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SAZETAK

Ahondroplazija je nasledna, autozomno dominantna
bolest. Ovo oboljenje uzrokuje mutacija u FGFR3 genu
(receptor 3 fibroblastnog faktora rasta). Vise od 80% osoba
sa ahondroplazijom ima normalne roditelje, a bolest je
posledica mutacije de novo. Roditelji koji imaju jedno dete
sa ahondroplazijom imaju mali rizik za radanje drugog dete-
ta sa ahondroplazijom. Ahondroplazija se karakterise
nenormalnim rastom kostiju $to za posledicu ima kraci trup
sa disproporcionalno kratkim rukama i nogama, velikom
glavom i karakteristicnim osobinama lica. Inteligencija i
Zivotni vek, obicno su normalni. Cilj ovog rada je prikaz
slucaja trudnice sa plodom sa ahondroplazijom. Trudnica
stara 27 godina, nulipara, upucena je u 18 nedelji trudnoce
radi ekspertskog ultrazvucnog pregleda, a zbog sumnje na
postojanje anomalija ploda. Biohemijski skrinig ("tripl" test)
uraden u 17-toj nedelji trudnoce je negativan. Kariotip ploda
dobijen amniocentezom je normalan (46, XY). U uzorku
amniona detektovane su zasicene masne kiseline dugih
lanaca i to: C26:0 0.18 mg/L, C24:0 0.38 mg/L, odnos
C26/C22 0,017. Sve navedene vrednosti su u okviru fizio-
loskih granica za amnionsku tecnost. Ultrazvucnim pregle-
dom je konstatovano skracenje dugih kostiju ispod 50-tog
percentila. Ultrazvucni nalaz: posteljica na prednjem zidu,
glavica ploda normalne konfiguracije, preseci kroz moZdane
strukture uredni, AP toraksa 35 mm, cetvorokomorni presek
kroz srce uredan, prikazani Zeludac i mokracna beSika,
duzina humerusa 18 mm, radiusa 8.6 mm, duZina femura
13 mm, tibia 8 mm, fibula 8 mm. Rutinski prenatalni ultra-
zvucni pregled moZe, u drugom trimestru, otkriti skracenje
dugih kostiju kod fetusa sa ahondroplazijom, dok se defini-
tivna dijagnoza moZe postaviti genetskim ispitivanjem.
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