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Mega Sisterna Magna ile Seyreden Bir Diyastrofik Displazi Olgusu

A Case of Diastrophic Dysplasia Associated With Mega Cysterna Magna
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‹skelet displazileri boy k›sal›¤›, kemik ve k›-
k›rdak malformasyon ve deformasyonlar› ile
karakterize heterojen bir grup hastal›¤› kapsar.[1]

Diyastrofik displazi (DTD) kulak anomalileri,
yar›k damak, ilerleyici skolyoz, ayak ve spinal
deformiteler, “otostopçu baflparma¤›”, multipl

‹skelet displazileri boy k›sal›¤›, kemik ve k›k›rdak
malformasyon ve deformasyonlar› ile karakterize he-
terojen bir grup hastal›¤› kapsar. Diyastrofik displazi
(DTD) kulak anomalileri, ayak ve spinal deformiteler,
“otostopçu baflparma¤›” ve k›sa boy ile karakterize
bir hastal›kt›r. ‹ç organ tutulumu yoktur. Multipl ano-
malilerinin olmas› nedeniyle klini¤imize sevk edilen
yenido¤an›n fizik muayenede; genel durum kötü,
renk siyanotikti, orant›s›z boy k›sal›¤›, genifl ön fonta-
nel, k›sa boyun, düflük kulak, kulak kepçesinde “kar-
n›bahar” deformitesi, yar›k damak, otostopçu baflpar-
ma¤›, baflparmak d›fl›nda di¤er el parmaklar›nda in-
celik ve uzunluk, proksimal yerleflimli ayak baflpar-
ma¤›, büyük eklemlerde fleksiyon kontraktürleri, iki
tarafl› talipes ekinovarus ve sol skrotal herni oldu¤u
belirlendi. Kraniyal tomografide, posterior fossada
mega sisterna magna tespit edildi. Bu klinik ve radyo-
lojik bulgularla olguya DTD tan›s› kondu. On doku-
zuncu günde yenido¤an poliklini¤inden takip edilmek
üzere, aileye genetik dan›flmanl›k verilerek taburcu
edildi.
Anahtar Sözcükler: Yenido¤an; diastrofik displazi; mega sister-
na magna; otostopçu baflparma¤›.

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.



eklem kontraktürleri ve k›sa boy ile karakterize
otozomal resesif geçiflli nadir rastlanan bir ge-
netik hastal›kt›r. Diyastrofik displazi sülfat
transportu (DTDST) geninde mutasyon var-
d›r.[2,3] Zeka genellikle normaldir ve iç organ tu-
tulumu yoktur. Tan› genellikle do¤umdan sonra
konur. Mortalite h›z› özellikle trakeobronkoma-
lazi nedeniyle yenido¤an döneminde yüksektir.
Yaflam flans› erken çocukluk döneminden sonra
normaldir.[3,4] Burada mega sisterna magna ile
seyreden diyastrofik displazili bir olgunun su-
nulmas› amaçlanm›flt›r. Bilgilerimize göre bu ol-
gu iç organ tutulumu olan ilk DTD olgusudur,

OLGU SUNUMU

Akraba olmayan 28 yafl›nda baba ve 26 ya-
fl›nda annenin yaflayan ikinci erkek çocu¤u olan
olgumuzun erkek kardefli alt› yafl›nda ve sa¤l›k-
l›yd›. Annede düflük ya da kürtaj öyküsü yoktu.

Gebeli¤i s›ras›nda düzenli olarak özel bir hekim
taraf›ndan takip edilmifl ve sorunu olmad›¤›
söylenmiflti. Anne gebeli¤i s›ras›nda herhangi
bir teratojen ajanla karfl›laflmam›fl ve ailede da-
ha önceden anomalili bir çocuk do¤mam›flt›. Ol-
gu 40. gestasyon haftas›nda sezaryen ile do¤ur-
tulmufltu. Apgar skorlar› birinci ve beflinci daki-
kada s›ras›yla 8 ve 9 olarak saptanm›flt›. Multipl
anomalilerinin olmas› nedeniyle klini¤imize
sevk edilmiflti.

Fizik muayenede; genel durum kötü, renk si-
yanotikti ve kalp at›m h›z› ve solunum say›s› s›-
ras›yla 148 ve 70/dk olarak saptand›. Do¤um ki-
losu, boyu ve bafl çevresi s›ras›yla 2700 gr (10. P),
44 cm (<10. P) ve 34 cm (50. P) idi. Olguda oran-
t›s›z boy k›sal›¤›, genifl ön fontanel (3x4 cm), k›-
sa boyun, düflük kulak, kulak kepçesinde “kar-
n›bahar” deformitesi (fiekil 1), yar›k damak,
otostopçu baflparma¤›, baflparmak d›fl›nda di¤er
el parmaklar›nda incelik ve uzunluk, proksimal
yerleflimli ayak baflparma¤›, büyük eklemlerde
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fiekil 1. Diastrofik displazili olgunun görünümü.

