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OSTEOPETROZIS TARDA: BiR OLGU SUNUMU

OSTEOPETROSIS TARDA: A CASE REPORT

Figen Gokoglul, Pinar Borman!, Muharrem Gegenel!, Esma Cecelil, Z.Rezan Yorgancioglu!

OZET

Osteopetrozis, kiriklarla ve artmis kemik dansitesiyle ka-
rakterize nadir goriilen kalitsal bir kemik hastaligidir. Tar-
da formu, otozomal dominant gecis gosterir ve hastalarin
%>50'si asemptomatik oldugu icin genellikle tesadiifen
saptantr. Biz burada, 24 yasinda erkek hastada osteopetro-
zis tarda tip 2 klinik ve radyolojik 6zelliklerini bildirdik ve
bu konudaki literatiirti gozden gecirdik.
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SUMMARY

Osteopetrozis is a rare hereditary bone disease characteri-
sed by increased bone density and fractures. The tarda
form is inherited as an autosomal dominant gene and is
usually detected incidentally, since up to 50% of patients
are asymptomatic. Herein we report a 24 year old male
patient with characteristic clinic and radiographic features

of osteopetrozis tarda type 2 and review the literature.
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GiRiS
Osteopetrozis kemik dansitesinde artisla karakterize
nadir gériilen herediter bir kemik hastaligidir. Farkli kli-
nik, radyolojik ve histopatolojik 6zelliklere sahip 4 tip-
te gorulebilir. Otozomal resesif gegisli letal formu he-
patosplenomegali, korlik, sagihk, kranial sinir dis-
fonksiyonlari ve hidrosefali gibi klinik tablo ile birlikte-
dir ve kemik iligi yetmezligine bagli erken élimlerle bir-
liktedir. Otozomal dominant gegisli olan osteopetrozis
tarda (gecikmis benign osteopetrozis) ilk olarak yirmin-
ci ylzythin basinda German Albert Schonberg tarafin-
dan tanimlanmis olup genellikle asemptomatiktir (1,2).
sikligt farklt calismalarda 1/100000-
1/500000 olarak bildirilmistir. Etyolojisi tam olarak ay-
dinlatilamamis olmakla birlikte osteokondroid doku-

Gorulme

nun rezorbsiyonu igin gerekli osteoklastlarin yetersizli-
g1 sorumlu tutulmaktadir. Bunun sonucunda matir ke-
mik olusumu engellenmekte ve kemiklerde sklerotik
kalinlasmalar gorilmektedir. Hastalar, patolojik frak-
tirler, kranial sinir felcleri, dis problemleri veya anemi
gibi nedenlerle karsimiza cikabilir. Radyolojik bulgular
otozomal resesif forma benzer ancak daha agirdir. Ke-
miklerde diffiiz osteosklerotik degisiklikler, kortekste
kalinlasma, diizensiz lamina ve vertebra end plaklarin-
da ¢6kme, diyafiz uglarinda radyolusan bantlar ve ke-
mik icinde kemik gérintimi seklindedir (3,4).
Osteopetrozis tarda 2 tipte olabilir: Tip 1de kranial
kemiklerde skleroz 6n planda olup omurganin etkilen-
mesi nadirdir. Tip 2 de ise kranium basisinde skleroz
belirginken, vertebral sonlanmalarda, pelvis ve iliak ka-
natlarda kalinlasma ve skleroz artist 6n plandadir. Bu-
nun disinda resesif ara tip ve tiibiler asidoz tipinde os-
teopetrozis varyantlart da tanimlanmustir (4-6).

Biz burada benign yani osteopetrozis tarda tip 2 ta-
nist koydugumuz bir olgunun klinik ve radyolojik 6zel-
liklerini ve bu konudaki literatiirii gézden gecirmeye
calistik.

