


Najczestsze dysplazje kostne w
okresie prenatalnym

® Thanatophoric Dysplasia
m Osteogenesis Imperfecta

m Skeletal Ciliopathies

® Achondroplasia

m Achondrogenesis
» Campomelic Dysplasia
w Other

Data from 7 studies, comprising 600 cases

Foetal radiography for suspected skeletaldysplasia: technigue,normal appearances, diagnostic approach, Alistair D Calder 1, Amaka C Offiah Pediatr Radiol.: 2015 Apr;45(4):536-48.
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Permanentna aktywacja receptora i

Mutalcjer FEGER3 il iich
wplyw: na wizrost koesci
mechanizm skrécenia kosci
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Achondroplazja
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LMP 14/10f2012
G.A. 30wAd
EDD 2170742013

FL 4.89cm
G.A. 26w3d=+ 15d
EDD 19-08-2013

o
LMP 1471042012
G.A. 30wAd
EDD 210742013

TIB 4.23cm

G.A. 26w2dx 21d
Percentile 0.01*
EDD 20-08-2013

HC 31.42cm

G.A. 35w2d=+ 21d
Percentile 93.32
EDD 18-06-2013

BPD 8.78cm

G.A. 35w3ds 22d

Percentile 97.42*
— * 113

Dist. 6.30cm
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Prawidlowa sulkacja ptatow skronioWCh '

Penetration/OB
UltraHD 9.40 - 3.20
Gn 7

C11.0/M7

FF3/E2

Radiant min

SRI 11 3/CRI 2




Achondroplazja

Zaburzenia RAMP (recurrent, autosomal dominant,
male biased, paternal age effect disorders)

Nawrotowe, autosomalnie dominujgce,
zaburzenia zwigzane z wiekiem ojca, zalezne od ptci rodzica

Wszystkie prawdopodobnie wynikajg z pozytywnego
selektywnego wplywu mutacji lezacej u ich podioza na
spermatogonia, MUTACJA ROZPRZESTRZENIA SIE Z
WIEKIEM (mechanizm oczywiscie nie dziata u matki). Inne
zaburzenia, w przypadku ktorych istniejg przekonujace dowody
na podobne efekty, obejmuja zespot Aperta 1 zespot Noohan
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Pat. ID |[F161109-23-11-22-3

Indication ‘
LMP | 24.08.2023 |  GA(Clin) | 20wéd
DOC | GAIAUA) | 19wéd
EFW (Hadlock) Value Range
AC/BPD/FL 281g +41g
2D Measurements AUA Value ml
BPD (Hadlock) 493cm 493
OFD (HC) 6.27cm 627
OFD (Jeanty) 6.00cm  6.00
HC (Hadlock) 1799cm 1799
HC* (Hadlock) o 17.23cm 1723
AC (Hadlock) 1452cm 1452
FL (Hadlock) 26lcm 278
HL (Jeanty) 275cm 275
Ulna (Jeanty) 26lcm 261
Cereb (Hill) 217cm 217
CLAV (Yarkoni) 200cm 200

2D Calculations

FL/AC

18% (20 - 24%)

Ref. Phys.

Sonogr. |

EDDI(GA) | 30.05.2024 |
EDD(AUA) | 06.06.2024 |

Age
19wild

Range

m2 m3 Meth.

avg.
avg.

- avg.

Lavg..

- avg.
241 \ avg.

‘ avg. |

2.65

avg.
[ avg.

avg.

FL/HC (Hadlock)

G2 Ab [ 1 |
P Ec
GP  Hadlock

1 18%

GP
—+— 51.6%

46.0%
22.5%
6.5%
14.5%
<1%
1.9%
6.5%
49.6%
27.1%

o
F——+—]

Age
20wéd

20w5d
20w3d
19weéd
19wéd
18w0d
18w5d
19w3d
20w3d
20w2d

0.15(0.16 - 0.20)
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. ULNA_.: 2.59 cm A GA.

- AeGA 19w3d+22d ) . Pctl. 0.01%*%
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[2D] G26 / 85dB
FA10 / P90
HAR / FSIO,

LMP 18/11/2014
| G.A. 20wld
EDD 25/08/2015

| BPD 4.81cm
G.A. 20wAds 12d
Percentile 22.46
EDD 22-08-2015

w HC 17.41cm
G A 20wDds 11d
Percentile 33.75
. EDD 26-08-2015

HUM 2.40cm

G.A. 17w3d+ 19d
Percentile 1.59%
EDD 13-09-2015

[2D] G28 / 83dB
FATD/ P90
HAR / FSI0

*PG: 0
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LMP 18/1172014
G.A. 20wld
EDD 25/08/2015

TIB 1.86cm
G.A. 16w3d+ 21d
Percentile 0.01*
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ustom Field1
LMP 18-11-2014 Estab. Due Date
GA(LMF) 20w1d Average US GA 18w3d
{ [EDD(LMP) 25-08-2015 EDD(Average US GA) 06-09-2015
|EFW Hadlock3 250g GA(EFW) 18wdd
Percentile(EFW) 2.20° SD(EFW) -2.01*
Petl. Criteria GA(LMP)
- PK 1 2 3 Avg. G.A. Percentile [y ™

Hadlock 481 cm  20wdd: 12d 22.46
Hadlock 1741 cm  20w0d* 11d 33.75
Hadlock 1469 cm  20wO0d%x 15d 24.31
Hadlock 220 cm  16wddt 10d

