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TABLE 2.
Complete “Genetic” Skeletal Survey for Evaluation of Suspected Skeletal
Dysplasia (for a Child Aged 6 Months or Older)

Region Views Required

Skull Caldwell, lateral, and Towne 45°
Cervical spine Lateral, flexion, and extension
Thoracic spine Anteroposterior and lateral
Lumbar spine Anteroposterior and lateral
Pelvis and hips Anteroposterior

Chest Anteroposterior (rib technique)
Hands and feet Anteroposterior (include wrists)

Long bones Anteroposterior




Abnormality of:
Site of abnormality:

Failure of:
Phenotype:

Osteochondrodysplasia

Dysplasia

Growth

Multiple bone/cartilage of
axial and appendicular
skeleton, membranous
and /or enchondral bone

Gene expression

May evolve throughout life

Osteodystrophy

Structure

Dysostosis

Structure

[ndividual bones,
singly or in
combination

Blastogenesis
Static
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~ Anatomical localisation
-~ Bones

-~ Complications

~ Dead/alive



A - Anatomical localisation

Axial skeleton Appendicular skeleton
Skull Cranio/cranial Location Epiphyseal
Face Facio/facial Metaphyseal
Mandible Mandibulo Diaphyseal
Clavicle Cleido
Ribs Costo Shortening Rhizomelic (proximal, e.g. femur)
Spine Spondylo/vertebral Mesomelic (middle, e.g. radius/ulna)
Pelvis Ischio/ilio/pubic Acromelic (distal — hands/feet)
Aksiyal 1skelet Appendikuler 1skelet
Kafa Kranio/kranial Epifiz
Yiiz Fasio/fastyal Lokalizasyon Metafiz
Mandibula Mandibulo- Diafiz
Klavikula Kleido-
Kosta Kosto- Rizomelik
Omurga Spondilo/vertebral Kisalik Mezomelik
Pelvis Ileo/pubik Akromelik
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Normal vertebra Anterior kamalasma Normal vertebra Platispondili
Kisa pedikiil Posterior kamalagma Posterior konkavlasma Anterior ¢ikintt
a—
. Uzun vertebra y . .
Koronal yarik Alt ve tist kenar diizensizligi Anterior ¢ikimt1
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TERMINAL EKSIKLIK INTERKALAR EKSIKLIK

Aksis hatth boyunca uzanan, distalden proksimale Proksimal ve distale uzanan i1skelet elemanlarinin,
dogru ekstrermite elemanlarinin tomondn yoklugu proksimal-distal kisimlar arasinda bulunan orta

kismuun yoklugu,
(longitudinal ya da transvers)

TRANSVERS ‘ I

TRANSVERS
Elkstrerruterun distal Elkstrermterun orta kismmum
elemanlarinin timunu igeren . ICeran enine uzanan
enine uzanan ekstremite ekstremite yoklugu
yoklugu

LONGITUDINAL LONGITUDINAL

Elstremutenun distal ‘ Elcstrerutenun orta kisoun

elemanlarinin aksis i¢eren aksis uzunluguna
uzunluguna paralel uzanan parale]l uzanan yoklugu

yoklugu




B - Bones

Structure
Shape

Size

Sum

Soft tissues

Fig. 7 Vertical striations around the knee in osteopathia striata
(group 26 — increased bone density without modification of bone
shape)
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Normal length
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Fig. 14 Line diagram demonstrating the expected postion of the
nomal-length distal fibula. The distal fibular physs lies above the
Sarst lire when too short, and below the secand line when too long
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epifiz mefafiz diafiz

normal anomalisi anomaligi anomalisi
ikmeil R deineil ikmeil
. C Depifiz_ \ , £
epufiz epifiz epii
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Sekil 1. Iskelet grafisi bulgularina goére ssmiflama (3). A+D, nor-
mal: B+D epifizyal displazi; C+D., metafizval displazi;: B+E,
spondiloepifizyal displazi: C+E., spondilometafizyal displazi;
B+C+E, spondiloepimetafizyal displazi
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Fig. 8 Notethe significant shortening of all bones and cone-shaped
7

epiphyses in acrodysostosis (group 17 — acromelic dysplasias)