OLGU

24 yasinda erkek hasta (HA) sol kal¢a ve sol diz agrist
sikayeti ile poliklinigimize basvurdu. Hastanin boyu
160 cm ve kilosu 52 kg idi. 1998 yilindaki depremde
ezilme sonucu sag kalcasinda kirtk olmus. Hastaya ke-
mik hastalift oldugu soylenerek sag kalcasina protez
konmus. 2001 yilinda hastanin kalcasinda osteomyelit
gelismis. Ortopedi klinigi takiplerinde kal¢a protezinde
protride asetabuli ve kronik osteomyelit gelismesi ne-
deniyle sag kalca protezi 2004 yilinda ¢ikartilmis. Ayri-
ca hasta bu dénem icerisinde 2 kez sol kalgasindan non
travmatik kirtk nedeniyle opere olmus. Bu siireden son-
ra hasta 2 tanesi sol kalcasindan olmak tizere toplam 13
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kez her iki kalcasindan opere edilmis. Daha 6nce kalca
ve bel bolgelerine fizik tedavi almis ve tedavilerden fay-
da gérmus. Son 5 aydir 6zellikle sol kalga ve dizde ol-
mak tzere agrilart artmug. Yurumekle agrilart artiyor-
mus ve 6zellikle her iki ayaginda asir1 yorgunluk oluyor-
mus. Mekanik vasifta agr tarifleyen hastanin eklem ag-
11 siddeti VAS ile 10 olarak degerlendirildi. Ozge¢misin-
de sol dirsek ve her iki kalcasinda multipl kiriklar ve
ginde yarim paket sigara disinda belirgin bir 6zelligi
yoktu. Soygecmisinde de osteopetrozis yonelik aile 6y-
kiisti saptanmayan hastanin sistem sorgulamasinda di-
ziiri, pollakiiri noktiri sikayetleri mevcuttu.

Sistemik muayanede biitin sistem muayeneleri do-
gald1. Gelisme geriligi, hepatosplenomegali ve lenfade-
nopati mevcut degildi, gbrme ve isitme testleri normal-
di. Kas iskelet sistem muayenesinde hasta bagimsiz ve
desteksiz ambule idi. Servikal eklem hareket acikligt
(EHA), bilateral omuz EHA agcik agrisiz, dirsek el- el
bilegi EHA normal smirlardaydi. Sag omuzu digerine
gbre daha dustk seviyede ve trapezius kasinda sagda
gergin bantlart mevcuttu. Ust ekstremite nérolojik mu-
ayene dogaldi. Lomber fleksiyon ve ekstansiyon agrisiz
EHA son derecelerinde minimal kisitliydi. Torakalde
acikligt sola bakan C tipi skolyozu mevcuttu. Sagda kal-
¢a hareketleri tim yonlerde agrilt ve kisitltydi. Sag kalca
eksternal rotasyondaydi. Gergek bacak uzunlugu (spina
iliaka anterior stiperior ile ayak bilegi i¢ malleoliine olan
uzaklik) sag 72/ sol 78 c¢m idi. Sol kalca tim yonlerde
EHA agrili ve range sonu kisitliydr. Sag kalca etrafi
tum kaslarda kas kuvved 4-/5 idi. Trendelenburg test-
leri bilateral porzitifti. Diz EHA sagda acik solda agrili
idi. Sol dizde fleksiyon kontraktirii vardi. Gastrokne-
mius ¢aplart 33/32 cm kuadriceps caplari 41/37,5 cm
olarak bulundu. Dizlerde akut inflamasyon ve effiizyon
izlenmedi. Alt ekstremite nérolojik muayenede duyu ve
derin tendon refleksleri (DTR) normaldi, patolojik ref-
leks izlenmedi. Laboratuvar incelemelerde tam kan sa-
yimi, ESH ve CRP normaldi. Biyokimyasal inceleme-
lerde ALP:160 (30-120)U/L, CK:251 (251)U/L,
LDH:315 (0-248) U/L, Ca:10,20 (8,8-10,6) mgr/dL,
P:4,90 (2,5-4,5) mgt/dL, diger biyokimyasal degetler
normal sinurlardaydi. Serolojik incelemelerde brusella:
negatif, anti-HBS: + olarak bulundu.