fiekil 2. Direkt grafide birinci metakarpal hipoplazi görü-
nümü. fiekil 3. Direkt grafide skolyoz görünümü.



fleksiyon kontraktürleri, iki tarafl› talipes ekino-
varus ve sol skrotal herni oldu¤u belirlendi. La-
boratuvar bulgular› normaldi. Direkt grafide bi-
rinci metakarpal kemiklerde hipoplazi (fiekil 2)
ve skolyoz (fiekil 3) saptand›. Kraniyal tomogra-
fide, posterior fossada mega sisterna magna tes-
pit edildi (fiekil 4). Bu klinik ve radyolojik bulgu-
larla olguya DTD tan›s› kondu. Karyotip analizi
normaldi. Bununla birlikte, teknik sorunlardan
dolay› DTDST geninde mutasyon analizi yap›la-
mad›. Do¤um sonras› üçüncü günde olgudaki
solunum sorunu düzeldi ve orogastrik tüple
beslenmeye baflland›. Ortopedi klini¤iyle kon-
sülte edildi. Aileye genetik dan›flmanl›k verildi.
On dokuzuncu günde yenido¤an poliklini¤in-
den takip edilmek üzere taburcu edildi.

TARTIfiMA

Biz burada mega sisterna magna ile seyreden
DTD’li yenido¤an nadir bir olgu sunduk. Ne-
onatal dönemde oldu¤u için, olgumuzda kifoz
d›fl›nda tüm bulgular vard›. Kifoskolyoz
DTD’nin s›k karfl›lafl›lan bir komplikasyonudur.
Diyastrofik displazide primer vertebra anomali-
si skolyozdur. Kifoz skolyoza sekonder gelifl-
mektedir.[2,5,6]

Diyastrofik displazide iç organlar›n geliflimi
normaldir.[3,4] Megarbane ve ark.[7] kraniyal görün-
tülemesi normal olan, makrosefalili bir olgu sun-
mufllard›r. Olgumuzda ise, kraniyal tomografide
mega sisterna magna saptanm›flt›r. Mega sisterna

magna, retroserebellar bölgedeki araknoid kist
olarak tan›mlan›r. Vermis normal olmas›na ra¤-
men, sisterna magna ve porterior fossa geniflle-
mifltir.[8] Mega sisterna magna s›kl›¤› %0.4 olarak
bildirilmifltir ve bu olgular›n yaklafl›k %62’sinde
geliflimsel ve nörolojik bozukluk geliflti¤i belirtil-
mifltir.[9] Hatta günümüzde, flizofreni gibi psikotik
rahats›zl›klar›n nörogeliflimsel bir bozukluk ol-
du¤u kabul edilmektedir.[10] Langarica ve
Peralta[10] mega sisterna magna ile iliflkili delüsyo-
nal tipte psikotik bozuklu¤u olan bir olgu bildir-
mifltir. Bilgilerimize göre, sundu¤umuz bu olgu
iç organ tutulumu olan ilk DTD olgusudur.

Diyastrofik displazinin klinik bulgular› çok
çeflitlidir, hafif formdaki olgular “diyastrofik
varyant” veya “atipik DTD” olarak s›n›fland›r›l-
maktad›r. Atipik veya varyant formlar kondro-
displaziler aras›nda iyi bilinen hastal›klar olma-
s›na ra¤men, tan›sal sorunlara yol açabilmekte-
dirler.[7,11] Benzer flekilde, Bieganski ve ark.[5] ku-
lak ve baflparmaklar› normal olan iki olgu sun-
mufllard›r. Bu nedenle, atipik olgularda DTD ta-
n›s› genetik analizle do¤rulanmal›d›r.[11]

Diyastrofik displazide DTDST geninde mu-
tasyon vard›r. Bu gendeki mutasyon osteokond-
rodisplazilerin baz›lar›nda da gösterilmifltir.
Mutasyon saptanan hastal›klar DTD, otozomal
resesif multipl epifizel displazi, akondrogenezis
1B ve athelosteogenezis 2’dir.[1,4] Diyastrofik
displazi ilk kez 1960 y›l›nda Lamy ve Marote-
aux taraf›ndan tan›mlanm›flt›r.[2] Bununla birlik-
te, Lapunzina ve ark.[6] yüz y›l önce DTD’li bir
çocu¤u akondroplazi olarak sunmufllard›r. Bu
nedenle, çok önceden iskelet displazisi olarak
sunulan olgular güncel bilgilere göre tekrar s›-
n›fland›r›labilir.

Sonuç olarak, sunulan olgu mega sisterna
magna ile iliflkili ilk DTD olgusudur. Daha ön-
ceden DTD’de santral sinir sistemi tutulumu ile
ilgili bilgi olmamas›na ra¤men, bu olgular sant-
ral sinir sistemi tutulumu yönünden dikkatli bir
flekilde incelenmelidir.
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fiekil 4. Kraniyal bilgisayarl› tomografide mega sisterna mag-
na görünümü.
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