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ÖZET 

Spondiloepifizyal displazi tarda (SEDT), epifizlerin ortaya
çýkmasýndaki gecikmeye baðlý olarak gövde ve ekstremite-
lerde kýsalýk, bel aðrýsý, fýçý göðüs deformitesi, kifoskolyoz,
platispondili, koksa vara ve genu varum/valgum deformi-
telerine neden olabilen nadir görülen bir osteokondro-
displazi türüdür. Çoðunlukla X'e baðlý resesif kalýtým gös-
terdiði için genellikle erkeklerde görülür. Osteoporoz ve
osteopeni birlikteliði de rapor edilmiþtir. Bu makalede bel
aðrýsý yakýnmasý ile müracaat eden ve ileri düzeyde oste-
openi birlikteliði bulunan 22 yaþýnda erkek bir hasta ince-
lenerek SEDT'nýn semptom, bulgu, taný ve tedavi yön-
temlerini ortaya koyma amacý taþýnmaktadýr.
Anahtar Sözcükler: epifizyal displazi, spondiloepifizyal
displazi tarda, osteopeni, osteoporoz, rehabilitasyon

SUMMARY

Spondyloepiphyseal dysplasia tarda(SEDT), is rare form
of osteochondrodysplasia which can cause shortness of
body and extremities, barrel chest deformity, kyphoscoli-
osis, platyspondyly, coxa vara and genu varum/valgum
deformities due to delayed formation of epiphyses. It is
usually seen in man thats why it is mostly inhereted as X
linked recessive. It's association with osteopenia, and os-
teoporosis was reported. Ýn this article, it was aimed to
bring out the symptomes, signs, diagnose and treatment
methods of SEDT by analysing a 22 years old male pati-
ent who have admitted for back pain associated with se-
vere osteopenia.
Keywords: epiphyseal dysplasia, spondyloepiphyseal
dysplasia tarda, osteopenia, osteoporosis, rehabilitation.
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GÝRÝÞ
Osteokondrodisplaziler, kemik ve kýkýrdaðýn büyüme
bozukluklarý ile karakterize olup çok çeþitli displazi tür-
lerini içermektedir (1,2). Rubin (1964) bu displazileri
patolojinin görüldüðü bölgeye göre epifizyal, fizyal,
metafizyal ve diafizyal displaziler olmak üzere 4 ana
baþlýk altýnda incelemiþtir(3). Vertebra epifizleri etkilen-
diðinde bu dispaziye Spondiloepifizyal Displazi (SED)
adý verilmektedir (2,4). SED'de epifizlerin ortaya çýk-
masýndaki gecikmeye baðlý olarak gövde ve ekstremite
kýsalýðý, kulaç mesafesinin kiþinin boyundan uzun ol-
masý, fýçý göðüs deformitesi, kifoskolyoz, platispondili
ve ayrýca miyopi, koksa vara, skapula kareleþmesi ve ge-
nu varum/valgum deformiteleri görülebilir (5,6). Lom-
ber omurga son plaklarýnda platispondili ve deve hör-
gücü þeklinde kabarýklýk karakteristiktir (6,7,8). Bunun-
la birlikte büyük eklemlerin epifizlerinde hafif düzleþ-
me, pelvisin derin ve dar konfügürasyonu nedeniyle
kalçalarda erken dejeneratif osteoartritik deðiþiklikler
görülebilmektedir (9-11).

