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OSTEOPENININ ESLIK ETTiGi SPONDILOEPIFiZYAL DiSPLAZi TARDA'LI BiR
OLGU SUNUMU

A CASE WITH SPODYLOEPIPHYSEAL DYSPLASIA TARDA ASSOCIATED
WITH OSTEOPENIA

Fatih Tok!, ilknur Tugcul, Birol Balaban!, Kemal Dinger!

OZET

Spondiloepifizyal displazi tarda (SEDT), epifizlerin ortaya
ctkmasindaki gecikmeye baglt olarak gévde ve ekstremite-
lerde kisalik, bel agrist, fict g6gtis deformitesi, kifoskolyoz,
platispondili, koksa vara ve genu varum/valgum deformi-
telerine neden olabilen nadir gérilen bir osteokondro-
displazi tirudir. Cogunlukla X'e bagli resesif kalitim gos-
terdigi icin genellikle erkeklerde gorilir. Osteoporoz ve
osteopeni birlikteligi de rapor edilmistir. Bu makalede bel
agrist yakinmast ile miiracaat eden ve ileri diizeyde oste-
openi birlikteligi bulunan 22 yasinda erkek bir hasta ince-
lenerek SEDT'nin semptom, bulgu, tant ve tedavi yon-
temlerini ortaya koyma amaci tastnmaktadir.
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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. In 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
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GiRiS
Osteokondrodisplaziler, kemik ve kikirdagin biiyiime
bozukluklari ile karakterize olup ¢ok gesitli displazi tir-
lerini icermektedir (1,2). Rubin (1964) bu displazileri
patolojinin géruldigi bolgeye gbre epifizyal, fizyal,
metafizyal ve diafizyal displaziler olmak tzere 4 ana
baslik altinda incelemistir(3). Vertebra epifizleri etkilen-
diginde bu dispaziye Spondiloepifizyal Displazi (SED)
adi verilmektedir (2,4). SED'de epifizlerin ortaya ¢ik-
masindaki gecikmeye bagli olarak gévde ve ekstremite
kisalig1, kula¢ mesafesinin kisinin boyundan uzun ol-
masi, fict gégiis deformitesi, kifoskolyoz, platispondili
ve ayrica miyopi, koksa vara, skapula karelesmesi ve ge-
nu varum/valgum deformiteleti gorilebilir (5,6). Lom-
ber omurga son plaklarinda platispondili ve deve hér-
glict seklinde kabariklik karakteristiktir (6,7,8). Bunun-
la birlikte biytk eklemlerin epifizlerinde hafif diizles-
me, pelvisin derin ve dar konfugirasyonu nedeniyle
kalcalarda erken dejeneratif osteoartritik degisiklikler
goriilebilmektedir (9-11).

SED'lerin baslica ti¢ klinik formu vardir: 1-) SED
konjenita, 2-) SED tarda (SEDT), 3-) Progresif artro-
pati ile seyreden SED tarda (SEDT-PA) (12). SEDT
genellikle X'e bagli resesif gecis géstermekte olup, spi-
nal bliyiimede gecikme olmast nedeniyle 5-10 yaglarin-
da fark edilir(11,13). Bu bozukluk X' e bagli resesif ge-
cis gosterdigi icin hemen daima erkekler etkilenmekte-
dir (14). Hastaligin Xp22.12-p22.31 gen bolgesindeki
SEDL proteini (veya SEDLIN) genindeki mutasyon-
lardan kaynaklandigi bildirilmistir(8,15-19). Bu genin
kikirdak, iskelet kasi, bobrek, fibroblast, lenfoblast ve
vitréz humor ve pek ¢cok dokuda eksprese edildigi bil-
dirilmistir(14,20). SEDL proteininin endoplazmik reti-
kulumdan golgiye vesikiiler transportta rol oynayan
transport protein partikilinin (TRAPP) en 6nemli
komponenti oldugu saptanmustir (21). Kondrositlerin
yuksek oranda ekstraseliler matriks molekilleri sentez-
ledigi g6z 6ntne alindiginda bu tastyict proteinin kikir-
daklar i¢in ne kadar 6nemli oldugu agiktir. Ayrica kikir-
dakta en ¢ok bulunan kollojen olan tip 2 kollojenin
SED'letin otozomal dominant gecis gosteren formla-
rinda (SED konjenita ve SEDT'nin otozomal domi-
nant gegcis gosteren formu) mutasyona ugradigs bildiril-
mistir(22). Tip 2 kollojenin vitr6z humorunda 6nemli
bir komponenti olmast nedeni ile bu hastalarda iskelet
sistemi bozukluklarina ilave olarak myopi ve/veya reti-
nal dekolman gérilebilir.

