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METAFIiZYAL KONDRODISPLAZi (SCHMID TiP): OLGU SUNUMU

METAPHYSEAL CHONDRODYSPLASIA (SCHMID TYPE): A CASE REPORT

Serap Tomruk Siitbeyazl, Necmettin Yildiz2, Nebahat Sezer!, Fiisun Késeoglu!

OZET

Schmid metafizyal kondrodisplazi metafizlerde hafif-
den orta dereceye kadar genisleme ve diizensizlik, nor-
mal omurga ve siklikla kisa boy ile karakterize bir
hastaliktir. Bu hastaliga tip X kollojen geni (COL10AI)
kodlanmasindaki heterojen mutasyon sebep olur.
Belirgin radyolojik bulgular: genislemis femur bas: epi-
fizleri, koksa vara, femur distalinin proksmalden fazla
tutulmasi ve anterior kaburga degisiklikleridir.
Radyolojik degisiklikler ragitizme benzerdir ama
kalsiyum ve fosfor metabolizmasi normaldir. Bu olgu
sunumunda, klinik ve radyolojik bulgularina gére
Schmid tip metafizyal kondrodisplazi tanisi koydugu-
muz diz agrist ve bacaklarda egilme sikayeti olan 14
yasinda erkek hastay1 sunduk.

Anabtar Kelimeler: Metafizyal kondrodisplazi, diz
agrisi, ragitizm

GiRiS
Schmid tip Metafizyal kondrodisplazi (MKD) otozo-
mal dominant gegis gdsteren, metafizlerde diizensiz-
lik, genisleme ve normale yakin boy uzunlugu ile ka-
rakterize bir hastaliktir (1). MKD heterojen bir has-
talik grubu olup, biiylime plaginin yakinlarinda de-
gisiklikler ve uzun kemiklerin kisalig1 ile karakterize-
dir. Bu hastalik grubu Schmid tip MKD, McKusick
tip (kikirdak-sa¢ hipoplazi), MKD ile birlikte pankre-
atik yetmezlik ve nétropeni (Schwachman-Diamond
sendromu) olan Jansen tip MKD'yi igerir. Radyogra-
filerde biiylime kartilajinda metafizer ossifikasyon

cizgisi diizensiz ve genis goriiliir. El ve ayaklar olabil-
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SUMMARY

Schmid metaphyseal chondrodysplasia is characterized
by mild to moderate flaring and irregularity of the
metaphyses, a normal spine, and frequently short
stature. It is due to heterogeneous mutations of the gene
encoding type X collogen (COL10AI). Significant radio-
logic features include an enlarged capital femoral epiph-
ysis in early childhood, coxa vara, greater involvement
of the distal femoral metaphysis than the proximal,
anterior rib changes and a normal spine. The radi-
ographic changes are similar to rickets, but calcium and
phosphorus metabolism is normal. In this report, we
presented a 14 year-old male patient complaint knee
pain and bowed legs whom diagnosed to be metaphy-
seal chondrodysplasia, Schmid type in the light of some
clinical and radiological findings.

Key Words: Metaphyseal chondrodysplasia, knee pain,
rickets

digince korunmus olmasina karsin en ¢ok etkilenen
humerus, femur ve tibia proksimal metafizleri ve fe-
murun distal metafizidir. Hastaligin ayirici tanist ra-
sitizm ve diger metafizial hastaliklar arasinda yapilir
2,3).

Bu olgu, diz agrisi ile birlikte genu varum deformite-
si mevcut hastalarda, o6zellikle cocuklarda, kalitsal
hastaliklarinda tanida g6z oniinde bulundurulmasi
gerektigine dikkat ¢cekmek ve konservatif tedavi sece-
nekleri arasinda fizik tedavi ve rehabilitasyon uygula-
malarinin énemini vurgulamak amaciyla sunulmus-

tur.

