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 Fetal iskelet anomalilerinde tanımlama

 Değerlendirmede algoritm

 Fetal iskelet displazilerine yaklaşım

 İskelet displazilerinin prenatal tanısında 
göze çarpan noktalar 

 En sık görülen iskelet displazileri

 Ekstremite malformasyonları

 Giriş 

İskelet sistemi anomalileri yaklaşık 1/500 
sıklıkla görülmektedir ve prenatal tanısı kadar 
postnatal tanısı da zorluklar içermektedir. Bu 
anomalilerin etiyolojilerinde anöploidi, gene-
tik sendromlar, iskelet displazileri, teratojenler 
ve maternal hastalıklar sayılabilir. VACTERL 
(Vertebral anomaliler, Anal atrezi, Kardiyak 
defektler, Trakeoözefageal fistül, Renal ano-
maliler, Ekstremite defektleri) birlikteliği gibi 
bazı hastalık gruplarının içerisinde iskelet sis-
temi anomalileri diğer bulgulara eşlik ederken 
annenin kullandığı ilaçlar veya annenin has-
talığı bebekte iskelet anomalisine neden ola-
bilir. Örneğin “ Myasthenia Gravis” tanılı bir 
annenin bebeğinde eklem kontraktürleri veya 
artrogripozis teşhis edebiliriz. Sistemik Lupus 
Eritamatozus’lu bir annenin bebeği kısa ekstre-
mite ve epifiz sorunları ile doğabilir [1]. Bu ne-
denle asıl tanı için multidisipliner bir yaklaşım 
gerekmektedir. Anomali terimi altında sadece 
displaziler düşünülmemelidir. El-ayak mal-
formasyonları, dizostozlar, izole kemik kısa-

lıkları, genetik bozukluklara eşlik eden iskelet 
malformasyonları, amniyotik bant sendromuna 
bağlı iskelet değişiklikleri, artrogripozis gibi 
birçok durum fetal iskelet bozuklukları arasın-
dadır. Bu makalede hem displazilerin hem de 
malformasyonların en sık görülenleri radyolo-
jik bulgular ışığında ve kendi arşiv görüntüleri-
miz eşliğinde gözden geçirilecektir. 

 Tanımlama 

Displazi terimi ya kıkırdak ya da kemik 
komponentinde anormal diffüz büyümele-
ri yansıtır (örneğin osteogenezis imperfekta, 
multipl epifizyal displazi, akondroplazi). İske-
let displazileri majör bozukluğun olduğu loka-
lizasyona göre isimlendirilmeye çalışılmıştır; 
epifizyal, metafizyal, diyafizer bozukluklar 
veya bunların kombinasyonları gibi. “Spon-
dilo” terimi vertebranın da eklendiğini göste-
rir. Disostozis ise spesifik kemiklerin tek tek 
veya kombinasyonlar halinde anormal ossifi-
kasyonudur (örneğin cleidocranial dysostosis, 
craniofacial dysostosis, dysostosis multipleks) 
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[2]. Yeni klasifikasyon şemaları patolojik ve 
moleküler kriterleri morfolojik kriterler ile bir 
araya getirip yeniden gruplamalar yapmaya ça-
lışmaktadır. Bu çabalar iskelet displazilerinin 
genetik kökeni ve her geçen gün yeni genlerle 
bu hastalıkların bağlantısının ortaya konma-
sı nedeniyledir. Şu anda 436 iskelet displazisi 
doğum sonrası fenotipik özelliklere göre tarif 
edilmiş ve 364 adet gende bozukluk tespit edil-
miştir [3]. Sınıflamada, etiyolojiyi belirlemede 
ve postnatal tanı da bile bu sıkıntılar sürerken 
görünen o dur ki radyolog olarak kesin prenatal 
tanılar koymak öyle kolay değildir. Bize göre 
anormal iskelet değişikliğini atlamamak, kli-
nisyeni ve aileyi bu açıdan uyarmak, gerekli 
genetik ve tarama testlerine hastayı bilinçli bir 
şekilde yönlendirmek çok önemlidir. Elbette 
çok bilinen anomalilerin prenatal tanısını ver-
mek mümkündür. Ancak en tecrübeli ellerde 
bile kesin tanının zor olduğu unutulmamalıdır 
[4]. 

Birinci trimesterde saptanabilen iskelet ano-
malileri büyük değişiklik içerir. Bunlar osteo-
kondrodisplaziler yani iskelet displazileri dahil 
olmak üzere polidaktili gibi minör anomalile-
ri de kapsayan geniş bir yelpazededir. Düşük 
riskli kadınlarda birinci trimesterde en sık 
saptanan iskelet anomalileri osteokondroplazi 
(%87), kısa uzuv (%57) ve artrogripozis (%50) 
olarak sıralanabilir. “Clubfoot”, sindaktili ve 
polidaktili gibi minör anomaliler ise toplam-
da %9 gibi düşük bir oranda saptanabilir [5]. 
Sadece iskelet sistemi değil genel olarak fetal 
anomalilerin tarandığı dönem ikinci trimester 
olarak kabul edilse de biz kısa femur, kafa şekil 
bozuklukları, mineralizasyon bozukluklarının 
ilk trimesterde de görülebileceği kanısındayız. 
Bu yolla tanatoforik displazi veya osteogene-
zis imperfekta gibi ölümcül anomaliler için 
ilk işaretlerin yakalanabileceğini düşünüyoruz 
[1]. Kolay tanınabilecek anomaliler açısından 
ilk trimesterde radyologların tetikte olmasını 
ve iskelet sistemini detaylandırmadan gözden 
geçirmelerini kuvvetle öneriyoruz. Bu yak-
laşım kesin tanı için takipleri, ailenin genetik 
danışma almasını, klinisyenin uyarılmasını, 
tarama testlerinin (amniyosentez ve koryon 
villüs örneklemesi dahil) detaylı yapılmasını 