Fig. 9 “Wafer-thin" i the term applied to the severe platyspondyly
of thanatophoric dysplasia (group | — achondroplasia group)

Fig. 10 Hooked vertebral bodies are seen in the vanous mucopo-
lysaccharidoses (group 22 — dysostosis multiplex group)

Fig. 11 Sloping ace
of the mucopolysacchandoses. Note also the flattened irregular
femoral heads (group 22 — dysostosis multiplex group)

tabular roofs and flared iliac wings are a feature

Fig. 13 The trident hand of achondroplasia (group | — achon-
droplasia group)



Fig. 6 Note the multiple bony islands in this example of
osteopoikilosis (group 26 — increased bone density without modifi-
cation of bone shape)



Fig. 18 Note the charactenstic lace-like appearance of the sclerotic
borders of the iliac wings in Dygvve-Mekhior—Clausen syndrome
[group 10 - other spondyloepi(meta)physeal dysplasias, (SE(M)D)



fractures

subluxation

Progressive scoliosis



Anazomical Locahizasion

Shape

Sam

Comphcanons

Decad (lezhal?)

DIAGNOSIS

Flared metaphyses
Metaphyseal spurs

Micraomela

Skort ribs

Polydactyly Polydactyly

(LO2G)
Death Renal
(dysplasia)
Yes No
171000 Jeune’'s

Raibhs
Tubular bones

Rounded metaphyses
Smooth metaphyses

Owval ibia

T

Yes No

Micromeha with relanvely Microme=ha

ashoct nbaa
Short ribs Short ribs
Palydactyly Polysyndactyly
/\ (205%)
Yes No I
Death Death Cardiac
(ASD)
Yecs Yes No
11 v Ellis van Creveild

o

SHORT RIB DYSPLASIA



Anomali Hastalik

Kardiak defektler Ellis van Creveld sendromu, Asfiksik torasik displazi
Polidaktili Kisa kosta, polidaktili sendromu

Genis fontanel Kleidokranial displazi, piknodizostoz

Yarik damak Diyastrofik displazi

Kulak kistleri Diyastrofik displazi

Ensefalosel Dissegmental displazi

Hemivertebra Dissegmental displazi

Mikrognati Kampomelik displazi

Tirnak displazisi Ellis van Creveld sendromu

Natal dis/koni seklinde dis/oligodonti
Labiogingival frenulum
Pretibial ciltte gamze (dimple)
Katarakt, retinal ayrilma
Intestinal atrezi

Renal kistler

Kamptodaktili

Kranyosinostoz

Katarakt

Iktiyoz

Abdiiksiyonda duran bagparmak
Hipertelorizm

Kuyruk benzeri yap1

Dogustan carpik ayak (clubfoot)

Ellis van Creveld sendromu
Ellis van Creveld sendromu
Kampomelik displazi
Stickler sendromu
Kisa kosta, polidaktili sendromu
Kisa kosta, polidaktili sendromu
Diyastrofik displazi
Tanatoforik displazi
Kondrodisplazi punktata
Kondrodisplazi punktata
Diyastrofik displazi
Robinow sendromu
Metatropik displazi
Diyastrofik displazi




