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Kamptomelik displazi

Camptomelic dysplasia: A case report
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OZET

Iskelet displazileri, kemik ve kikirdaklarm anormal biiyiimeleri ile karakterize gene-
tik gecisli bir hastalik grubudur. Kamptomelik displazi, ender rastlanan ve ¢ogunluk-
la yenidogan déneminde 6liimciil seyreden iskelet displazilerden biridir. Tibia kemigi
basta olmak iizere ekstremite kemiklerinde egrilesme, skapula ve klavikula hipopla-
zisi, vertebra deformiteleriyle karakterize bir sendromdur. Kamptomelik displazi
tamsi klinik ve radyolojik bulgulara gére konmaktadir. Kamptomelik displazi olgula-
rin ¢ogu dar gogiis kafesi ve buna bagh solunum sorunlari nedeniyle sikhikla yeni-
dogan doneminde kaybedilmektedir. Yenidogan déneminde kemik anomalileri ile
kamptomelik displazi tanisi alan bir olgu burada sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Iskelet displazisi, kavisli tibia ve femur, dar gogiis kafesi, kamp-
tomelik displazi

ABSTRACT

Skeletal dysplasias are hereditary diseases which are characterized with abnormally
developed bones and connective tissues. Camptomelic dysplasia is a very rare skeletal
dysplasia characterised by lethal outcome mainly during the neonatal period. This
skletal dysplasia is characterized by bowed extremites most often of tibiae, scapula
and clavicula hypoplasia, and vertebral abnormalities. Diagnosis of camptomelic
dysplasia is usually based on clinical and radiographic findings. In many cases of
camptomelic dysplasia, death occurs in the neonatal period due to breathing prob-
lems related to small chest size. We reported a newborn with camptomelic dysplasia
diagnosed because of skeletal abnormalities.
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GIRIS

Iskelet displazileri, kemik ve kikirdaklarin anor-
mal gelismeleri ve biiylimeleri ile karakterize genetik
nedenli biiyiik bir hastalik grubudur. Iki yiiziin iize-
rinde iskelet displazisi tarif edilmistir. Onemli dere-
cede mortalite ve morbiditeye neden olmaktadir.
Ekstremitelerin, govdenin, kafatasinin gsekil ve
biiytikliiglini etkileyen bu hastaliklarin goriilme sik-
1181 3.000-5.000 dogumda bir olarak bildirilmektedir.
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Genellikle orantisiz bir boy kisaligi, konjenital mal-
formasyonlar, ekstremite ve vertebra anomalileri
eslik etmektedir 1.

Kamptomelik displazi, ender rastlanan ve ¢cogun-
lukla 6liimctil iskelet displazilerinden biri olup, ilk
kez 1970 yilinda Spranger ve ark. tarafindan ayr1 bir
hastalik olarak tanimlanmistir @. Goriilme siklig
10.000 canli dogumda 0,05 ila 1,6 arasinda bildiril-
mektedir ©. Kamptomelik displazi tibia kemigi basta
olmak tizere ekstremitelerin uzun kemiklerinde egri-
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lesme, skapula ve klavikula hipoplazisi, vertebra,
pelvik kusak deformiteleri ile karakterize bir send-
romdur ®. Ayrica genig alin, burun koki basikligi,
diisiik kulak ve yarik damak gibi yiiz anomalileri ve
dar gogiis kafesi, 11 kostanin varligi bu sendromda
goriilen diger bulgulardandir. Tan1 siklikla bu klinik
ve radyolojik bulgulara gore konulmaktadir. Olgularin
yaklasik %95’1 yenidogan doneminde solunum sorun-
lar1 nedeniyle kaybedilmektedir . Bu makalede
miimkiin olmasia ragmen, antenatal dénemde tant
almayan, son derece ender olan ve tani stireci kosta
sayist ile baglayan kamptomelik displazi tanisi alan
bir olgu literatiir esliginde sunulmustur.

OLGU

Otuz alt1 yasinda gravida 3 parite 2 saglikli anne-
den 37 haftalik olarak dogan bebek genetik stigmat-
larinin olmasi ve solunum sikintisinin belirginlesmesi
tzerine dogumhanede entiibe edilerek yenidogan
yogun bakim tinitemize yatirildi. Anne baba arasinda
akrabalik olmadigi 6grenildi. Fizik muayenesinde
agirhik: 2150 g (25p), boy: 41 cm (<3p), bas cevresi:
37.5 cm (>90p) vital bulgulart stabildi. Boy kisaligi,
makrosefalisi, hipertelorizm, pes ekinovarus mikrog-
nati, kisa boyun, diisiik kulak, uzun filtrum ve kisa
ekstermiteleri mevcuttu. (Resim 1a, 1b).

Laboratuvar tetkikleri normal olarak degerlendi-
rildi. Hasta mevcut solunum sikintisi nedeniyle meka-
nik ventilatorde entiibe olarak izlenmeye baslandi.
Mevcut fizik muayene bulgulari nedeniyle hastada
olas1 genetik hastaliklar agisindan karyotip analizi
calisildi. Hastanin karyotipi 46 XY olarak sonuglan-
di. Hastanin cekilen grafilerinde uzun kemiklerinde
tibia ve femurda yassilasma oldugu, cekilen akciger
grafilerinde de skapulasinin hipoplazik oldugu, kos-
talarimin 11 tane oldugu saptandi (Resim 2a, 2b).