sağlayacaktır. Ancak akondroplazi gibi bazı 
defektlerin ise ancak ikinci trimesterden sonra 
bariz hale geçeceği akılda tutulmalı ve ikinci 
trimesterde detaylı iskelet sistemi değerlendir-
mesi ekstremitelerin kinetik hareketleri de göz 
önünde bulundurularak yapılmalıdır.

 Değerlendirmede Algoritm    
A) Uzun kemikler: Değerlendirme fe-

mur ile başlamalıdır. Eğer fetüsün femur ve 
humerus ölçümleri 5. persentilin altında veya 
ortalamaya göre 2 SD veya altı değerlerinde ise 
tüm iskelet sistemi ayrıntılı olarak değerlendi-
rilmelidir. Normal fetüste 13 hafta itibariyle 
uzun kemiklerin normal ölçümleri Tablo 1’de 
verilmiştir [6]. İkinci trimesterde yayınlanmış 
fetal uzun kemik ölçümleri ossifiye diyafiz öl-
çümlerine karşılık gelir ve epifizi içermez. Ult-
rasonografide (US) femurun distal ve proksi-
mal epifizlerinin aynı anda gösterildiği en uzun 
ölçüm genellikle en doğru olanıdır. Femur uza-
tılabildiği kadar longitudinal olarak görüntüle-
nir ve epifiz kartilajının kenarında ortaya çıkan 
spiküler eko diyafiz ölçümüne dahil edilmez 
(Resim 1). Normal fetüste femur boyu ile ayak 
uzunluğu (parmak topuk mesafesi) tüm gestas-
yon süresince yaklaşık olarak birbirine eşittir 
(femur-ayak oranı). Femur uzunluğu sadece 
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Resim 1. Femur uzunluk ölçümü. Femur uzatıla-
bildiği kadar longitudinal olarak görüntülenir 
ve epifiz kartilajının kenarında ortaya çıkan spi-
küler eko diyafiz ölçümüne dahil edilmez.  



gestasyonel yaş ile değil, biparietal çap, baş 
çevresi ve abdomen, toraks çevresi gibi diğer 
ölçümlerle de oranlanabilir. Benzer şekilde ti-
bia ve fibulanın ölçümleri gestasyonel yaş ve 
biparietal çap ile karşılaştırılabilir.

Femur kısalığı her zaman displazi varlığı-
na veya Down sendromuna işaret etmeyebi-
lir. İzole femur kısalığı olarak adlandırılan bir 
durum vardır (Resim 2). Ancak bilateral kısa 
femur söz konusu ise intrauterin gelişme ge-
riliğinin (İUGG) bir bulgusu olabileceği akıl-
da tutulmalıdır. Anormal femur bulgusu olan 
130 fetüs üzerinde yapılan bir çalışmada %31 
İUGG saptanırken sadece iki fetüste iskelet 
displazisi olduğu ortaya çıkmıştır [7]. Artmış 
nukal translusensi durumunda iskelet displa-
zisinin gelişebileceği literatürde belirtilmiştir 
[8]. Ulna proksimalde radiustan daha uzundur. 
Distalde ise ulna ve radius eşit seviyede son-
lanır. Sonografi cihazlarının “software” inde 
uzun kemiklerin ölçümleri gebelik haftasına 
göre standart sapmalar ile birlikte hazır olarak 
verilmiştir. Genellikle 2 SD’nin altında alınan 
ölçümler patolojik kabul edilmelidir. Ancak 
fetal ekstremite hareketleri normal bir şekilde 
izlenmeden inceleme tamamlanmamalıdır. Fe-
mur kısalığı konusunda bir şüphe varsa birkaç 
hafta sonra yapılacak takip US’de ısrarlı femur 
büyüme geriliği ortaya çıkacaktır [9].

B) Diğer kemikler: Uzun kemiklerin 
yanı sıra klavikula, skapula ve kostaların şe-
killerine, hipoplazik olup olmadıklarına bakıl-
malıdır. Kleidokranial displazide klavikulalar 
kısadır. Skapula hipoplazik ise kampomelik 
displaziye işaret edebilir. Hipokondrogene-
zisde tüm kemiklerle birlikte skapulada da 
kısalık söz konusudur. Kostalar ise torasik 
kavitenin 2/3’ünü kapsamalıdır. Tanatoforik 
displazide kısa ve toraksı sarmayan kostalar, 
osteogenezis imperfektada ise düzensiz kon-
turlu, boncuk dizilimli kostalar izlenebilir. 
Yetersiz mineralizasyon osteogenezis imper-
fektaya işaret ederken “yonca yaprağı” şek-
lindeki kafa tanatoforik displazide izlenir [1, 
10]. Frontal çıkıntıda artış (“frontal bossing”) 
sagital incelemede en iyi saptanabilen kafa şe-
kil bozukluğudur ve akondroplaziyi destekler. 
Hipomineralize kafa yapısı probun baskısın-
dan kolay etkilenen kafatası şeklindedir. Be-
yin anatomik yapılarını proba yakın kesimde 
detaylı görebiliyorsak mineralizasyon bozuk-
luğundan şüphelenmek gerekir. Hipominerali-
zasyon ile giden osteogenezis imperfekta gibi 
hastalıklarda ultrason demeti iyi penetre olur 
ve reverberasyon artefaktı görülmeden beyin 
parankimi incelenebilir. 