SED'lerin baþlýca üç klinik formu vardýr: 1-) SED
konjenita, 2-) SED tarda (SEDT), 3-) Progresif artro-
pati ile seyreden SED tarda (SEDT-PA) (12). SEDT
genellikle X'e baðlý resesif geçiþ göstermekte olup, spi-
nal büyümede gecikme olmasý nedeniyle 5-10 yaþlarýn-
da fark edilir(11,13). Bu bozukluk X' e baðlý resesif ge-
çiþ gösterdiði için hemen daima erkekler etkilenmekte-
dir (14). Hastalýðýn Xp22.12-p22.31 gen bölgesindeki
SEDL proteini (veya SEDLIN) genindeki mutasyon-
lardan kaynaklandýðý bildirilmiþtir(8,15-19). Bu genin
kýkýrdak, iskelet kasý, böbrek, fibroblast, lenfoblast ve
vitröz humor ve pek çok dokuda eksprese edildiði bil-
dirilmiþtir(14,20). SEDL proteininin endoplazmik reti-
kulumdan golgiye vesiküler transportta rol oynayan
transport protein partikülünün (TRAPP) en önemli
komponenti olduðu saptanmýþtýr (21). Kondrositlerin
yüksek oranda ekstraselüler matriks molekülleri sentez-
lediði göz önüne alýndýðýnda bu taþýyýcý proteinin kýkýr-
daklar için ne kadar önemli olduðu açýktýr. Ayrýca kýkýr-
dakta en çok bulunan kollojen olan tip 2 kollojenin
SED'lerin otozomal dominant geçiþ gösteren formla-
rýnda (SED konjenita ve SEDT'nýn otozomal domi-
nant geçiþ gösteren formu) mutasyona uðradýðý bildiril-
miþtir(22). Tip 2 kollojenin vitröz humorunda önemli
bir komponenti olmasý nedeni ile bu hastalarda iskelet
sistemi bozukluklarýna ilave olarak myopi ve/veya reti-
nal dekolman görülebilir.

SEDT-PA ile osteopeni ve osteoporoz birlikteliði
(23-26) ve SEDT ile osteoporoz birlikteliði bildirilmiþ-

tir (27). Biz de bu makalede bel aðrýsý yakýnmasý ile has-
tanemize müracaat eden ve ileri düzeyde osteopeni bir-
likteliði bulunan SEDT'lý 22 yaþýndaki erkek hastayý in-
celedik.

OLGU
Belinde aðrý yakýnmalarý olan 22 yaþýndaki erkek polik-
liniðimize müracaat etti. Aðrýlarýnýn ayakta durmakla ve
yürümekle arttýðýný istirahat ile azaldýðýný belirtmekte
idi. Anamnezinde travma hikayesi yoktu, üst solunum
yolu, üriner sistem ve gastrointestinal sistem enfeksiyo-
nu geçirmediðini ve eklemlerinde aðrý, kýzarýklýk ve ýsý
artýþý olmadýðýný belirtmekteydi. Soy geçmiþi sorgulan-
dýðýnda; anne, baba ve diðer kardeþlerinin saðlýklý oldu-
ðu, anne ile baba arasýnda akrabalýk bulunmadýðý ve ai-
ledeki erkekler içinde en kýsa boylu kiþinin hastamýz ol-
duðu öðrenildi. Olgumuz yaþýtlarýndan ilkokul çaðlarýn-
da kýsa kalmaya baþladýðýný belirtmekte idi. Olgumu-
zun kan basýncý: 110/80 mm/Hg, nabýz 75/dakika idi.
Lökomotor sistem dýþýndaki sistemlerin muayenesi
normal idi. Hastanýn boyu 158 cm. ve kulaç uzunluðu
162.5 cm. olarak ölçüldü. Boyun ve üst ekstremite mu-
ayenesi olaðandý. Göðüs deformitesi yoktu. Bel hare-
ketleri her yöne açýk olup hareket sonu aðrýlýydý. Düz
bacak kaldýrma, Laseque ve Faber Patrick testleri bila-
teral negatif idi. Paravertebral kaslarda orta düzeyde
spazm saptandý. Üst ve alt ekstremite motor, duyu ve
derin tendon refleksleri normal sýnýrlarda idi. Patolojik
refleks saptanmadý. Her iki kalçanýn hareketleri açýk idi.
Olguda lomber lordoz düzleþmiþ olarak bulundu. Kas
iskelet sistemine ait bir deformiteye rastlanýlmadý. La-
boratuvar incelemelerinde; hemogram, karaciðer, böb-
rek, tiroid ve paratiroid fonksiyonlarý ile ilgili biyokim-
yasal testleri ve idrar tetkikleri normal sýnýrlar içindeydi.
Sedimentasyon 3 mm/saat, CRP, RF negatif olarak
saptandý. Serum Alkalen fosfatazý 235-284 U/l (refe-
rans:38-155 U/L) aralýðýnda saptandý. Yapýlan ALP
Ýzoenzim çalýþmasýnda baðýrsak 1  %56.1 (referans 0-
14)  ve kemik %19.9 (referans 23-75) olarak saptandý.
Tüm batýn ultrasonografisi normal sýnýrlarda idi ve ile-
okolonoskopisinde ve ileum biyopsisinde kayda deðer
bulgular saptanmadý. Protein elektroforezi ve periferik
yayma deðerleri normal sýnýrlardaydý. Direk grafilerinde
tüm vertebralarda yaygýn olarak yükseklik kayýplarý ve
ýþýn geçirgenliðinde artýþ izlendi (Þekil 1-4) . DEXA in-
celemesinde, lomber vertebrada L1-L4 KMY= 0,822
gr/cm2, T skoru= -2,4; femur boynu KMY=0,959
gr/cm2, T skoru= -0,5; ön kol KMY=0,637 gr/cm2, T
skoru= -0,8 olarak saptandý. DEXA'da osteopenik de-
ðerler saptanmasý nedeniyle sekonder osteopeni neden-
leri araþtýrýldý. Alkol, tütün ve kafein alýþkanlýklarý gibi
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risk faktörleri, glukokortikoid, loop diüretikleri, anti-
konvülsanlar, heparin, l-tiroksin ve gonadotropin salgý-
latýcý hormon agonistlerini içeren ilaç kullanýmý sorgu-
landý ve osteopeniye neden olabilecek bir husus saptan-