SEDT-PA ile osteopeni ve osteoporoz birlikteligi
(23-26) ve SEDT ile osteoporoz birlikteligi bildirilmis-
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tir (27). Biz de bu makalede bel agrist yakinmasi ile has-
tanemize miracaat eden ve ileri dizeyde osteopeni bir-
likteligi bulunan SEDT'l1 22 yagindaki erkek hastayi in-
celedik.

OLGU

Belinde agr1 yakinmalati olan 22 yasindaki erkek polik-
linigimize miracaat etti. Agrilarinin ayakta durmakla ve
yurimekle arttugini istirahat ile azaldigint belirtmekte
idi. Anamnezinde travma hikayesi yoktu, iist solunum
yolu, triner sistem ve gastrointestinal sistem enfeksiyo-
nu gecirmedigini ve eklemlerinde agr, kizariklik ve 1s1
artist olmadigini belirtmekteydi. Soy gegmisi sorgulan-
diginda; anne, baba ve diger kardeslerinin saglikli oldu-
gu, anne ile baba arasinda akrabalik bulunmadig1 ve ai-
ledeki erkekler icinde en kisa boylu kisinin hastamiz ol-
dugu 6grenildi. Olgumuz yasitlarindan ilkokul ¢aglarin-
da kisa kalmaya basladigini belirtmekte idi.  Olgumu-
zun kan basinct: 110/80 mm/Hg, nabiz 75/dakika idi.
Lokomotor sistem disindaki sistemlerin muayenesi
normal idi. Hastanin boyu 158 cm. ve kula¢ uzunlugu
162.5 cm. olarak 6lciildi. Boyun ve Ust ekstremite mu-
ayenesi olagandi. G6gus deformitesi yoktu. Bel hare-
ketleri her yone acik olup hareket sonu agriliydi. Diiz
bacak kaldirma, Laseque ve Faber Patrick testleri bila-
teral negatif idi. Paravertebral kaslarda orta dizeyde
spazm saptandt. Ust ve alt ekstremite motor, duyu ve
derin tendon refleksleri normal sinirlarda idi. Patolojik
refleks saptanmadi. Her iki kalcanin hareketleri acik idi.
Olguda lomber lordoz diizlesmis olarak bulundu. Kas
iskelet sistemine ait bir deformiteye rastlanilmadi. La-
boratuvar incelemelerinde; hemogram, karaciger, béb-
rek, tiroid ve paratiroid fonksiyonlari ile ilgili biyokim-
yasal testleri ve idrar tetkikleri normal sinirlar icindeydi.
Sedimentasyon 3 mm/saat, CRP, RF negatif olarak
saptandt. Serum Alkalen fosfatazi 235-284 U/1 (refe-
rans:38-155 U/L) araliginda saptandi. Yapilan ALP
Izoenzim calismasinda bagirsak 1 %56.1 (referans 0-
14) ve kemik %19.9 (referans 23-75) olarak saptandi.
Tum batin ultrasonografisi normal sinirlarda idi ve ile-
okolonoskopisinde ve ileum biyopsisinde kayda deger
bulgular saptanmadi. Protein elektroforezi ve periferik
yayma degetleri normal sinirlardaydi. Direk grafilerinde
tim vertebralarda yaygin olarak yiikseklik kayiplari ve
1sin gecirgenliginde artis izlendi (Sekil 1-4) . DEXA in-
celemesinde, lomber vertebrada 1.1-1.4 KMY= 0,822
gt/cm2, T skoru= -2,4; femur boynu KMY=0,959
gr/cm2, T skoru= -0,5; 6n kol KMY=0,637 gt/cm2, T
skoru= -0,8 olarak saptandi. DEXA'da osteopenik de-
gerler saptanmasi nedeniyle sekonder osteopeni neden-
leri arastirildr. Alkol, titiin ve kafein aligkanliklart gibi
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1 ' 2

Sekil 1-2. Lumbosakral AP/L grafide tim vertebra korpus yuksekliklerinde azalma ve platispondili izlenmektedir..

risk faktorleri, glukokortikoid, loop ditretikleri, anti- mad:. Klinik ve biyokimyasal arastirmalar sonucunda
konvilsanlar, heparin, I-tiroksin ve gonadotropin salgt- osteopeniye nedeni olabilecek D vitamini yetersizligi,
latict hormon agonistlerini iceren ilag kullanimi sorgu- primer hiperparatiroidizm, hipogonadizm, glukokorti-
land1 ve osteopeniye neden olabilecek bir husus saptan- koid fazlahigy, tip I diyabet, yeme bozukluklari, malab-

4

Sekil 3-4. Torakal AP/L grafide tim vertebra korpus yuksekliklerinde azalma ve platispondili izlenmektedir.
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Tablo-l