Dr. Serap Tomruk Siitbeyaz; Ankara Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Egitim ve Arastirma Hastanesi, 4 FTR Klinigi,

Ankara

1 Ankara Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Egitim ve Arastirma Hastanesi, 4 FTR Klinigi, Ankara
2 pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon AnabilimDali, Denizli



36 METAFIZYAL KONDRODISPLAZI, Siitbeyaz

OLGU

On dért yaginda, erkek hasta, her iki dizde agr1 ve ba-
caklarda egrilik sikayeti ile klinigimize bagvurdu. Oy-
kiisiinde hasta bacaklarinda gekil bozuklugu gelisme-
sinden, son 6 aydir da her iki dizde agridan sikayet-
ciydi. Ozgecmisinde, ailesinden alinan bilgilere gore
dogumda ve bacaklarinda egrilik bulunmadigini za-
man gectikce sekil bozuklugunu fark ettiklerini be-
lirttiler. Soyge¢misinde, birinci ve ikinci dereceden
akrabalarinda da kisa boy ve bacaklarda egrilik
hikédyesi mevcuttu. Hastanin genel sistemik muayene-
si normaldi. Fizik muayenede hastanin boyu 141 cm
ve kula¢ boyu ile boy arasindaki fark 9 c¢cm idi. Boy
persentil egrisi kullanilarak degerlendirildiginde, has-
ta boyu %10 persentilde yeraliyordu (4). Lokomotor
sistem degerlendirmesinde; Her iki dizde genu varum
deformitesi, solda daha belirgin olmak tizere her iki
ayakta pes kavus deformitesi, sol ayak bag parmakta
halluks valgus deformitesi ve sol ayakta sag ile kargi-
lastirildiginda hipoplazi tesbit edildi. Bilateral diz ve
ayak bilegi eklem hareket aciklig1 degerleri normal si-
nirlardaydi. Sag ayak bilegi iistiinde yanik sekeli mev-
cuttu (Resim 1.a-b). Norolojik muayene normal ola-
rak degerlendirildi. Hastanin diz agrist gorsel agri
skalast (GAS) ile degerlendirildi. Hastaneye kabul de
GAS skoru: 6 idi. Hastanin 6 dakika yliriime mesafe-
si ise ilk degerlendirmede 468 metreydi.

Laboratuvar bulgularinda: Hb: 13.6 g/dl, Htc:
%33.7, BK: 8.9 K/uL , sedimentasyon: 2 mm/saat (1-
20)(1-15), C-reaktif protein 0.38 mg/dL (0.00-0.50),
ire: 24 mg/dl, Na: 138, K: 3.69, Ca: 10.1 mg/dl, Al-

a b

Resim 1: a-b Bilateral genu varum deformitesi
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Resim 2: Bilateral kalga grafisinde, femur proksimal
metafizinde dlzensizlik, femoral egrilik.

kalen fosfataz: 124 U/L (50-162) idi ve diger rutin bi-
yokimya tetkikleri normal sinirlardaydi. Cekilen di-
rek radyografilerde; femur proksimal metafizinde dii-
zensizlik, femur distali ve tibia proksimal metafizle-
rinde genisleme, diizensizlik, skleroz ve femoral egri-
lik mevcuttu (Resim 2,3). Hastanin serum 25 OH-vit
D3 diizeyi: 34 (10-60) nmol/L, Parathormon: 45
pg/ml (12-95) idi ve diger hormonal tetkikler (TSH;
sT3, sT4, Kalsitonin, serbest ve total testesteron,
DHEA-S, PRL ve estradiol) normal sinirlarda olmasi
sonucunda ragitizm ve diger metabolik kemik hasta-

liklar1 digland:.

Resim 3: Bilateral diz grafisinde, tibia proksimal
metafizinde diizensizlik
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Hastaya diz agrisina yonelik olarak non-steroidal
anti-enflamatuar ila¢ (ibubrufen 400mg/giin) ve fizik
tedavi ajanlar1 (diz bolgesine, hot pack ve TENS) 4
hafta toplam 20 seans uygulandi. Hastanin mevcut
alt ekstremite ve ayak deformitelerine yonelik olarak
modifiye (al¢1 kalipli) bir cift ortopedik bot kullanil-
di. Ayrica, hastaya postur egzersizi ve sagittal eksen-
de lateral stabilizasyon egzersizlerini iceren egzersiz
programi diizenlendi. Ortopedi klinigi ile yapilan de-
gerlendirme sonucunda epifizlerin kapanmasini taki-
ben (18 yas sonrasi) osteotomi operasyonu planlandi.
FIR programinda yapilan uygulamalar sonrasi, has-
tanin diz agrist VAS skoru:1' e distii ve 6 dakika yii-

riime mesafesi 468 metreden 540 metreye yiikseldi.

TARTISMA

Schmid tip en sik goriilen MKD tiptir. 1949 yilinda
Schmid tarafindan 2 yagindan itibaren rikets tanisty-
la tedavi edilen 6 yasinda bir erkek ¢ocugunda otozo-
mal dominant gegis gosteren ¢ok spesifik kondropla-

zi olarak tanimlamistir (1).