madý. Klinik ve biyokimyasal araþtýrmalar sonucunda
osteopeniye nedeni olabilecek D vitamini yetersizliði,
primer hiperparatiroidizm, hipogonadizm, glukokorti-
koid fazlalýðý, tip I diyabet, yeme bozukluklarý, malab-
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Þekil 1-2.  Lumbosakral AP/L grafide tüm vertebra korpus yüksekliklerinde azalma ve  platispondili izlenmektedir.. 
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Þekil 3-4.  Torakal AP/L grafide tüm  vertebra korpus yüksekliklerinde azalma ve  platispondili izlenmektedir. 
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TARTIÞMA
Epifizyal displaziler enkondral büyümedeki bozukluða
baðlý olarak kemiðin epifiz bölgesinin büyümesinin et-
kilendiði displazi türleridir. Epifizyal displaziler, multip-
le epifizyal displazi (MED) ve spondiloepifizyal displa-
zi olarak iki baþlýk altýnda incelenebilir. MED'lerin ký-
kýrdak oligometrik matriks proteinindeki bozukluða
baðlý olduðu (28) ve SED'lerin ise otozomal dominat
geçiþ gösteren formlarýnda tip 2 kollojen mutasyonuna
baðlý olduðu (22), SEDT'nýn X'e baðlý resesif kalýtým
gösterenlerde ise SEDL proteini gen bölgesindeki

sorbsiyon, çölyak hastalýðý, hiperkalsiüri ve böbrek iþlev
bozukluðu gibi durumlar ekarte edildi.

Hastaya beline yönelik 20 seans TENS, bel ve karýn
kaslarý güçlendirme egzersizleri, parasetamol 500 mg
2x1, alendronat 70 mg 1x1/hafta, 1000 mg/gün kalsi-
yum-D vitamini tedavisi baþlandý. Hastanýn bu tedavi-
ler sonrasýnda yakýnmalarýnda kayda deðer azalma oldu.
Hastaya alendronat ve kalsiyum-D vitamini tedavisini
bir yýl kullanmasý, ev egzersiz programýna uymasý ve lü-
zumu halinde analjezik almasý önerilerek taburcu edil-
di.
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Tablo-I 
Epifizyal Displazi Ayýrýcý Tanýsýndaki Ýpuçlarý 

Karakteristikler Perthes Hastalýðý 
(31) 

Epifizyal Displazi (32) Spondiloepifizyal 
Displazi (33) 

Psödoakondr
oplazi (34) 

Mukopolisakkar
idoz  

Tip 4 (34) 
 