Jeanty 244 cm  17wddx 19d 2.33*
Jeanty 16w3d+ 21d 0.01*

Jeanty 17wdd* 22d 5.22
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Dysplazje kostne zwigzane z ciliopatiami

Nazwa zespotu / dysplaziji
Z. krétkich zeber z dysplazjq kl. piersiowej

(Dysplazja Jeune'a (ATD)

Krétkozebrowe dysplazje kregostupowe

(SRTD)

Zespot Ellisa—van Crevelda

Zespot Cohena

Zespdt Mainzera—Saldino

Cranioectodermal dysplasia (Sensenbrenner)

Cechy szkieletowe

Kroétkie zebra, waska klatka piersiowa

Krétkie zebra, skrécone kosci diugie,
polidaktylia

Krétki wzrost, polidaktylia, nieprawidtowosci
zebow i paznokci

Skolioza, nadmierna ruchomosé stawdéw

Krétkie zebra, fagodniejsze zmiany kostne

Dolichocefalia, wagska klatka piersiowa,
krotkie konczyny

Cechy pozaszkieletowe

Zmiany w nerkach, wgtrobie, siatkéwce

Zmiany nerkowe, wqtrobowe, OUN

Wady serca

Hipotonia, opdznienie rozwoju, dysmorfia

twarzy

Nefropatia, zwyrodnienie siatkéwki

Zmiany wioséw, zebow, paznokci, nerki,
wgqtroba
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Z. Sensenhbrennera | o

Ulna 2.16cm
GA 17wAd 148%
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Cel diagnostyki w dysplazjach’ -,
kostnych PRZED PORODEM

W w1elu przypadkach PRZED PORODEM nie Jest mozhwe

postaw1en1e rozpoznanla dysplaZJl kostneJ

A Celem dlagnostykl Jest okre§lenie prawdopqdoblenstwa
J

letalnosc1 choroby i stopma mepelnosprawnoscn dz1ecka
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Cel diagnostyki w dysplazjach
kostnych'PO PORODZIE

TYLKO ZNAJAC OSTATECZNE ROZPOZNANIE MOZNA
UDZIELIC PACJENTCE INFORMACJI O:

Ryzyku powtorzema choroby % kolejnych mazaph (O 7 5%)
Rodgaju d1agnostyk1 proponowaneJ 'wi przyszlosm

f"(ObraZQWa molefﬁula;rna rowmez nlemwazyjna P(r‘rD)

%
g ! f 1, LY
; : § : i b % §
: i 3 ) : : % ‘; ] K
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g 3 H £ 1 { ¢ g % : :
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Dlaczego BABYGRAM?

Badanie rad1olog1czne Jest podstawa dlagnostykl w tej

gruple choradb. / { | \
W | Wlekszosm przypadkow | umozliwia  ostatéczne
rozpozname dysplazji kostneJ E 3 N,
J eéeh nle - umozliwia | ostateqznej dlagnozy, tc) Zaweza
dlag/hostykc rozmcowa ) ; F 2 1 £ % % 5
t L3 % N
Przed [ﬁorodem }75adazh1e radlologlczne nie J€St m041we {1 me
Jest wskazane oprocz wad letalnych) | \ ! } "Q
k 3 3 13 |
' t 73 2 r ) E. 3
‘,i f ;"} { %l
/ .:-’(j ,’; 7_ § : " ';‘ i " ':". \ \






JAK babygrarh?

Kazda' pracownia ; RTG ma’  warunki. ‘do’ Wykonanié\_\
babygramu | | |

Standardowa ekspozyCJa dla ptodu urodzonego % drug1m
trymestrze cigzy,’ odpowiada ustaw1en1om aparatu rtg do‘

badania dloni, lab slabszym . 3 i % % % 1
o I ¥ AN A
Stag{darsdowa ekspozyCJa dla piodu urodzonego W trzeclm
rtr3/zmest/rze claz /pOW1ada ustaw1en10m apara‘liu rtg do
badanﬁa Nnowor ka f % 7 &4 £ X% E % 3 }\
! f ! : : : ) }
; : } j‘/ ( ',"l ; 7; ,E % :
‘i / /( ’ ’} § ; "
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DyspIaZJe kostne
Ob] awy I‘OZIllCU.] qce/PATOGNOMONICZNE

Dysplazja Obiqu

Tanatoforyczna Nieprawidlowa SULKACJA PL. SKRONIOWYCH

Achondroplazja Collar hoop sign/OBJ. KOLNIERZA, sulkacja

Osteogenesis Imperfecta Ztamania, brak/stabe skostnienie pokrywy czaszki,
OBIE WARSTWY KOROWE

Kampomeliczna HIPOPLASTYCZNE LOPATKI, kk. biodrowe,

kulszowe, zagiete kk. udowe, hipoplazja strzatki, ,,sex
reversal pici meskie;j”

Chondrodysplasia punctata PUNKCIKOWANIE nasad k. di, kregoshupa,
WCZESNE SKOSTNIENIE KOSCI OGONOWEJ

Diastrophic d. KCIUK AUTOSTOPOWICZA, stopa konsko-szpotawa

- Achondrogeneza Skrajna mikromelia OSIOWY BRAK SKOSTNIENIA,
obrzek uogdniony
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