1 FGFR3 kondrodisplazi grubu Tanatoforik displazi tip 1 ve 2 Dnsspmdlloenkmdmmawns
ﬂmkmhn El ve omurga enl 1(Chet dyloenchond:
ipo]
todaktili, uzun boy, isitme kaybs sendromu (CATSHL) 13 Spondiloepi(meta)fizyal displaziler Dyggve-Melchior-Clausen displazisi
Hipokondroplazi benzen displazi Schimke immiinoossedz displazi
N — ‘Wolcott-Rallison tipi spondiloepifizyal displazi
2 Tip2kollajen grubu ve benzer hastahiklar Akondrogenezi tip 2 Matrilin tipi spondiloepimetafizyal displazt
Tmmrance tipi platispondilik displazi Anormal kalsifikasyon tipt, kisa ekstremuteli spondiloepimetafizyal displazi
pokondrogenezi X'e bagl spondiloepifizyal displazi tarda
Sponddoep].ﬁzy;l(j:glazi konjenita it Spondﬂmgaemﬁzyg‘al meI;aﬁzyal displazi
Strudwick tipi iloepimetafizyal displazi Hilodisplastik Eilers-Danlos send:
Kniest displazisi SPONASTRIME displazisi
Spondiloperiferal displazi Leptodaktilik, eklem laksitesinin eglik ettigi spondiloepimetafizyal displazi
Erken bagl 1 artroz ile den hafif diloepifizyal displazi Beighton tipi, eklem laksitesinin eglik ettigi spondiloepimetafizyal displazi
Metatarsal ksaligmn eslik ettigi sponddoep:ﬁzyal displazi Amelogenezis imperfektanm eglik ettigi platispondili (brakiolmi)
Stickler sendromu tip 1 Otozomal resesif, ge¢ ba§langx;h spondiloepifizyal displazi
Stickler benzeri sendrom(lar) Hobaek tipi brakiolmi
Toledo tipi brakiolmi
3 Tip 11 kollajen grubu Stickler sendromu tip 2
Marshall sendromu 14 Agir spondilodisplastik displaziler Akondrogenezis tip 1A
Fibrokon@m genezi ) Schneckenbecken displazisi o
Otospondilomegaepifizyal displazi (OSMED) Sedagh tipi agir dil al displazi
Opsismodisplazi
4 Siilfasyon bozukluklar: grubu Akmdmgenezi up 1B - - .
g;osndrﬁxn 1:: 2 15 Akromelik displaziler ¥nl\mnl\mm§:]l:g;:11 :spﬁhz tip ’1’ ve3
trofik displ gial displazi tip 2
Otozomal resesif multipl epifizyal displazi Akrokapitofemoral displazi
PAPSS2 tqn spondﬂoep:memﬁzyal displazi Kranyoektodermal displazi tip 1 ve 2
CHSTS3 tipi. ital eklem dislok larnm eglik ettigi kondrodisplazi Geleofizik displazi
CHST14 tipvi Ehlers-Danlos sendromu Akromikik displazi
Akrodizostos
5 Perlecan grubu Silverman-Handmal 1 displazi Melek sekills falanks yapismm eglik ettigi epifizyal displazi (Angel-shaped pha-
Rolland-] Desbuqnms tipi d1ssegmental displazi langpepxph_yseal dysp]a;xg)
Schwartz-Jampel sendromu Saldino-Mainzer displazisi
6 Agerecan grubu Km:beﬂey hpi spondxloepxﬁzyal 16 Akromezomelik displaziler g:l:em:iml:zmmmﬁk displazi
fi 'd'sl"m e lomsleke bralcidalil
A:lev: os(eokondrms dissekans Hi fibula ve L
Gental snomablen i i bsomezomei iz
7 Filamin grubu ve iliskili hastaliklar Frontometafizyal displazi Osebold-Remondini tipi ak lik displazi
Melnick-Needles osteodisplasti o . L . . .
Otopalatodiital sendrom tip 1 ve 2 17 ve lik Diskondrosteozis (Leri-Weill)