Boy > 150 cm  > 150 cm 100-150 cm 100-115 cm 100-130 cm 
Ýnsidans 10/100.000 40/1.000.000 7-10/1.000.000 4/1.000.000 2/1.000.000 
Kalýtým Multifaktöryel Otozomal dominant  X’e baðlý resesif / 

otozomal dominant 
Otozomal 
dominat / 
otozomal 
resesif 

 

Otozomal resesif 

Klinik özelikler 
• Taný yaþý 
• Yürüyüþ 
• Klinik bulgular 

 
0-15 yaþlar 
sekerek yürüme 
kalça aðrýsý, 
etkilenen kalçada 
ROM kýsýtlýlýðý,  

 
Ýnfantlarda 
paytak yürüyüþ 
kalça aðrýsý,etkilenen 
kalçada Rom kýsýtlýlýðý 

 
Konjenita: bebeklik 
çaðýnda, Tarda: 5-
10 yaþ 
Paytak yürüyüþ, 
kalça aðrýsý, 
etkilenen kalçada 
ROM kýsýtlýlýðý ve 
fleksiyon 
kontraktürü, 
hiperlordoz,  fýçý 
göðüs 
 

 
2-3 yaþ 
paytak yürüyüþ 
eklem 
laksisitesi, 
genu valga, 
parmaklarda 
kýsalýk 

 
Bebeklik 
çaðýnda 
Paytak yürüyüþ 
Hiperlordoz 
Güvercin göðsü, 
kifoskolyoz, 
boyun kýsalýðý 

Sýklýkla eþlik 
eden hastalýklar 

Sickle cell anemi, 
Talasemi, Morquio 
sendromu, Down 
sendromu, 
Akondroplazi 
Gaucher hastalýðý 
 

Tombul el ve ayak 
parmakalarý 

Katarakt, myopi, 
parsiyel saðýrlýk, 
club feet 

Düz taban Geniþ aðýz ve 
burun, 
hipertelorizm, 
parsiyel saðýrýk 

Radyolojik 
özellikler 
• Omurga  

  Platispondili,  düz ve oval vertebra, dens hipoplazisi, 
atlantoaksiyel hipoplazi, torakolomber kifoz, kifoz 
 

Radyolojik 
özellikler 
• Proksimal 

femur 

Çoðunlukla tek 
taraflý. Tutulum, 
evreye baðlý olarak 
fragmente, kistik, 
sklerotik, disloke 
femur baþý, coxa 
manga ve parvada 
lateral kalsifikasyon 
 

 
Bilateral simetrik bulgular, 
lateral kalsif ikasyon 
görülmez, femur baþý 
dislokasyonu görülmez, 
kemikleþmede bozukluk 
görülür 

 
Femur baþýnýn irregüler 
kalsifikasyonu, coxa vara 

 
Femur baþýnýn 
irregüler 
kalsifikasyonu, 
coxa valga 

Radyolojik 
özellikler 
• Pelvis 

 

Y epifizlerin 
horizontal pozisyonu 
Eklem aralýðýnda 
açýlma 

Normal eklem aralýðý,  
(kýkýrdaklarda ayrýþma 
görülmez) 
Muhtemel asetabulum 
tutulumu 
 

Asetablumun Y epif izinde displazi Pubis kemiðinin 
irregüler 
ossifikasyonu 

Prognoz Yaþa, subluksayona, 
ROM’ a baðlý 

Hafif formlarýnda: tedaviye 
ihtiyaç duyulmaz, aðýr 
formlarýnda: erken artroz, 
omurgaya giriþimsel 
operasyon 