Radyolojik incelemelerde pelviste osteoskleroz, ili-
umda kemik i¢inde kemik (sklerotik bantlar icinde ke-
mik ) gériintimi izlendi. Sol kal¢a ekleminde darlik ve
gecirilmis protez ¢ikarilma operasyonuna ait metal ka-
lint1, sag kalca ekleminde asir1 dejeneratif degisiklikler
ve protride asetabuli gbzlendi (Sekil-1). Lomber ver-
tebralarda korpus ylkseklikleri ve intervertebral disk
araliklart korunmus olmakla bitlikte korpus yapilarinda
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Sekil 1. Pelvisi olusturan kemik yapilarda, bilateral

kalga ve lumbal vertebralarda uniform dansite
artimi, sol kalga ekleminde darlik ve gegirilmis
protez ¢ikarilmasi operasyonuna ait metal
kalinti sag kalga ekleminde asiri dejeneratif
degisiklikler ve protriide asetabuli.

uniform dansite artis1 izlenmekteydi (Sekil-2). Her iki
tibia ve fibulada kortikal kalinlasma, simetrik diffiiz yo-
gun skleroz ve metafizyal ¢izgilenmeler saptand: (Sekil-
3). Sag humerusta diyafiz genislemesi, kirik sekeli ve
deformasyon izlendi. Kranyum tabaninda skleroz ve
kalvaryumda kalinlasma saptanmis olup diploe mesafe-

Sekil 2.

Lumbal vertebra korpus yapilarinda uniform
dansite artimi.

§i3

Sekil 3.

Her iki tibia ve fibulada simetrik dansite artimi
ve metafizyel gizgilenmeler.

si kaybolmustu. Servikal vertebrada skleroz ve kemik
icinde kemik gérunimi mevcuttu. Bilateral el grafile-
rinde kemik yapilarda dansite artis1, karpal kemik ve fa-
lankslarda belirgin olmak tizere kemik iginde kemik g6-
rinimi izlendi.

Hastaya klinik ve radyolojik bulgulariyla, osteopet-
rozis tarda tanist konuldu ve hasta FTR programina
alindr. Her iki kalca ve sol dize hotpack, ultrason ve sol
kalcaya interferansiyel akim tedavileri verildi. Diz ekle-
mine EHA ve germe egzersizleri, her iki kalcaya kalca
etraft kaslart gliclendirme ve postiir egzersizleri uygu-
land1. Hastanin eklem agrilari belirgin olarak azalds,
VAS degeri 3 olarak degerlendirildi. Sol diz ve sag kal-
¢ca EHA olctimlerinde bir miktar diizelme izlendi. Has-
ta kiriklardan korunma ve ev programu Onerileriyle ta-
burcu edildi.

TARTISMA

Gecikmis veya benign osteopetrozis olarak tanimladigi-
miz Albers Schonberg hastaligi otozomal dominant ve-
ya resesif gecisli nadir gorilen bir kemik hastaligidir.
Klinikte tim iskelette yaygin skleroz, patolojik kemik
kirtklari, fiziksel buyimede gecikme, anemi, nérolojik
defisit ve osteomyelitler karakteristiktir (1). Etyoloji
tam olarak aydinlattlamamustir. Hastalarin cogu asemp-
tomatik olup tanilari rastlantisal olarak cekilen radyog-
rafilerdeki karaktersitik bulgularla konur. Eriskin d6-
nemde saptanan otozomal dominant gecisli olan be-
nign osteopetrozis baslica 2 tipte gorilebilir. Tip 1'de
en ¢arpict bulgu kranyumda belirgin skleroz ve kalvar-
yumda kalinlk artisidir. Vertebral sonlanmalarda kalin-
lasmanin eslik ettigi diffiiz spinal osteoskleroz gorilir.
Tip 2 de skleroz kranyum tabaninda belirgindir. Pelvis-
te skleroz bantlar (kemik icinde kemik gérintimi) izle-
nebilir. Vertebra end plaklarda dansite artigt ve kalinlag-