Epifizyal Displazi Ayirici Tanisindaki ipuglari

Karakteristikler Perthes Hastaligi Epifizyal Displazi (32) Spondiloepifizyal Psédoakondr  Mukopolisakkar
(31) Displazi (33) oplazi (34) idoz
Tip 4 (34)
Boy > 150 cm >150 cm 100-150 cm 100-115 cm 100-130 cm
insidans 10/100.000 40/1.000.000 7-10/1.000.000 4/1.000.000 2/1.000.000
Kalitim Multifaktoryel Otozomal dominant X'e bagli resesif / Otozomal Otozomal resesif
otozomal dominant dominat /
otozomal
resesif
Klinik 6zelikler
e Taniyas! 0-15 yaslar Infantlarda Konjenita: bebeklik 2-3 yas Bebeklik
e Yiriyis sekerek yuirime paytak ylriyls ¢aginda, Tarda: 5- paytak yurtyus ¢aginda
e Klinik bulgular ~ kalca agrisi, kalca agrisi,etkilenen 10 yas eklem Paytak yarayus
etkilenen kalgada kalcada Rom kisithligi Paytak yurlyus, laksisitesi, Hiperordoz
ROM kisithhids, kalga agnsi, genu valga, Glvercin gégsu,
etkilenen kalgada parmaklarda kifoskolyoz,
ROM kisithligi ve kisalik boyun kisaligi
fleksiyon
kontraktird,
hiperlordoz, figi
gogus
Siklikla eslik Sickle cell anemi, Tombul el ve ayak Katarakt, myopi, Diz taban Genis agizve

eden hastaliklar Talasemi, Morquio
sendromu, Down
sendromu,
Akondroplazi

Gaucher hastaligi

parmakalari

burun,
hipertelorizm,
parsiyel sagirik

parsiyel sagirlik,
club feet

Radyolojik Platispondili, diiz ve oval vertebra, dens hipoplazisi,
ozellikler atlantoaksiyel hipoplazi, torakolomber kifoz, kifoz
e Omurga
Radyolojik Cogunlukla tek
ozellikler tarafli. Tutulum, Bilateral simetrik bulgular, Femur basinin irregliler Femur basinin
e Proksimal evreye bagli olarak lateral kalsifikasyon kalsifikasyonu, coxa vara irreguler
femur fragmente, kistik, gorilmez, femur bagsi kalsifikasyonu,
sklerotik, disloke dislokasyonu gorilmez, coxa valga
femur basi, coxa kemiklesmede bozukluk
manga ve parvada goralar
lateral kalsifikasyon
Radyolojik Y epifizlerin Normal eklem araligi, Asetablumun'Y epifizinde displazi Pubis kemiginin
ozellikler horizontal pozisyonu (kikirdaklarda ayrisma irreguler
e Pelvis Eklem araliginda gorilmez) ossifikasyonu
aclima Muhtemel asetabulum
tutulumu
Prognoz Yasa, subluksayona, Hafif formlarinda: tedaviye Erken artroz Omurgaya
ROM’ a bagh ihtiyag duyulmaz, agir girisimsel
formlarinda: erken artroz, operasyon
omurgaya girigimsel
operasyon
sorbsiyon, ¢6lyak hastaligi, hiperkalsitiri ve bobrek islev TARTlSM A

bozuklugu gibi durumlar ekarte edildi.

Hastaya beline yonelik 20 seans TENS, bel ve karin
kaslar1 giiclendirme egzersizleri, parasetamol 500 mg
2x1, alendronat 70 mg 1x1/hafta, 1000 mg/gun kalsi-
yum-D vitamini tedavisi baglandi. Hastanin bu tedavi-
ler sonrasinda yakinmalarinda kayda deger azalma oldu.
Hastaya alendronat ve kalsiyum-D vitamini tedavisini
bir yil kullanmasi, ev egzersiz programina uymasi ve ld-
zumu halinde analjezik almasi 6nerilerek taburcu edil-

di.
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Epifizyal displaziler enkondral biiylimedeki bozukluga
bagli olarak kemigin epifiz bolgesinin biyiimesinin et-
kilendigi displazi tiirleridir. Epifizyal displaziler, multip-
le epifizyal displazi (MED) ve spondiloepifizyal displa-
zi olarak iki baslik altinda incelenebilir. MED'lerin ki-
kirdak oligometrik matriks proteinindeki bozukluga
bagh oldugu (28) ve SED'lerin ise otozomal dominat
gecis gosteren formlarinda tip 2 kollojen mutasyonuna
bagh oldugu (22), SEDT'nin X'e bagh resesif kaliim
gosterenlerde ise SEDL proteini gen bélgesindeki
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Xp22.12-p22.31 motasyonlara baglt oldugu bildirilmis-
tir (8,15-19). Epifizyal displazilerin ayirict tanisinda
Perthes' hastaligi, psédoakondroplazi, mokupolisakka-
ridoz tip 4 ( Morquio's sendromu) akilda tutulmalidir.
Anamnez, klinik muayene, gériintiileme yontemleri ve
Ozellikle enzim defektlerini ortaya koyacak biyokimya-
sal testleri ile ayirici tantya gidilebilir. Ayirict tanida yar-
dimecr olabilecek ipuglart Tablo 1'de sunulmustur.