Her vertebra üç ossifikasyon merkezine sa-
hiptir. Transvers ve longitudinal olarak tüm 
seviyeler incelenir. Bizim deneyimlerimiz 
ışığında sizlere önerimiz vertebranın üç çizgi 
halinde hem transvers hem longitudinal plan-
da incelenmesidir (Resim 3). Platispondilide 
(vertabra gövdelerinde düzleşme) vertabral 
ossifikasyon merkezleri arasında geniş açıklık 
izlenir. Vertebral ossifikasyonun görülmemesi 
ise akondrogenezis ve hipokondrogenezis için 
tipiktir. Vertebral hipomineralizasyonun bir di-
ğer işareti ise aynı anda hem anterior hem de 
posterior korteksin rahatlıkla görülebilmesidir.

İskelet sistemi değerlendirmesine torasik 
çevre, abdominal çevre ve baş çevresi ölçüm-
leri ile bunların birbirlerine oranları eklenme-
lidir. Örneğin kalbin dört odacık görünümü se-
viyesinden alınan torasik çevrenin abdominal 
çevreye oranı 0,8–1 arasında olmalıdır. Daha 
düşük değerler pulmoner hipoplaziye işaret 
eder [11, 12]. 
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Resim 2. İzole femur kısalığı. Bebek doğduktan 
sonra herhangi bir iskelet displazisi, genetik 
hastalık tespit edilemedi.



Kemikler değerlendirilirken simetrik tek 
kemik çift kemik taraması ile kemiğin var-
lığı, eğrilik, mineralizasyon, kırıkların olup 

olmadığı değerlendirilmelidir. Ekstremite 
hareketlerinin varlığı fetal akinezi, hipoki-
nezi değerlendirmesi açısından son derece 
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Tablo 1: Gestasyonel yaşa göre uzun kemik ölçümleri

Gestasyonel Femur Tibia Fibula Humerus Radius Ulna

Yaş (hafta)   mm (±mm)

      

13 11 (3) 9 (2) 8 (2) 10 (2) 6 (2) 8 (3)

14 13 (2) 10 (2) 9 (3) 12 (2) 8 (2) 10 (2)

15 15 (2) 13 (2) 12 (2) 14 (2) 11 (1) 12 (1)

16 19 (3) 16 (3) 15 (3) 17 (2) 14 (3) 16 (3)

17 22 (3) 18 (3) 17 (2) 20 (4) 15 (3) 17 (3)

18 25 (3) 22 (3) 21 (3) 23 (3) 19 (2) 22 (3)

19 28 (3) 25 (3) 23 (3) 26 (3) 21 (3) 24 (3)

20 31 (3) 27 (2) 26 (2) 29 (2) 24 (2) 27 (2)

21 35 (4) 30 (4) 29 (4) 32 (4) 27 (4) 30 (4)

22 36 (3) 32 (3) 31 (3) 33 (3) 28 (3) 31 (4)

23 40 (4) 36 (2) 34 (2) 37 (3) 31 (4) 35 (2)

24 42 (3) 37 (3) 36 (3) 38 (3) 33 (4) 36 (4)

25 46 (3) 40 (3) 39 (4) 42 (4) 35 (3) 39 (4)

26 48 (4) 42 (3) 40 (3) 43 (3) 36 (4) 40 (3)

27 49 (3) 44 (3) 42 (3) 45 (2) 37 (3) 41 (2)

28 53 (5) 45 (4) 44 (3) 47 (4) 39 (4) 44 (5)

29 53 (5) 46 (3) 45 (3) 48 (4) 40 (5) 45 (4)

30 56 (3) 48 (5) 47 (3) 50 (5) 41 (6) 47 (3)

31 60 (6) 51 (3) 49 (5) 53 (4) 42 (3) 49 (4)

32 61 (6) 52 (4) 51 (4) 54 (4) 44 (6) 50 (6)

33 64 (5) 54 (5) 53 (3) 56 (5) 54 (5) 52 (3)

34 66 (6) 57 (5) 55 (4) 58 (5) 47 (5) 54 (59

35 67 (6) 58 (4) 56 (4) 59 (6) 48 (6) 54 (49

36 70 (7) 60 (6) 56 (5) 60 (6) 49 (5) 55 (39

37 72 (4) 61 (4) 60 (4) 61 (4) 51 (3) 56 (4)

38 74 (6) 62 (3) 60 (4) 64 (3) 51 (5) 58 (6)

39 76 (8) 64 (7) 61 (6) 65 (6) 53 (5) 60 (6)

40 77 (4) 65 (3) 62 (1) 66 (4) 53 (3) 60 (5)

*Merz E, Kim-Kern MS, Pehl S. Ultrasonic mensuration of fetal limb bones in the second and third trimesters.  J Clin Ultrasound 

1987; 15: 175-83’ten alınmıştır.



