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Olgu Sunumu / Case Report

Mega Sisterna Magna ile Seyreden Bir Diyastrofik Displazi Olgusu

A Case of Diastrophic Dysplasia Associated With Mega Cysterna Magna
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iskelet displazileri boy kisaligi, kemik ve kikirdak
malformasyon ve deformasyonlari ile karakterize he-
terojen bir grup hastaligi kapsar. Diyastrofik displazi
(DTD) kulak anomalileri, ayak ve spinal deformiteler,
“otostopcu basparmagi” ve kisa boy ile karakterize
bir hastaliktir. ic organ tutulumu yoktur. Multipl ano-
malilerinin olmasi nedeniyle klinigimize sevk edilen
yenidoganin fizik muayenede; genel durum Kkétd,
renk siyanotikti, orantisiz boy kisaligi, genis 6n fonta-
nel, kisa boyun, disik kulak, kulak kepgesinde “kar-
nibahar” deformitesi, yarik damak, otostopgu baspar-
magI, basparmak disinda diger el parmaklarinda in-
celik ve uzunluk, proksimal yerlesimli ayak baspar-
mag!, buyik eklemlerde fleksiyon kontraktirleri, iki
tarafli talipes ekinovarus ve sol skrotal herni oldugu
belirlendi. Kraniyal tomografide, posterior fossada
mega sisterna magna tespit edildi. Bu klinik ve radyo-
lojik bulgularla olguya DTD tanisi kondu. On doku-
zuncu giinde yenidogan polikliniginden takip edilmek
Uzere, aileye genetik danismanlik verilerek taburcu
edildi.

Anahtar Sézclikler: Yenidogan; diastrofik displazi; mega sister-
na magna; otostopgu basparmagi.

Skeletal dysplasias comprise a large group of heredi-
tary disorders characterized by abnormal growth, short
stature and malformations and deformations of bone
and cartilage. Diastrophic dysplasia is a skeletal disor-
der characterized by short stature, foot and spinal
deformities, hitchhiker’s thumb and ear abnormalities.
Internal organs develop normally. The physical exami-
nation of the newborn referred to our hospital for multi-
ple abnormalities revealed a poor general condition
with cyanosis, disproportionate short stature, large front
fontanel, short neck, misshapen upper ear and
‘cauliflower’ deformity, cleft palate, hitchhiker’s thumb,
long and slim fingers except the thumb, proximally
located toes, flexion contractures in the large joints,
bilateral talipes equinovarus and left scrotal hernia.
Mega cysterna magna was demonstrated in the poste-
rior fossa in the cranial tomography. With these clinical
and radiological findings, the newborn was diagnosed
as diastrophic dysplasia. The infant was discharged on
day 19 after genetic counseling to the family and was
to be followed up by the newborn outpatient clinic.

Key Words: Newborn; diastrophic dysplasia; mega cysterna
magna, hitchhiker’s thumb.

Iskelet displazileri boy kisalig1, kemik ve ki-
kirdak malformasyon ve deformasyonlar: ile
karakterize heterojen bir grup hastalig1 kapsar."

Diyastrofik displazi (DTD) kulak anomalileri,
yarik damak, ilerleyici skolyoz, ayak ve spinal
deformiteler, “otostopcu basparmagi”, multipl
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eklem kontraktiirleri ve kisa boy ile karakterize
otozomal resesif gecisli nadir rastlanan bir ge-
netik hastaliktir. Diyastrofik displazi siilfat
transportu (DTDST) geninde mutasyon var-
dir.*” Zeka genellikle normaldir ve i¢ organ tu-
tulumu yoktur. Tan1 genellikle dogumdan sonra
konur. Mortalite hiz1 6zellikle trakeobronkoma-
lazi nedeniyle yenidogan doneminde ytiksektir.
Yasam sansi1 erken ¢cocukluk doneminden sonra
normaldir.”” Burada mega sisterna magna ile
seyreden diyastrofik displazili bir olgunun su-
nulmasi amaclanmuistir. Bilgilerimize gore bu ol-
gu i¢ organ tutulumu olan ilk DTD olgusudur,

OLGU SUNUMU

Akraba olmayan 28 yasinda baba ve 26 ya-
sinda annenin yasayan ikinci erkek ¢ocugu olan
olgumuzun erkek kardesi alt1 yasinda ve saglhk-
lryd1. Annede diistik ya da kiirtaj oykiisi yoktu.

Sekil 1. Diastrofik displazili olgunun gortiniimii.

Sekil 2. Direkt grafide birinci metakarpal hipoplazi gorii-
niimi.

Gebeligi sirasinda diizenli olarak 6zel bir hekim
tarafindan takip edilmis ve sorunu olmadig:
sOylenmisti. Anne gebeligi sirasinda herhangi
bir teratojen ajanla karsilasmamuis ve ailede da-
ha 6nceden anomalili bir cocuk dogmamuisti. Ol-
gu 40. gestasyon haftasinda sezaryen ile dogur-
tulmustu. Apgar skorlar1 birinci ve besinci daki-
kada sirasiyla 8 ve 9 olarak saptanmigsti. Multipl
anomalilerinin olmasi nedeniyle klinigimize
sevk edilmisti.