Schmid sendromu ilk iki yasta biiytime geriligi ve
alt ekstremitede egilme ile belirir. Erigkin boyu 140
cm civarindadir. Ailede hastalik varligi tanida yol
gostericidir. Kafatasi ve yiiz goriiniimii normaldir
(3). Kalga ekleminde abduksiyon, diz ekleminde flek-
siyon kisitliligr gorilebilir. Ayrict bulgular: genisle-
mis femur bagi epifizleri, koksa vara, femur distali-
nin proksmalden fazla tutulmasi ve anterior kaburga
degisiklikleridir. Hastalar dogumda normaldir ve sik-
likla infant dénemden sonra boy kisalig1 goriiliir. Alt
extremite tutulumu sonucunda agri, kemik hassasiye-
ti, 6rdek vari yliriiyls, lomber lordozda artis ve ba-
caklarda egilme olugur ve ragitizm bulgulari ile kari-
sabilir (5,6). Bizim hastamizda da alt ekstremite tutu-
lumu belirgindi, boy kisaligi mevcuttu, diz agrisi ve
kemik hassasiyetine iligkin yakinmalar1 vardi. Ayrica,
Schmid tip MKD'de ¢ok hafif ve nadir goriilmekle
beraber spinal tutuluma bagli norolojik komplikas-
yonlar geligebilir (7), rasitizm'de goriilen proksimal
miyopati ile karisabilir (6). Bizim hastamizda noro-
lojik tutuluma ait klinik bulgu izlenmedi. Schmid

MKD'de hastaliga 6zgii laboratuar bulgusu bulun-

mamaktadir. Sundugumuz olguda rutin laboratuar

incelemeleri normal sinirlar icindeydi.

Hastaligin radyografik bulgulari arasinda, hume-
rus, femur ve tibia proksimal metafizleri ve femurun
distal metafizinde ossifikasyon ¢izgisinin diizensizli-
g1 ve geniglemesi yer alir (5). Hastamizin radyografik
incelemelerinde literatiirle uyumlu olarak; femur
proksimal metafizinde diizensizlik, femur distali ve
tibia proksimal metafizlerinde genisleme, diizensiz-

lik, skleroz ve femoral egrilik vardu.

Schmid MKD'ya tip X kollojen geni (COL10AI)
kodlanmasindaki heterojen mutasyon sebep olur (9).
Hastaligin 6nlenmesi ve erken teghisi agisindan gene-
tik danisma 6nemlidir. Hastamiza da tan1 konulduk-
tan sonra ailesel genetik danigma onerilmistir. Bu-
nun sonucunda, Enkondral kemik formasyonunun
gecikmesi ve biiylime plagindaki kikirdagin diizen-
sizligi gorulir (10).

Tedavi genellikle konservatifdir. Literatiirde su-
nulan vakalarda, hastaliga 6zgii fizik tedavi ve reha-
bilitasyon uygulamas: bulunmamasina ragmen, bi-
zim vakamizda oldugu gibi kisiye 6zel diizenlenen fi-
zik tedavi ve rehabilitasyon programinin hastaliginin
semptomlarinin tedavisinde ve kiginin yagam kalite-
sinin artirilmasinda icin yararli olabilecegini disiin-
mekteyiz. Hastanin semptomlarina yonelik fizik te-
davi ajanlarindan faydalanilabilir. Egzersiz programi
planlanirken frontal planda goézlenen deformitelere
ve lateral stabilizasyonu saglamaya y6nelik egzersizle-
re yer verilmelidir. Ayrica, bu hastalarda yiizme ve su
ici egzersizler de faydalidir. Ayrica, bireysel psikolo-
jik danismanda kiginin yasam kalitesinin artirilma-
sinda faydali olabilir. Ilerleyen yaslarda diizeltici os-
teotomiden ozellikle ciddi koksa vara gelismigse fay-
da goriilir (1,4).

Bizim hastamiz mevcut klinik ve radyolojik bul-
gulartyla metafizer kondrodisplazi (Schmid tip) ola-
rak degerlendirildi. Diger hastaliklardan tedavisi ve
prognozu bakimindan farklilik gdsteren bu hastalik,
ozellikle benzer belirtileri olan ¢ocuklarda, cocukluk
ve/veya gelisme doneminde ayirict tanida géz 6niin-
de bulundurulmali ve tedavi planlanirken, fizik teda-

vi ve rehabilitasyon uygulamalarina yer verilmelidir.
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