önemlidir. Ancak tüm tecrübelerimizle şunu 
belirtmek isteriz ki sadece üst ekstremiteye 
bakmak distal artrogripozis gibi durumları 
atlamaya neden olurken sadece alt ekstre-
miteye bakmak radial ray malformasyonları 
gibi üst ekstremiteye ait defektlerin gözden 
kaçmasına sebep olacaktır. Sabırla ekstremi-
te hareketleri beklenmeli ve eğer mümkünse 
rapor edilmelidir. 

C) El-ayak değerlendirmesi: El ve aya-
ğın değerlendirmesinin özel bir yeri vardır. El 
ve ayak deformitelerinden yola çıkarak bazı 
iskelet displazilerini tanımak ve gebeyi amni-
yosentez ile genetik danışmanlığa yönlendir-
mek mümkündür. Klinodaktili Down sendro-
munda, kamptodaktili (elin 3. ve 4. parmağının 
fleksiyonu ile oluşan yumruk el görünümü) ise 
trizomi 18’de izlenen özel el deformiteleridir. 
İnceleme boyunca elin hep aynı pozisyonda 
kalması, örneğin hep yumruk görünümünü 
koruması normal değildir. Ayakta “clubfoot 
ve rocker bottom” deformiteleri kolaylıkla ta-
nınabilir. Ancak geç gebelikte yalancı talipes 
görünümlerinin pozisyona bağlı oluşabileceği 
unutulmamalıdır. Ayak parmaklarını saymak 
el parmaklarını saymaya göre daha zordur. Üç 
ve dört boyutlu ultrasonografi burada tanısal 
üstünlüğe sahiptir. Polidaktili trizomi 13, kısa 

kosta-polidaktili sendromu, kondroektodermal 
displazi ve Meckel Gruber sendromunda izle-
nebilir. Baş parmağın yokluğu ise “Radial Ray 
Malformasyonları” için tanısal öneme sahiptir 
[10, 13].

 Fetal İskelet Displazilerine 
 (osteokondrodisplaziler) Yaklaşım 

İskelet displazisi anormal uzunlukta, şe-
kilde, sayıda ve dansitede kemikleri içeren 
hastalıkları ifade eder. Bunlardan bazıları 
görünümlerinden isim alırken (osteogenezis 
imperfekta) bazıları tahmin edilen etiyolojik 
faktörden (akondroplazi), bazıları da onu ilk 
yayınlayan bilim adamından (Rubenstein Tay-
bi sendromu) isim almıştır. Her 10.000 doğum-
da ortalama 2,4 vakada görüldükleri bildiril-
miştir [10, 14]. Nadir görünmeleri nedeniyle 
özel bir algoritm ya da yaklaşım gerektirirler. 
Problemin kısalık, mineralizasyon defekti ya 
da sayısal/şekil bozukluğu mu veya bunların 
kombinasyonu mu olduğu belirlenir. Daha son-
ra ölümcül olup olmadığına bakılır. Bunun için 
fetüsün akciğer hipolazisi değerlendirilir. Aşa-
ğıda bu yaklaşımı alt başlıklar ile ayrıntılı bir 
şekilde vermeye çalıştık. 
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Resim 3. A, B. (A) Vertebranın aksiyel normal US görünümü izlenmektedir. Toplam üç vertebral ossi-
fiye kemik dizilimine dikkat ediniz. (B) Normal vertebra longitudinal planda üç çizgi halinde izlene-
bilmelidir. Spina bifida ya da distal meningosel gibi patolojiler vertebranın transvers ve longitudinal 
planda dikkatlice izlenmesi ile saptanabilir. 

A B



 İskelet Displazilerinin Prenatal 
 Tanısında Göze Çarpan Noktalar 

1. Neredeyse her zaman tanı sonografi ile 
konulur. İnsidansı bu kadar düşük verildiğine 
göre yılda 50 hafta tüm gün sonografi yapan 
ve sadece 18-20 haftalık gebeleri inceleyen bir 
radyolog bile iki yılda bir iskelet displazisi ile 
karşılaşacaktır. Bunun nedeni ise akondroplazi 
gibi sık görülen formların ancak 20. haftadan 
sonra sonografide saptanabilmesidir [10].

2. Diğer önemli nokta displazilerin “ölüm-
cül” ve “ölümcül olmayan” şeklinde sınıflandı-
rılabilmesidir. Ölümcül tip akciğer hipoplazisi 
ile seyreder. 

3. Ayırıcı tanı zordur. Birebir prenatal tanı-
yı koymak her zaman mümkün değildir. Rutin 
ultrason incelemesinde iskelet displazilerinin 
tanısı %40 oranında yapılabilmektedir [6]. Tanı 
için radyolog ile birlikte genetik uzmanının ve 
çocuk uzmanının birlikte çalışması gerekebilir. 
Spesifik tanıların %65 oranla doğru çıktığını, 
ancak ölümcül tip displazilerde prenatal tanı 
doğruluk oranının daha yüksek olduğu bildiril-
miştir [4, 6].

