k1rdak ve kemik anomalileri, hipotoni, respiratuar 
distres ve neonatal oltim ile karakterize 6 vaka bildirdiler ve bu duru
ma Campolemik sendrom dediler. Lee ve arkada§lannm ne§rettigi 
vakalarda bu sendroma benziyordu. Fakat bunlarda trakea halkala
rmda hipoplazi de vard1. 

Akondrojenez ve thonadotrofik cticelik vakalar1 birgok baklm
lardan klinikman birbirine benzer. Farkhhk radyolojik yondendir. 
Her iki durumda da polynydramnios ve ciddi mikromelik cticelik var
dlr. Bebek ya olti dogar veya neonatal devrede solunum yetmezligin
den oltir. 

T h o n a t o f o r i k cticelikte govde normal veya oldukga uzun 
olabilir. Akondroplazide de aymd1r. Buna mukabil A k o n d r o g e -
n e z vakalarmda govde k1sadlr. Ve bu k1sallk ekstremitelerin k1sa
hg1 ile orantlhd1r. Asetabulum tavam eninedir. Uzun kemikler kahn 
ve k1sad1r. Metafiziel uglarda alev aydmh~ gortintimti vard1r. To
raks dikine olarak klsalml§tlr. Klaviktilalar btiytikllik bigim ve yer 
bak1mmdan normaldir. Bunun aksine thonatoforik cticelikte omur 
uzunlugu normaldir. On arka filmde vertebralar iyi kemikle§mi§ olup 
bigimleri H §eklindedir Vertebralarm dtizle§mesi ve arka kisnnlan
mn normal ytikseklikte olmas1 nedeni ile intervertebral mesafeJ:eJ" 
azalmi§tlr. 

Letal kondrodisplastik cticelik vakalarmda s1khkla patent fora
men ovale ve patent ductus arteriosus mevcuttur. Bazen de aort ko
arktasyonu olabilir. 

Rimoin ve arkada§lan klasik akondroplazi vakalannda kondral 
essifikasyon bozuklugunun ba§hca kantite oldugunu, yani k1k1rdak 
btiytime h1zmda azalma gortildtigtinti, enkondral ossifikasyonun ol
dukga dtizgtin oldugunu, hipertrofik kondrositlerin dtizgtin siralandl
gmi bir gall§ma ile gosterdiler. Bunun aksine thonatophoric ve acon
drojenik cticeliklerde enkondral ossifikasyon dtizensiz olup, kondro
sitler iyi s1ralanamaz. Enkondral kemik te§ekktiltinde ciddi kalitatif 
eksiklik vardlr. 



- 152 --

Akondroplazi yani klasik kondrodistrofide klinik belirtiler kol ve 
bacaklarm k1sahg1 :;:·eklindedir. Ekstremitelerin proksimal kisimlan, 
distal kisimlardan k1sad1r. Eller k1sa ve geni§ olup kal~aya eri§mez. 
Ak.cndroplazi dogumdan once ba§lar. Ba§ viicuda nazaran bliyiik olup 
alm ve alt ~ene one Qikik, burun dliz1lir. Hidrosefali de olabilir'. 
Gi:iglis kafeslnin i:in arka ~ap1 dard1r. Kostalar egri olup k1k1rdak u~
lan geni§lemi§tir. Karm ve kal~a ~1k1khr. Pelvis deformedir. Zeka 
normaldir. 

Patoloji : Eses seeep epifiz plagmda yeteri kadar kolumer kikir
dak yapllamamas1 nedeni ile enkondral kemikle§menin bozulmasidir. 
Neticede enkonral yoldan olu§an kemiklerin geli§mesi bozulur. Kolu
mer k1k1rdak dizileerinin paralel siralanmasi olmaz ve bunlar dlizen
siz uzakhkta kallrlar. Kemik trabeklilleri k1sa ve kahnd1r. Ve trabeklil 
aralarmda normallremikle§me bozulmm~tur. Baz1 hallerde p.eriosttan 
menF}e alan transfers bir bag dokusu §eridi epifiz ile diafiz arasma gi
rer ve uzunlamasma bliylimeyi engeller. Eger bu §erit kemigin yal
mzca bir yamm etkilerse bliylime esnasmda kemik egrilir. Periostal 
kemikle§me bu durumdan ~ok az etkilenir. Ve kemigin enine bliyli
mesi bozulmaz. Bu sebepten kemikler kaba gi:irlinlimdedirler. 

Epifiz k1k1rdagmm uzunlamas ma geli§mesi geri kalmi§tir. Trans
fers geli§ir. Diafizin de geni§lig·ini a§arak mantar gorlinlimlinli alir. 

Bazen metafiz geni§lemesi de azallr. Bunlarda k1k1rdak hipoplazi
si longitudinal oldugu kadar transfers istikamette de vard1r. 