Pigment defektlerinin eslik ettigi terminal osseos displazi (TODPD) Langer tipi diskondrosteozis
Atelosteogenesis tip 1 ve 3 Omodisplazi
Domusan i Lssn s K skl
Franck-ter Haar sendmnl:u gantapm;'a up: mezome]]i:kk dd:sp]ala:
; olikistik babrek lievergelt tipt mezomelik disp}
Kivrimb (serpentine) fibula-polikistik bobrek sendromu Kozlowski-Reardon tipi mezomelidisplazi
8 TRPV4 grubu Metatropxk displazi Akral sinostozlarm eglik ettigi mezomelik displazi
tipi spondiloepi fizyal displazi Savarirayan tipi mezomelik displazi
Kozlowski tipt spondilometafizyal displazi e e
Otozomal dominant brakiolmi (brachyolmia) 18 Egnikemik displazilen W dlspladzll azisi
e T . ve-Wiedemann displazisi
Brakidaktilinin eglik ettigi ailevi dyjital artropati Kifomelk displazi
9 Kisa kosta displazileri Koudroekmdamal displazi (Ellis van queveld sendromu) 19 Tnce kemik displaziler erubu 3. M sendromu
Kisa kosta, polidaktili sendromu tip 1,2, 3 ve 4 kemuk . . 5
Orofasiyaldijital sendrom tip 4 ﬁzg&ﬁy fﬁ“mlﬁ"e{ b
Asfilssik torasik displazi IMAGE sendl:somu (si’;m'ameri[:l b\;y‘;me genligi, metafizyal displazi, adrenal
Torakolaringopelvik displazi hipoplazi ve genital anomaliler) ’ ’
. ) . . . . . . Osteokranyosinostoz
10  Multipl epifizyal displazi ve psddoakondroplazi grubu Psidoakondroplazi 5
Multipl epifizyal displazi tip 1,2,3,5,6 Hallermann Streiff sendromu
Multipl epifizyal displazi, diger tipleri 20 Birden fazla eklem dislok ek ettigi displazil Desbuquois displazi
Resesif tip Stickler sendromu ) -
Ailevi kalga displazisi Poododizstrofikdisplazt
Mikrosefal ve nistagmusun eslik ettigi multipl epifizyal displazi X'e bagh dominant tp kondrodisplazt puoltata
5 o
Il Metafizyal displazi Schmid tipi metafizyal displazi 21 Kondrodisplazi puktata grubu X'e bagh resesif tip kondrodisplazi puntata )
iktiyozis ve defektlen (CHILD)
Kikirdak-sag hipoplazisi (McKusick tipi metafizyal displazi)
T Gneenberg displazisi
ansen tipi metafizyal displazi Rizomelik kondrodisplazi punktata ip 1,2 ve 3
Eiken displazisi o ) Tibial-metakarpal kondrodisplazi punktata
Pankreas ve siklik eshik ettigi displaz Astley-Kendall displazi
(Shwachman-Bodian-Diamond sendromu)
Metafizyal anadisplazi tip 1 ve 2 22 Neonatal osteosklerotk displaziler Blomstrand displazisi
§ E‘““ tipi 'mt,etaﬁz(ya}dnfp]an NP Desmosterolozis
Genokondromatozis tip 1 ve 2 . B et
D-2-hidroksiglutanik asidiirinin eglik ettigi metafizyal kondromatozis Osteopetozis
12 Spondilometafizyal displazi Spondiloenkondrodisplazi Piknodizostozis
Odontokondrodisplazi 23 Kemik yosunlug kil bozuklugu olmadan arttigs hastalikl: Osteopoikilosi
2 yogunlugunun 30 0! arttugt ar teopoikilosis
Sutcliffe ya d‘a kdse kuriklan tipi sponjh‘lomctafzya‘l displazi ¥ Kranyal skleroz ile seyreden osteopati striata
Agir genu 1 eslik ettigi displazi Meloreostozis
Kon-rod d: eslik ettigi dil 1 displazi Disosteosklerozis