Aileye bazı displazilerin gerçek tanısının 
son trimesterde ve hatta doğumdan sonra bel-
li olabileceği anlatılmalıdır. Aile öyküsü var-
sa ve sonografi bulguları kesin değilse koryon 
villüs örneklemesi, amniyosentez veya genetik 
testler genetik uzmanı ile işbirliği içerisinde 
yapılmalıdır. En sık izlenen displaziler tana-
toforik displazi, akondrogenezis, osteogenezis 
imperfekta tip II ve akondroplazidir. Bunların 
arasında sadece akondroplazi ölümcül değildir. 
Akondroplazik fetüs en iyi son trimesterde tanı 
alır ve diğer displazilere oranla sonografide en 
sık tanı koyulan displazidir.

 Ölümcül İskelet Displazisinin Tanı 
 Kriterleri: 

a) Şiddetli mikromeli; Gestasyonel yaşa göre 
uzun kemiklerin hem proksimal ve hem dis-
tal segment ölçümlerinin 2 SD veya daha 
altında kalmasıdır. Bu bulgu tanatoforik 
displazi, akondrogenezis, osteogenezis im-
perfekta tip II için tipiktir (Resim 4). 

b) Femur uzunluğu/ abdominal çevre oranı 
0,16’dan küçüktür [13].

c) Torasik çevre %5’in altındadır.
d) Torasik çevre/ abdominal çevre oranı 

0,6’dan küçüktür [6, 10]. Değişik yayınlarda 
farklı oranlar bulunabilir. Ama kabaca abdo-
minal çevre öndedir ve “abdominal bossing” 
vardır diyebiliriz (Resim 5).
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Resim 4. Şiddetli mikromeli. Alt ekstremiteler U 
harfi şeklinde aşırı derecede kısa olarak izleni-
yor. Femur ve diğer kemikler seçilemiyor.

Resim 5. Şiddetli mikromelisi olan fetüsün pul-
moner hipoplazisine işaret eden ve toraksın 
abdomene göre küçük olduğunu gösteren “ab-
dominal bossing” bulgusu. Longitudinal plana 
rağmen toraksın küçük olduğu net izleniyor. 



e) Kardiyak çevre/ torasik çevre oranı 0,60’dan 
büyüktür.

 Kısa ekstremitenin sınıflandırılması:

Mezomeli: Radius-ulna ve/veya tibia-fibula-
da kısalıktır (Resim 6).

Rizomeli: Humerus veya femurda kısalıktır.
Mikromeli: Tüm segmentlerde kısalık anla-

mına gelir.
Akromeli: El veya ayakta kısalık ya da hiç 

izlenememesidir [1]. 

 Sonografide kısa femur saptanırsa 
 nasıl bir sistematik yaklaşıma geçilir?  

•	 Tüm uzun kemik ölçümleri alınır.
•	 Eğrilik, fraktür ve mineralizasyon değerlendi-

rilir.
•	 Kardiotorasik oran ve toraks çapı ölçülür.
•	 Vertebralar yassılaşma ve intervertebral me-

safelerde artış açısından araştırılır.
•	 El ve ayak ayrıntılı değerlendirilir.
•	 BPD ölçümü alınır ve kafatası şekil açısın-

dan incelenir [10, 15]. 
Uzun kemiklerde fraktür ve eğrilik ile giden 

hastalıklara örnek olarak osteogenezis imper-
fekta tip II, kampomelik displazi, akondroge-
nezis, hipofosfatazya, tanatoforik displazi ve-
rilebilir [16, 17].

 Sonografide hipomineralizasyon  
 kriterleri: 

• Falks serebri görünümü belirginleşir.
• Vertebraların ekojenik görünümü zayıflar 

veya bazı vertebralar hiç izlenmez
• Tüm kemiklerde ekojenite azalır
• Akustik gölgelenme azalır
• Beyin anatomik yapıları iyi seçilir hale gelir. 

Özellikle proba yakın beyin parankimi re-
verberasyon artefaktı görülmeden rahatlık-
la izlenebilir. Hipomineralizasyon ile giden 
hastalıklara örnek olarak osteogenezis im-
perfekta, hipofosfatazya ve akondrogenezis 
verilebilir. 

 En Sık Görülen İskelet Displazileri

Akondrogenezis: Kıkırdak matriks oluşu-
munda yetersizlik sonucu oluşur. Anosteogene-
sis olarak da bilinir. Prevelansı 0,23/10000’dır. 
Mikromeli şiddetlidir (Resim 7). Tüm uzun 
kemik ölçümleri gestasyonel yaşın %40’ının 
altında kalır ve toraks küçüktür. Fetal hidrops 
ve polihidramniyoz eşlik edebilir. Vertebral, 
sakral ve kraniyal ossifikasyonlar kötüdür. 
Sakrum ve pubis aplazik olabilir. Bu hastalık 
iki tip olarak sınıflanır; Şiddetli form tip 1 (Pa-
renti-Fraccaro) ve daha az şiddetli form tip 2 
(Lnager-Saldino). Tip 1 ise 1998 yılında iki alt 
gruba ayrılmıştır. Tip IA (Houston-Harris) for-
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Resim 6. A, B. (A) Mezomelik fetüsde alt ekstremite distal kesim kısalığı yani kısa tibia izleniyor. (B) 
Mezomelik fetüsün kadavra görünümünde sağ alt bacak bariz kısa izleniyor. 