ma seklinde olan sandvi¢ vertebra gérinimii tanimlan-
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mustir (7,8). Appendekiiler iskelete ait uzun kemiklerde
bu iki tip arasinda radyografik bulgular yéniinden belir-
gin farkliiklar gézlenmemektedir. Tip 1 de kirik riski
artmamistir ancak tip 2 de 6zellikle uzun kemiklerde
kiictk travmalar sonrasinda bile kirik olusabilmektedit.
Bu hastalarin %70'inde kirik 6ykiistt mevcuttur (9,10).
Literattirde ortalama kirtk sayisi 4.4, en stk kirik lokali-
zasyonu femur olarak belirlenmistir (11). Bizim hasta-
mizda da en stk femurlarda olmak tzere hafif enerjili
travmalatla toplam 15 kez kirtk geligmistir.

Osteopetrozis etyolojisi tam olarak aydinlatilamadi-
gindan tedavisi semptomatiktir. Bizim hastamiz kalca
kirtklart sonrasinda pek cok operasyon ve artroplasti
gecirmistir. Son olarak kalca protezi osteomyelit nede-
niyle ctkarilmistir. Osteopetrozisli hastalarda kalca ki-
riklarinin iyilesmesi oldukea zordur. Literatiirde subtro-
kanterik femur fraktiirlerinde iyilesmede gecikme, sep-
tik nonunion, intramediller fiksasyon yetersizligi ve
semptomatik osteoartroza eslik eden koksa vara gibi
komplikasyonlar bildirilmektedir (12). Bu hastalarda
kalca protezlerinin basarist tartismalidir. Osteopetrotik
kemiklerde intrameduller kanal olusturulmast oldukca
zordur. Kemik uglarinda korteksten ayirt edilemeyen
solid beyaz amorf gérinim gelismektedir. Preoperatif
meddller kanallarin degerlendirilmesi ve operasyon si-
rasinda bu kirilgan kemigin ayrilip zarar gérmemesine
dikkat etmek gerekmektedir. Subtrokanterik femur
frakttird olan osteopetrozisli hastalar sementli protez-
lerden fayda gorebilir. Bizim hastamizda osteomyelit
gelistigi icin kalca protezi cikarildi. Diger kalca ekle-
minde de koksaa vara deformitesi mevcuttu.

Iskeletteki diffiiz skleroz gériiniimii spesifik bir
bulgu olmayip agir metal, flor entoksikasyonlari, mye-
loskleroz, idyopatik hiperkalsemi gibi pek ¢ok hastaliga
eslik edebilir. Ayrica Paget hastaligl, kemik timorleri,
hiperparatiroidi, hipotroidi, akromegali gibi endokrino-
lojik bozukluklar da ayirict tanida g6z 6niinde bulundu-
rulmalidir. Bizim hastamizda bu hastaliklara ait herhan-
gi bir 6yki veya bulgu mevcut degildi. Benign klinik
tablosu, tipik radyolojik bulgulart, multipl fraktiirleri ve
gecirdigi osteomyelite dayanarak hastamiza benign os-
teopetrozis tanist koyduk ve eklem semptomlarina yo-
nelik olarak fizik tedavi programina aldik. Hastamiz te-
daviden oldukga fayda gordii. Hastamuzt kiriklara karst
egitim programi ve evde devam edecegi kas giiclendiri-
ci ev egzersiz programi ile taburcu ettik.

Sonug olarak burada nadir rastlanan osteopetrozis-
li bir hastanin klinik ve radyolojik bulgularini géster-
mek ve iskelette yaygin osteoskleroz goriilen hastalarda
nadir de olsa osteopetrozis hastaligint akla getirmek ve
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hastay eslik edebilecek komplikasyonlar acisindan arag-
tirmak gerektigini vurgulamak istedik. Hastamizda uy-
gulanan fizik tedavi programinin VAS ile degerlendiri-
len agr1 degerlerinin azalmasina ve EHA nin artmasina
neden olmast, bu hastalarda fizik tedavi modalitelerinin
semptomatik tedavide etkili oldugunu ve egzersiz prog-
ramlarinin uyulanmast gerektiginin 6nemini belirtmek-

tedir.
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