SED nadir de olsa klinisyenlerin karsisina cikabil-
mektedir. SED'de epifizlerin ortaya ¢itkmasindaki ge-
cikmeye baglt olarak gévde ve ekstremite kisaligt, kulag
mesafesinin kisinin boyundan uzun olmasi, fict goégiis
deformitesi, kifoskolyoz, platispondili ve ayrica miyopi,
koksa vara, skapula karelesmesi ve genu varum/valgum
deformiteleri goriilebilir(5,6). Lomber omurga son
plaklarinda platispondili ve deve hérgici seklinde ka-
bariklik karakteristiktir(6,7,8). Bununla bitlikte biytik
cklemlerin epifizlerinde hafif dizlesme, pelvisin derin
ve dar konftiglirasyonu nedeniyle kalgalarda erken deje-
neratif osteoartritik degisiklikler gérilebilmektedir (9-
11). SED konjenita, SEDT, ve SEDT-PA olarak i¢
formu gorilmektedir (12). Hem otozomal dominant
hem de otozomal resesif kaliim gdsterebilen SED
konjenita'da (29), klinik ve radyoloji genellikle yasa ba-
gimlt olup epifizlerin ortaya ¢ikmasindaki gecikmeye
baglt olarak hem ekstremite hem de gévdede kisalik,
ayrica yartk damak, bastk yiiz, eklem kisitliliklari, kifos-
kolyoz, odontoid hipoplazi, myopi, koksa vara ve val-
gum deformiteleri goriilebilir(10,12). Olgumuzun aile-
sinde kisa boylu baska birey olmamasi, ilkokul ¢agla-
rinda yasitlarindan kisa kalmaya baslamasi, boy kisaligt
haricinde deformite olmamasi ve gévdenin ekstremite-
lere gore relatif olarak kisa olmasi bizi SED konjenita
formundan uzaklastirdi. Yine ilkokul éncesi dénemde
belirtileri g6rillmeye baslayan SEDT-PA da ise 6zellik-
le ellerde ve diger eklemlerde sislik, agri, sertlik ve kon-
traktir gelisimi gortilebilmektedir. Klinigi romatoid ar-
trite benzer fakat laboratuar bulgulari normaldir
(10,30). Olgumuzun klinik ve radyolojik bulgularinin
bu forma uygun olmamasi ve hastalik belirtilerinin g6-
rilme yasinin ilkokul ¢aglari olmast nedeni ile SEDT-
PA formundan uzaklastik.

SEDT-PA'll hastalarda osteopeni veya osteoporoz
birlikteligi bilinmektedir (23-26). Bununla birlikte Kur-
tulmus $. ve ark. osteoporoz bitlikteligi olan SEDT'li
bir olguyu rapor etmislerdir (27). Biz de anamnez, fizik
muayene, laboratuar ve gérintileme yontemleri 15131n-
da SEDT'l: oldugunu distindigimiiz olgumuzun lom-
ber vertebra DEXA 6lciimlerinde ileri diizeyde oste-
openi (T skorunu = -2,4) saptadik.

Sonug olarak nadir gérilen bir osteokondrodispla-
zi formu olan spondiloepifizyal displazi tarda cogun-

lukla otozomal resesif kalitim gésteren, bu nedenle he-
men daima erkeklerde goriilen, ilkokul ¢aglarinda fark
edilen, gévde ve boy kisaligina neden olan bir hastalik-
tir. Etkilenen bireyler daha ileri yaslarda bel agtisi ya-
kinmast ile hekime miiracaat edebilitler. Beraberinde
osteoporoz veya osteopeni gorilebilir. Bu nedenle bel
ve sirt agrisi sikayetleri ile bagvuran kisa boylu hastala-
11 degerlendirirken SEDT akilda tutulmalidir. Hastaya
uygun egzersiz programi Onerilmeli, yasam tarzlart di-
zenlenmeli, osteoporoz veya osteopeni vatlift saptanir-
sa antirezorptif ila¢ kullanimi 6nerilmelidir.
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