A B



munda kafatası ve vertebraların hipominerali-
zasyonu çok belirgindir. Kostalarda fraktürler 
izlenir. Tip IB’de (Fraccaro) kosta fraktürleri 
yoktur. Tip II’de ise kafatası ossifikasyonu 
normal iken vertebralar demineralizasyona 
bağlı izlenemez [4]. 

Akondroplazi: En sık rastlanılan ölümcül 
olmayan iskelet displazisidir. Klinik olarak rizo-
meli, geniş kafa, uzuvlarda yaylanma ve lomber 
lordozda artış ile karakterizedir. Prenatal tanısın-
da en sık hata yapılan anomalidir. Bunun sebebi, 
anormal uzun kemik büyümesinin son trimes-
tere kadar saptanamıyor olmasıdır. Ancak üç 
çatallı el (“trident hand”) akondroplazi için spe-
sifik bulgudur [18]. Heterozigot ve homozigot 
tipleri vardır. Heterozigot akondroplazi ölümcül 
değil iken homozigot formu ölümcüldür. Hete-
rozigot olanında rizomelik kısalık, homozigot 
tipinde ise mikromelik kısalık izlenir ve 22. 
gebelik haftasından sonra dikkati çeken kısalık 
söz konusudur. Akondroplazide 27. gebelik haf-
tasından sonra femur boyu normalin %95’inden 
daha kısa kalır. Fraktürler veya eğrilik izlenmez. 
Makrosefali ve frontal çıkıntıda artış en tipik 
sonografi bulgularıdır. Ossifikasyonun normal 
olması ayırıcı tanıda ipucu verir. 

Tanatoforik Displazi: En sık rastlanılan 
ölümcül iskelet displazisidir [19]. İnsidansı 

0,69/10000’dir. Fenotip olarak ayırt edilebilen 
iki tipi tanımlanmıştır. Tip I formunda femur-
da eğrilik (telefon ahizesi), tip II formunda ise 
kafatasında “yonca yaprağı” deformitesi daha 
sık izlenir. Pulmoner hipoplazi, polihidram-
niyoz, küçük toraks, kısa eğik uzun kemikler 
(mikromelik kısalık), femurda “telefon ahize-
si” görünümü, platispondili, “frontal bossing”, 
makrosefali başlıca sonografi bulgularıdır. 
Ossifikasyon normaldir. Akondroplazi ile ka-
rışabilir. Ancak femurdaki kısalık daha belirgin 
olup gestasyonel yaşın %40-70’ine karşılık ge-
lir (Resim 8). 

Osteogenezis İmperfekta: Tip 1 prokolla-
jen gen mutasyonuna bağlı ortaya çıkan iskelet 
demineralizasyonu ile karakterize heterojen bir 
hastalıktır. Sillence ve arkadaşlarının ortaya 
koyduğu ve daha sonra geliştirilen dört tipi var-
dır. En şiddetli seyreden ve ölümcül formu tip 
II’dir. Tip II’de insidans 1/60000 doğumdur. 
Azalmış mineralizasyon, multipl fraktürler, 
yumuşak dokuda kallus formasyonları, kosta 
fraktürlerine bağlı boncuk dizilimi görünümü 
izlenir. Tip III’de ise femur kısalığı ılımlıdır, 
ancak yine multipl fraktürler vardır. Tip IV’de 
bebek yaşar ve fraktürler nadirdir. Tip IV’de 
mineralizasyon daha iyidir ama eğrilik ön plan-
dadır. Tip I’de doğum travmasına bağlı frak-
türler görülür. Prenatal tanısı kırıkların ve eks-
tremite kısalıklarının ortaya konması ile yapılır 
ancak 2. veya 3. trimestere kadar saptanamaya-
bilinir (Resim 9) [4, 6]. 

Hipofosfatazya: Kemiklerde deminerali-
zasyon ile serum ve dokularda düşük alkalin 
fosfataz seviyesi ile karakterize otozomal rese-
sif nadir bir hastalıktır. Hastalığın ortaya çıkış 
yaşına göre altı klinik alt tipe ayrılır. Perinatal 
formu olan tip 1 ölümcüldür. Hiperkalsemi ve 
hiperkalsiüriye bağlı kranyosinostoz ve nefro-
kalsinozis görülen tip 2 infantil formu do-
ğumda normal görünen bebekler şeklindedir. 
Kafatası ve vertebraların hipomineralizasyonu 
ön plandadır. Mikromelik kısalık ılımlı/şiddet-
li tarzdadır. Osteogenezis imperfekta tip II ile 
ayırıcı tanıda problem oluşturur [20].

Kampomelik Displazi: Mikromelik kısa-
lık gösteren nadir rastlanılan ölümcül iskelet 
displazisidir. Alt ekstremitede eğrilik ön planda-
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Resim 7. Akondrogenezisli fetüs. Transvers ola-
rak toraks görüntülenirken şiddetli üst ekstre-
mite mikromelisi bilateral olarak görüntü alanı-
na girmiştir (oklar).



dır. Özellikle anteriora doğru eğrilik dikkat çe-
kicidir. Üst ekstremite ölçümleri normal alınır. 
Küçük skapula ve hipoplazik fibula saptanması 
tanıyı akla getirmelidir. Belirsiz genitalya, kü-
çük toraks, solunum sıkıntısı izlenebilir. Yaşa-
yan bebekler apne, öğrenme güçlüğü, kalça çı-
kıklığı bulgularına sahiptir. İntrauterin dönmede 
normal ossifikasyon ve fraktürlerin olmaması 
diğerlerinden ayırıcı tanıyı sağlar. Klinisyene fe-
tal karyotipleme önerilmelidir. Fenotipik olarak 
dişi, karyotiplemede ise erkektir [1].