Erken artroz Omurgaya 
giriþimsel 
operasyon 
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lukla otozomal resesif kalýtým gösteren, bu nedenle he-
men daima erkeklerde görülen, ilkokul çaðlarýnda fark
edilen, gövde ve boy kýsalýðýna neden olan bir hastalýk-
týr. Etkilenen bireyler daha ileri yaþlarda bel aðrýsý ya-
kýnmasý ile hekime müracaat edebilirler. Beraberinde
osteoporoz veya osteopeni görülebilir. Bu nedenle bel
ve sýrt aðrýsý þikayetleri ile baþvuran kýsa boylu hastala-
rý deðerlendirirken SEDT akýlda tutulmalýdýr. Hastaya
uygun egzersiz programý önerilmeli, yaþam tarzlarý dü-
zenlenmeli, osteoporoz veya osteopeni varlýðý saptanýr-
sa antirezorptif ilaç kullanýmý önerilmelidir.
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Xp22.12-p22.31 motasyonlara baðlý olduðu bildirilmiþ-
tir (8,15-19). Epifizyal displazilerin ayýrýcý tanýsýnda
Perthes' hastalýðý, psödoakondroplazi, mokupolisakka-
ridoz tip 4 ( Morquio's sendromu) akýlda tutulmalýdýr.
Anamnez, klinik muayene, görüntüleme yöntemleri ve
özellikle enzim defektlerini ortaya koyacak biyokimya-
sal testleri ile ayýrýcý tanýya gidilebilir. Ayýrýcý tanýda yar-
dýmcý olabilecek ipuçlarý Tablo 1'de sunulmuþtur.

SED nadir de olsa klinisyenlerin karþýsýna çýkabil-
mektedir. SED'de epifizlerin ortaya çýkmasýndaki ge-
cikmeye baðlý olarak gövde ve ekstremite kýsalýðý, kulaç
mesafesinin kiþinin boyundan uzun olmasý, fýçý göðüs
deformitesi, kifoskolyoz, platispondili ve ayrýca miyopi,
koksa vara, skapula kareleþmesi ve genu varum/valgum
deformiteleri görülebilir(5,6). Lomber omurga son
plaklarýnda platispondili ve deve hörgücü þeklinde ka-
barýklýk karakteristiktir(6,7,8). Bununla birlikte büyük
eklemlerin epifizlerinde hafif düzleþme, pelvisin derin
ve dar konfügürasyonu nedeniyle kalçalarda erken deje-
neratif osteoartritik deðiþiklikler görülebilmektedir (9-
11). SED konjenita, SEDT, ve SEDT-PA olarak üç
formu görülmektedir (12). Hem otozomal dominant
hem de otozomal resesif kalýtým gösterebilen SED
konjenita'da (29), klinik ve radyoloji genellikle yaþa ba-
ðýmlý olup epifizlerin ortaya çýkmasýndaki gecikmeye
baðlý olarak hem ekstremite hem de gövdede kýsalýk,
ayrýca yarýk damak, basýk yüz, eklem kýsýtlýlýklarý, kifos-
kolyoz, odontoid hipoplazi, myopi, koksa vara ve val-
gum deformiteleri görülebilir(10,12). Olgumuzun aile-
sinde kýsa boylu baþka birey olmamasý, ilkokul çaðla-
rýnda yaþýtlarýndan kýsa kalmaya baþlamasý, boy kýsalýðý
haricinde deformite olmamasý ve gövdenin ekstremite-
lere göre relatif olarak kýsa olmasý bizi SED konjenita
formundan uzaklaþtýrdý. Yine ilkokul öncesi dönemde
belirtileri görülmeye baþlayan SEDT-PA da ise özellik-
le ellerde ve diðer eklemlerde þiþlik, aðrý, sertlik ve kon-
traktür geliþimi görülebilmektedir. Kliniði romatoid ar-
trite benzer fakat laboratuar bulgularý normaldir
(10,30). Olgumuzun klinik ve radyolojik bulgularýnýn
bu forma uygun olmamasý ve hastalýk belirtilerinin gö-
rülme yaþýnýn ilkokul çaðlarý olmasý nedeni ile SEDT-
PA formundan uzaklaþtýk.

SEDT-PA'lý hastalarda osteopeni veya osteoporoz
birlikteliði bilinmektedir (23-26). Bununla birlikte Kur-
tulmuþ Þ. ve ark. osteoporoz birlikteliði olan SEDT'li
bir olguyu rapor etmiþlerdir (27). Biz de anamnez, fizik
muayene, laboratuar ve görüntüleme yöntemleri ýþýðýn-
da SEDT'lý olduðunu düþündüðümüz olgumuzun lom-
ber vertebra DEXA ölçümlerinde ileri düzeyde oste-
openi (T skorunu = -2,4) saptadýk.

Sonuç olarak nadir görülen bir osteokondrodispla-
zi formu olan spondiloepifizyal displazi tarda çoðun-
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