Fizik muayenede; genel durum kotii, renk si-
yanotikti ve kalp atim hiz1 ve solunum sayisi s1-
rastyla 148 ve 70/dk olarak saptandi. Dogum ki-
losu, boyu ve bas ¢evresi sirastyla 2700 gr (10. P),
44 cm (<10. P) ve 34 cm (50. P) idi. Olguda oran-
tis1z boy kisaligi, genis on fontanel (3x4 cm), ki-
sa boyun, diisiik kulak, kulak kepgesinde “kar-
nibahar” deformitesi (Sekil 1), yarik damak,
otostopgu basparmagi, basparmak disinda diger
el parmaklarinda incelik ve uzunluk, proksimal
yerlesimli ayak basparmagi, biiyiik eklemlerde

Sekil 3. Direkt grafide skolyoz gortiniimii.
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Sekil 4. Kraniyal bilgisayarli tomografide mega sisterna mag-
na gorintimii.

fleksiyon kontraktiirleri, iki tarafl talipes ekino-
varus ve sol skrotal herni oldugu belirlendi. La-
boratuvar bulgular1 normaldi. Direkt grafide bi-
rinci metakarpal kemiklerde hipoplazi (Sekil 2)
ve skolyoz (Sekil 3) saptandi. Kraniyal tomogra-
fide, posterior fossada mega sisterna magna tes-
pit edildi (Sekil 4). Bu klinik ve radyolojik bulgu-
larla olguya DTD tanis1 kondu. Karyotip analizi
normaldi. Bununla birlikte, teknik sorunlardan
dolay1 DTDST geninde mutasyon analizi yapila-
mad1. Dogum sonrasi tiglincii giinde olgudaki
solunum sorunu diizeldi ve orogastrik tiiple
beslenmeye baslandi. Ortopedi klinigiyle kon-
stilte edildi. Aileye genetik danismanlik verildi.
On dokuzuncu giinde yenidogan poliklinigin-
den takip edilmek tizere taburcu edildi.

TARTISMA

Biz burada mega sisterna magna ile seyreden
DTD’li yenidogan nadir bir olgu sunduk. Ne-
onatal donemde oldugu igin, olgumuzda kifoz
disinda tiim bulgular vardi Kifoskolyoz
DTD'nin sik karsilasilan bir komplikasyonudur.
Diyastrofik displazide primer vertebra anomali-
si skolyozdur. Kifoz skolyoza sekonder gelis-
mektedir.”™

Diyastrofik displazide i¢ organlarin gelisimi
normaldir.”” Megarbane ve ark.” kraniyal gortin-
tiilemesi normal olan, makrosefalili bir olgu sun-
muslardir. Olgumuzda ise, kraniyal tomografide
mega sisterna magna saptanmistir. Mega sisterna
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magna, retroserebellar bolgedeki araknoid kist
olarak tanimlanir. Vermis normal olmasina rag-
men, sisterna magna ve porterior fossa genisle-
mistir.” Mega sisterna magna sikhig1 %0.4 olarak
bildirilmistir ve bu olgularin yaklasik %62’sinde
gelisimsel ve norolojik bozukluk gelistigi belirtil-
mistir.” Hatta giintimtizde, sizofreni gibi psikotik
rahatsizliklarin norogelisimsel bir bozukluk ol-
dugu kabul edilmektedir."” Langarica ve
Peralta"” mega sisterna magna ile iligkili deliisyo-
nal tipte psikotik bozuklugu olan bir olgu bildir-
mistir. Bilgilerimize gore, sundugumuz bu olgu
i¢ organ tutulumu olan ilk DTD olgusudur.

Diyastrofik displazinin klinik bulgular1 ¢ok
cesitlidir, hafif formdaki olgular “diyastrofik
varyant” veya “atipik DTD” olarak siniflandiril-
maktadir. Atipik veya varyant formlar kondro-
displaziler arasinda iyi bilinen hastaliklar olma-
sina ragmen, tanisal sorunlara yol acabilmekte-
dirler.”" Benzer sekilde, Bieganski ve ark.” ku-
lak ve bagsparmaklar1 normal olan iki olgu sun-
muslardir. Bu nedenle, atipik olgularda DTD ta-
nis1 genetik analizle dogrulanmalidir."”

Diyastrofik displazide DTDST geninde mu-
tasyon vardir. Bu gendeki mutasyon osteokond-
rodisplazilerin bazilarinda da gosterilmistir.
Mutasyon saptanan hastaliklar DTD, otozomal
resesif multipl epifizel displazi, akondrogenezis
1B ve athelosteogenezis 2'dir."* Diyastrofik
displazi ilk kez 1960 yilinda Lamy ve Marote-
aux tarafindan tanimlanmigtir.”’ Bununla birlik-
te, Lapunzina ve ark.” yiiz yil énce DTD'li bir
cocugu akondroplazi olarak sunmuslardir. Bu
nedenle, ¢cok onceden iskelet displazisi olarak
sunulan olgular giincel bilgilere gore tekrar si-
niflandirilabilir.

Sonug olarak, sunulan olgu mega sisterna
magna ile iligkili ilk DTD olgusudur. Daha 6n-
ceden DTD’de santral sinir sistemi tutulumu ile
ilgili bilgi olmamasina ragmen, bu olgular sant-
ral sinir sistemi tutulumu yoniinden dikkatli bir
sekilde incelenmelidir.
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