Jeune Sendromu (Asfiktik Torasik Displa-
zi) : Ilımlı mikromelik displaziye küçük toraks 
ve kistik renal displazi eşlik eder. Polidaktili 
olabilir. Ellis van Creveld sendromundan ante-
natal olarak ayırt edilemez.

Ellis Van Creveld Sendromu: Ilımlı mikro-
melik displaziye küçük toraks eşlik eder. Kısa 
ve horizontal kostalar hastalığın prognozunu 
belirler. Hastaların yaklaşık yarısında kardiyak 
hastalık (en sık ASD) mevcuttur [1].

Ekstremite Malformasyonları

“Clubfoot” deformitesi: En sık talipes 
equinovarus denilen ayağın içe doğru rotas-
yonda ve plantar fleksiyonda olduğu formu 
görülür. Bilateral %60 izlenirken %40 unila-
teraldir. Ayak uzun aksında izlenirken aynı 
planda tibia ve fibulanın da uzun aksı boyun-
ca izlenebilmesi ile tanı konulur. Diğer de-
ğişle, ayağın uzun kemikleri yani metatarslar 
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Resim 8. A-C. (A) Tanatoforik displazili fetüsde 
şiddetli mikromelik alt ekstremiteler. (B) Tana-
toforik displazili aynı fetüsün pulmoner hipop-
laziyi destekleyen “abdominal bossing” bulgu-
su. (C) Tanatoforik displazili fetüsün kadavra 
görünümü. C

A B



longitudinal olarak izlendiği planda tibia ve 
fibula da longitudinal olarak görüntüye girer. 
Pratikte ayağın tabandan izlenen uzun aksı 
bulunur ve prob pozisyonu değiştirilmeden 
tibia ve fibulaya doğru ilerlenir. Bu uzun ke-
mikler plana transvers olarak girerse clubfoot 
deformitesi dışlanır. Clubfoot %30 kromozom 
anomalileriyle birliktedir. Trizomi 18’li olgu-
ların %23’ü clubfoot ile seyreder (Resim 10) 
[4, 21]. 

Rockerbottom ayak: Konveks taban ve hipe-
rekstansiyon ayak şeklinde tanımlanır. Trizomi 
18 için patognomoniktir. Spina bifida ve artrogri-
pozis ile birlikte görülebilir (Resim 11) [18]. 

Sandal gap ayak: Ayak başparmağı abduk-
siyondadır. Sıklıkla normal fetüslerde görülür 
ve aileseldir. Trizomi 18 ve 21 ile beraberliği 
bildirilmiştir. Ekojenik kardiyak odak, ekoje-
nik barsaklar, ılımlı pelviektazi ve klinodaktili 
beraberse trizomi 21 için şüphelenilir ve amni-
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Resim 9. A-D. (A) Osteogenezis imperfektalı bir fetüsün kraniyal hipomineralizasyon görünümü. Kafa 
içi yapılar hipomineralizasyon nedeniyle net seçiliyor. Kafa kemikleri yer yer izlenmiyor. (B) Oste-
ogenezis imperfektalı aynı fetüsde humerus görünümü. İyileşen ve tekrar gelişen fraktürlere bağlı 
humerus düzensiz ve kısa izleniyor. (C) Osteogenezis imperfektalı aynı fetüste skapula ve boncuk 
dizilimli toraksı tam sarmayan kosta görünümü. (D) Osteogenezis imperfektalı bu fetüsün kadavra 
görünümü.

C

A

D

B



yosentez önerilir. Pozisyonel olup olmadığını 
anlamak için inceleme uzatılmalıdır. 

Radial Ray deformiteleri: Radius, radial 
karpal kemikler ve başparmağın yokluğu veya 
hipoplazisini içeren bir dizi anomali grubudur. 
Yukarıda sayılan bulgulardan birisi veya birka-
çı bir arada olabilir. El medial rotasyonda anor-
mal pozisyondadır. Trizomi 18, VACTERL, 
TAR (Trombositopeni-radius yokluğu) sendro-
mu, trizomi 13 ve “Cornelia de lange” sendro-
mu ile birlikte görülebilir (Resim 12) [22]. 

Yumruk el deformitesi: Trizomi 18’de iz-
lenebilir. Radial aplazi bu deformiteye eşlik 
ediyorsa trizomi 18 tanısı güçlenir ve amniyo-
sentez önerilir [23]. 

Kamptodaktili: 3. ve 4. el parmakları flek-
siyonda kalır. Diğer parmaklar sonografide 
açık olarak izlenir. Trizomi 18 ve 13’de izlene-
bilen el deformitesidir (Resim 13).

Klinodaktili: Beşinci parmak kısa ve dör-
düncü parmağa doğru eğiktir. Trizomi 21 has-
talarının %60’ında saptanmıştır. Sonografide 
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Resim 10. A, B. (A) “Clubfoot” US görünümü. Ayak uzun aksında izlenirken aynı planda tibia ve fi-
bulanın da uzun aksı boyunca izlenebildiği dikkat çekiyor. (B) Clubfoot izlenen bu fetüsün kadavra 
görünümünde solda izlenen deformite US görünümü ile paralellik taşımaktadır.