Retina dejenerasyonun e§l.i.k ettigi akstyal tip spondilometafizyal displazi

Osteomezopiknozis



Kemik yogunlugunun arttigs ve metafizyal ve/veya diafizyal tutulum gozlenen hastaliklar ~ Otozomal dominant kranyometafizyal displazi £

Otozomal resesif kranyometafizyal displazi
Siitiirler arast kemik olusumlan (wormian bone) gozlenen kranyometafizyal
displazi

Kleidokranyal displazi ve izole kranyal ossifikasyon defektleri grubu

Klmdoknnyal displazi

fontanel da gecikme, paryetal foramen, imperfore
aniis, genital anomaliler, cilt eriipsiyonu (CDAGS sendromu)
Yunis-Varon displazisi

Camurati-Engelmann diafizyal displazisi Izole paryetal foramen
Ghosal hematodiyafizyal displazi
Hipertrofik osteoartropati 33 Kranyosinostoz sendromlart FGFR1 ve FGFR2 iliskili Pfeiffer sendromu
Pak:damapcnosioz:_s ) Apert sendromu
Okiilodentoossedz displazi Cutis gyrata'nm eglik ettigi kranyosinostoz
Hiperfosfatazya ve osteoektazi (Jiivenil Paget hastalsgs) Crouzon sendromu
Sklerosteozis Akantozis nignkansm eslik ettigi Crouzon sendromu benzeri kranyosinostoz
van Buchem tipi endosteal hiperostozis Muenke tipi kranyosinostoz
‘Trikodentoossedz displazi Antley Bixler sendromu
Kemik kanserinin eglik ettigi diafizyal mediiller stenoz Boston tipi kranyosinostoz
Kranyodiafizyal displazi Saethre Chotzen sendromu
Serebellar hipoplazinin eglik ettigi endosteal skleroz Shprintzen Goldberg sendromu
Lenz-Majewski hiperostotik displazi Baller Gerold sendromu
Braun-Tinschert tipi metafizyal displazi Carpenter sendromu
Pyle hastaligs
34 Kranyofasiyal tutulumun hakim oldugu dizostos Otozomal resesif ve 1 domi dibulofastyal dizostoz
23 O is imperfekta ve kemik yogunlugun azaldig1 hastalikl Osteogenesis imperfekta Orofastyodijital sendrom tip 1
Bruck sendromu tip 1 ve 2 ‘Weyer akrofastyal dizostoz
Osteoporoz-psodogliom sendromu Endokrin serebro osteodisplazi
Kafatasinda halka seklinde lezyonlarm eglik ettigi kemik frajilitesi (Calvarial Kranyofrontonazal sendrom
doughnut lesions with bone fragility) Frontonazal displazitip 1,2,3
Idiyopatik jiivenil osteoporoz Hemifasiyal mikrozomi
Cole-Carpenter displazisi ) ) Miller sendromu (posaksiyal akrofasiyal dizostoz)
Mandibulada radyoliisen lezyonlar ile seyreden osteopent Nager tipi akrofastyal dizostoz
Progeroid Ehlers-Danlos sendromu Rodriguez tipi akrofasiyal dizostoz
Geroderma osteodisplastikum
Otozomal resesif kutis laksa tip 2A ve 2B 35  Vertebra ‘hakim oldugu di lar (+Kosta ) Currarino triads
Singleton-Merten displazisi Spondilokostal dizostoz tip 1,2, 3,4
Spondilotorasik dizostoz
26 Anormal mineralizasyon grubu Hipofosfatazya Laringeal malformasyonun eslik ettigi Klippel Feil anomalisi
Hipofosfatemik n'kelsA Serebrokostomandibular sendrom
Aulevi hipokalstiisik hiy Vertebral defektler bulunan serebrokostomandibular benzeri sendrom
Kalsiyum pirofosfat depo hastaligs tip 2 Diyafanospondilodizostoz
27 Iskelet tutumu ile seyreden lizozomal depo hastaliklan Mukopolisakkaridoz 36 Patellar dizostozlar Iskiyopatellar displazi
Fukosidoz Clubfoot un eglik ettigi iskiyopatellar displazi benzeri sendrom