Bu ~ocuklarda kafatas1 kaidesinin k1sa kalmasmm sebebi kiklr
dak bliylimesinin yetersizligindendir. Membrani:iz kemikle§me ile bli
yliyen diger kafatas1 kemikleri bliylimeye devam ettiginden ve bliyli
me oranbs1z oldugundan alm one dogru ~Ikar ve burun bas1k kahr. 
Bu yukanda s1ralanan bulgular dolayiSI ile yeni dogmu§ bir bebekte 
te§his kolay konulursa da baz1 hastahklarla aytnci tamya gitmek ge
rekir. 

Bebegin burnunun yass1, alnmm ~1k1k olmas1 sifilizi ve kreatinis
musu dli§lindlirebilir. Sifiliz radyolojik ve serolojik yolla ay1rdedilir. 
Serumda prcteine bagh iyot seviyesinin bu vakalarda normal olmas1 
I'.edeni ile de kreatinismustan aynhr. 

Ra~itizm de . ayiiiCI tamda onemiidir. Esasen ~ekilleri bozulmu§ 
olan epifizlerde fazla miktarda kalsifikasyon gi:irlilmesi akondropla
ziyi t eyit eder gibi ~;orlinUrs;; de akondrop!azide serumda calcium, fos
for, alkali fosfataz seviyeleri normaldir. 



-153-

Mikromelinin dig.=r 9ekilleri ile de klinik ve radyolojik olarak 
ayrrt e:lilir. 

Osteogenesis ir!lperfektada ekdremiteler lnsa ve kalmd1r. Fakat 
kemiklerde multibl lc.nklar vard1r. 

Hipofo~fatazide . de mikromeli vard1r. Bunlarda kemikle§me bo
zuk ve serum fosfataz seviyeleri di.islikti.ir. 

Baz1 bak1mlardan akcndroplaziye baz1 baknn1ardan da mi.ikopo
lisakkaridozlara benzeyen dig·er kondrodisplazileri a§ag1daki tabloda 
gormekteyiz. 

Tablo III 

Dcminan ger;en kcndrodisplaziler : 

1 - Spondilo epifizeal displazi : Akondrodisplaziden farkl be
bek normal goriini.imde dogar. Lordoz mevcuttur. Baz1 §ekillerinde 
myopi ve retina aynlmas1 var:hr. 

2 - Multibl epifizeal displazi : Buna fairbanks hastahg1 dade
nir. Kalgalarda Legg kal ve perthes hast gibi aseptik nekrozlar olur. 
Vertebralar normal olabilir. 

3 - Metapyseal Dysostosis : Uzun kemiklerin metafizleri bo
zuktur. Rontgende kemik u~lan a§Imr.I§, gayri muntazam ve geni§tir. 

4 - Dyschondrostenozis : Ekstremitelerin proksimal k1s1mlan 
normaldir. En bariz ozelligi elin kol yamnda sU.ngi.i gibi duru§udur. 
(Madelung deformitesi) · 

Resessif ger;en kondrodisplaziler 

1 - Diastrofik ciicelik : Qarp1k ayak, yank damak ve kulak de· 
formitesi vard1r. 

2 - Kondroektodermal displazi (Ellis van creveld sendr.) : Po
lidaktili, konjenital kalb hasta1Ig1 ile bir-likte l::ulunur . El ve ayak 
parmaklarmm te!'minal falankslan ve tlrnaklar distrofiktir. 6. par
mak vard1r. Qogunlukla oli.i dogarlar. 

3 - A8fiksi yapan torasik distrofi (Jeune sendr.) : Gogl.is ka
fesleri dard1r. Uzui.1 kemiklerin metafizleri yank olabilir. 

4 - Chondrodistrophia calcificans congenita (Conradi hast.) : 
Karpal ve tan:al kemiklerin yerini hasta sahaya yay1lm1§ ~ok say1da 
kalsifiye benekler ahr. K1lnrdak iQinde kalsiyum depo edilmi§tir. Qok 
defa katarakt var:llr. Bu sendromun agrr §ekli resessif, hafif §ekli ise 
dominan olarak nakledilir. 
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Prognoz : Ya§ayan bebeklerin s1hhatleri iyi, zekalan normaldir. 
Boylan140 cm.'i nadiren ge~er. Akondroplazinin letal formu olan tho
natoforik cticelikli ~ocuklar ise uterus iginde veya dogumdan hemen 
sonra oltirleer. 

Tedavide belirli bir metod yoktur. Deformitelere erken ortopedik 
mtidahalee yap1llrsa dl§ goriinti§leri dtizeltilebilir. 

Ozet 

Akondrogeaez ve thonatophoric cticelik vakalarmdan bahsedildi. 
Bu vakalar klasik akondroplazinin letal formlar1d1r . Ekstremitelerin 
list k1s1mlan alt k1s1mlarmdan daha k1sad1r. Zeka geriligi yoktur. 
Sekstiel fonksiyonlar normaldir. 

Summary 

Cases of achondrogenesis and thanotophoric dwarfizm are pre
sented. Thonatophoric dwarfizm and acondrogenesis are lethal forms 
of skeletal dysplasia with clinical, radiographie, and genetic features 
district from classic acondroplasia. 

This cases the upper arms and thinghs are proportionately shor
ter than the fore arms and legs. The mentalyty and sextiel function 
are normal. 
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