A B

Resim 11. A, B. (A) “Rockerbottom ayak” US görünümü. (B) US görünümünde ok ile işaretlenen bölge 
fetüs doğduktan sonra topuğun dışarı doğru aşırı ekstansiyonu şeklinde izleniyor. 

A B



saptamak zordur. Normal elde %2–4 oranında 
görülebileceği unutulmamalıdır.

Artrogripozis: Multipl konjenital kontrak-
türler mevcuttur. Fetüsün hareketini engelleyen 
nörolojik veya kas hastalıkları bu deformitelere 
neden olur. Distal artrogripozis isimli formun-
da üst ekstremite hareketleri normal olabilir. 
Ekstremitelerde hareketsizlik ve anormal pos-
tür vardır. Alt ekstremite hiperekstansiyon şek-
linde görülen ve “mızrak deformitesi” olarak 

adlandırılan pozisyonda uzun süre hareketsiz 
kalır (Resim 14). Clubfoot ve yumruk el defor-
mitesi beraber olabilir [4, 6]. 
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Resim 12. A, B. (A) Radial Ray deformitesi izlenen fetüste radius hipoplazisinin US görünümü. (B) Aynı 
fetüste Radial Ray deformitesine bağlı olarak elin medial rotasyonu (clubhand görünümü).
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Fetal İskelet Sistemi Anomalileri

Emel Durmaz Alimoğlu, Özhan Özgür

Sayfa 288

İskelet displazisi anormal uzunlukta, şekilde, sayıda ve dansitede kemikleri içeren hastalıkları ifa-
de eder.

Sayfa 284

Displazi terimi ya kıkırdak ya da kemik komponentinde anormal diffüz büyümeleri yansıtır (örne-
ğin osteogenezis imperfekta, multipl epifizyal displazi, akondroplazi).

Sayfa 290

Sonografide kısa femur saptanırsa nasıl bir sistematik yaklaşıma geçilir? 
• Tüm uzun kemik ölçümleri alınır.
• Eğrilik, fraktür ve mineralizasyon değerlendirilir.
• Kardiotorasik oran ve toraks çapı ölçülür.
• Vertebralar yassılaşma ve intervertebral mesafelerde artış açısından araştırılır.
• El ve ayak ayrıntılı değerlendirilir.
• BPD ölçümü alınır ve kafatası şekil açısından incelenir. 

Uzun kemiklerde fraktür ve eğrilik ile giden hastalıklara örnek olarak osteogenezis imperfekta tip 
II, kampomelik displazi, akondrogenezis, hipofosfatazya, tanatoforik displazi verilebilir.

Sayfa 288

Daha sonra ölümcül olup olmadığına bakılır. Bunun için fetüsün akciğer hipolazisi değerlendirilir.

Sayfa 284

Disostozis ise spesifik kemiklerin tek tek veya kombinasyonlar halinde anormal ossifikasyonudur.
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1. Fetal iskelet displazisi aslında ……….. ile tanımlanan bir bozukluktur.
a. Spesifik kemiklerin tek tek veya kombinasyonlar halinde anormal ossifikasyonu
b. Kıkırdak  komponentinde anormal diffüz büyüme
c. Anormal uzunlukta, şekilde, sayıda ve dansitede kemikler
d. Ekstremite eğriliği
e. Anormal kafa şekli
 

2.  Mezomeli nedir?
a. Radius-ulna ve/veya tibia-fibulada kısalıktır.
b. Humerus veya femurda kısalıktır.
c. Tüm segmentlerde kısalık anlamına gelir.
d. El veya ayakta kısalık ya da hiç izlenememesidir.
e. Kemiklerde eğrilik anlamına gelir.
 

3. “Clubfoot” deformitesi ile ilgili hangisi doğrudur?
a. Ayak kemiklerinde mineralizasyon defekti ile gider.
b. Ayağın içe rotasyon ve plantar fleksiyonudur.
c. Konveks taban ve hiperekstansiyon ayak şeklinde tanımlanır.
d. Ayak başparmağı abduksiyonudur.
e. Tibia yokluğu  ile tanımlanır.

4. Akondroplazi ile ostegenezis imperfektanın ayırıcı tanısında öne çıkan nokta nedir?
a. Mikromelik kısalık akondroplazide izlenmez.
b. Akondroplazide ossifikasyon normaldir.
c. Sadece osteogenezis imperfekta gen bozukluğu ile gider.
d. Akondroplazide eğrilik ön plandadır.
e. Osteogenezis imperfektada rizomeli ön plandadır.
 

5. Ölümcül tip iskelet displazisi:
a. Şiddetli mikromelinin eşlik ettiği akciğer hipolazisi ile giden displazidir.
b. Şiddetli rizomelinin eşlik ettiği kardiyak bir hastalıktır.
c. Dizostoz teriminin açılımıdır.
d. Trizomi 21’in eşlik ettiği el-ayak malformasyonudur.
e. Displaziye ek olarak anensefalinin görüldüğü durumdur.

Cevaplar: 1c, 2a, 3b, 4b, 5a 
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