(dizostozis multipleks grubu) Mannosidoz Timak patella sendromu
Aspartilglukozaminiint Genitopatellar sendrom
GMI1 Gangliosidoz Kulak, patella, boy kisaligs sendromu (Meier Gorlin)
Stalidoz
Styalik asit depo hastalsgs 37  Brakidaktililer Brakidaktili tip A1, A2, A3, B B2.C, D E
Galaktozidaz Brakidaktili ve mental
Multip] siilfataz ekskligi Temtamy tipi brakidaktili
Mukolipidoz I ve Il Christian tipi brakidaktili
Mononen tipi brakidaktili
28 Osteoliz grubu Alevi ekspansil osteoliz Mental retardasyon, brakitelefalangi ve tipik yiiz bulgulan olan hiperfosfatazya
Mandibuloakral displazi tip A ve B Brakidaktili hipertansiyon sendromu (Bilginturan)
Hutchinson-Gilford tipi progeria Anonisi ve brakidaktili (Cooks sendromu)
Torg-Winchester sendromu Feingold sendromu
Hajdu-Cheney sendromu ElL, ayak, gem'zl sendromu
Bndencokodaklakaxpalmalosteohz(:nefmpau) Dirsek mnin eglik ettigi brakidaktili
falopatinin eglik ettigi lip Keutel sendromu
Albright herediter osteodistrofisi
29 Iskelet bilesenlerinin diizensiz gelisimi Multip] keksrdaks ekzostos tip 1,2,3 Rubinstein Taybi sendromu
1 Catel Manzke sendromu
Poliostotik fibroz displazi Coffin-Sinis sendromu
Progresif ossedz heteroplazi Poland sendromu
Gnatodiyafizyal displazi
Metakondromatoz 38 Ek hipoplazisi, rediiksiyon defektleri grubu Ulna-meme sendromu
Osteoglofonik displazi de Lange sendromu
Progresif ossifikan fibrodisplazi Fankoni anemisi
Nérofibromatozis tip 1 Tmmbosltopem ve radius yoklugu sendromll (TAR)
Karpotarsal osteokondromatozis ypeni ve distal el
Hemimelik epifizyal displazi Holt Oram sendromu
Enkondromatoz Okihiro sendromu (Duane radial diizlem anomalisi)
Cousin sendromu
30 Iskelet tutulumu olan agin bityiime sendromlars ‘Weaver sendromu Roberts sendromu
Sotos sendromu Split el ve ayak malformasyonu tip 1,2, 3
Marshall Smith sendromu Tibial hemimeli
Proteus sendromu Tibial hemimeli, polisindaktili. trifak 1 bagparmak
Marfan sendromu Acheiropodia
Konjenital kontraktiirlii araknodaktili Tetraamelia
Loeys Dietz sendromu tip 1A, 1B, 24, 2B Ankiloblefaron, ektodermal displazi, yanik dudak/dama
2437 translok lu agin biyiime Ektrodaktili, ektodermal displazi, yark damak sendromu tip 1 ve 3
lskelet displazisi bulunan agin Imynme sendromu (Nishimura Schmidt, en- Ekuodaknh ek(odetmal dlsplan makule( dtstroﬁ sendromu
dokondral gigantizm)
Yankel, yankayakma]formasyonutlp 1,2,3 4, 5
31 Genetik infi s id benzeri il Progresif psodoromatoid displazi Al-Awadi Raas-Rothsch plazi/aplazisi
Kronik infantil nérolojik kiitanoz artikiiler sendromu (CINCA)/eonatal Fuhrmann sendromu
baglangscl multisistemik inflamatuvar hastalik (NOMID) RAPADILINO sendromu
Stenil multifokal osteomyelit, periostit ve piistiilozis (CINCA/NOMID benzert) Adams-Oliver sendromu
Kironik rekiiren multifokal osteomiyelit ve disenitropoetik anenm (Majeed sendromu) Femur hipoplazisi, atipik yiiz sendromu (FHUFS)
Hiperostozis/hiperfosfatemi sendromu Femur-fibula-ulna sendromu

Infantil sistemsik hyalinozi/jivenil hyaline fib is (ISH/JHF)

Hanhart sendromu (hipoglossi, hipodaktili)