Cekilen pelvik grafide ise iliak kanatlarinda hipop-
lazi oldugu gozlendi. Hasta genetik bilim dali ile
tartisild1 ve hastada mevcut klinik ve radyolojik bul-
gularla iskelet displazilerinden biri olan kamptomelik
displazi tanist konuldu.

Resim 1a.

Resim 1b.

Hastanin dar gogiis kafesi nedeniyle yasadigi
diigiiniilen solunum sikintist mevcuttu. Bu nedenle
mekanik ventilatdrdeki izlerinin 3. ayimnda trakeosto-
mi acildi. Nazo-gastrik ile enteral beslenmesi diizen-
lendi. Trakeostomi ile mekanik ventilatér desteginde
yenidogan yogun bakim tinitemizde izlemine devam
edilmektedir.
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Resim 2a.

Resim 2b.

TARTISMA

Iskelet displazileri oldukca heterojen bir hastalik
grubudur. Tanilar1 prenatal olarak yapilan detayl ult-
rason goriintiilemeleriyle konulabilmekte ve sonlan-
dirma karari alinabilmektedir *. Postnatal tanisi i¢in
ise uzun kemik grafilerinin, vertebra ve pelvis grafi-
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lerinin degerlendirilmesi, kemiklerin birbiriyle oran-
tisinin yapilmasi gerekmektedir. Kamptomelik disp-
lazi, ender ve oliimciil seyreden iskelet dislazilerin-
den biridir. Kamptomelik displazinin en belirgin
ozelligi alt ekstermitenin uzun kemiklerinde egrilik-
tir. Olgumuzda hem tibia hem de femur kemiklerinde
bilateral egrilik ve boy kisalig1 mevcuttu. Dar g6giis
kafesi, 11 kostanin varlig1 bu sendromda goriilen en
carpici diger bulgulardandir. Olgumuzda cekilen
akciger grafisinde dar gogiis kafesinin oldugu ve
kosta sayisinin 11 tane oldugu gorildi. Makrosefali,
hipertelerozim, burun kokii basikligi, mikrognati,
diisiik kulak gibi kamptomelik displazide goriilebilen
yiiz anomalileri olgumuzda da saptandi. Bu bulgunun
yant sira skapulanin, iliak kemiklerin hipoplazik
olmasi, omurgada yassilasmanin saptanmasi da
onemli bir diger bulgudur ¢, Olgumuzda radyolojik
goriintiilerinde iliak kemiklerin ve skapulanin hipop-
lazik oldugu gortildii. Bu klinik ve radyolojik bulgu-
larla yenidogan déneminde olgumuza kamptomelik
displazi tanisi konuldu.

Kamptomelik displazinin her iki cinsiyette de
gortilme sikligi esittir. Ancak, genotipi erkek olan
olgularin dig genital yapilarinda kiz fenotipi veya
ambigus genitelya goriilmektedir ®. Gonadal ve
genetik olarak erkek olarak gozlemlenen psédoher-
mofrodizm, son yillarda hastaligin nedeninin SRY
bagimli gende olugan mutasyonun oldugunun goste-
rilmesi ile agiklanmaktadir ®. Olgumuzun dis genital
yapisi ve karyotipi erkek olarak tanimlanmis, genital
anomali saptanmamustir.

Kamptomelik displazi ¢cogunlukla otozomal domi-
nant gecisli oldugu dsiiniilmekle birlikte, sporadik
olgular da bildirilmektedir. Olgumuzun aile bireyle-
rinde kamptomelik displazi veya diger iskelet displa-
zisi gibi hastaliklarin olmadigi 6grenildi. Bundan
dolay1 olgumuzda bu sendromun de novo mutasyonu
sonucu olugabilecegi diisiintildii ve ileri genetik ince-
lemeler icin DNA bankasina kan 6rnegi ayrildi.

Kamptomelik displazideki mutasyondan sorumlu
olan gen, 17. kromozomu tizerinde yer alan bir trans-
kripsiyon faktorii olan SRY genidir. Bu genin 6zelligi
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ayni zamanda fenotipik olarak erkek cinsiyetin olu-
sumundan sorumlu olmasidir. Olgularin erkek olanla-
rin ¢ogunda psddohermofrodizmin go6riilmesinin
nedeni de bu gendeki mutasyondur ©. Olgumuz kar-
yotip ve fenotipik olarak erkek gortintimiindeydi.
Kamptomelik displazi olgularinin yaklasik yarisi 6li
dogumla ya da dogumu takiben birkag hafta icerisin-
de solunum sikintisina bagl 6liimle sonuclanmakta-
dir ©. Dar gogiis kafesi, dar larinks ve trakeomalazi
6liime neden olan solunum gii¢liigiiniin nedenleridir.
Kalp, bobrek ve merkezi sinir sistemi anomalileri de
onemli 6lim nedenleri arasindadir. Hastamizda da
dar gogiis kafesine bagl oldugu diistintilen belirgin
solunum giicliigli mevcuttu ve mekanik ventilator
izleminin 3. ayinda trakeostomi acilarak mekanik
ventilatorde izlemine devam edilmektedir.

Kamptomelik displazi klinik olarak Jeune sendro-
mu ile karigmaktadir. Jeune sendromu konjenital
oltimcil boy kisaliklari arasinda yer almaktadir.
Otozomal resesif gecis gostermektedir. Dar gogiis
kafesi, postaksiyal polidaktili, kisa parmaklar gibi
iskelet anomalilerinin yan1 sira renal sorunlar (tubuler
atrofi, hipertansiyon, politiri, mikrokistik renal hasta-
lik), hepatomegali, portal hipertansiyon, intestinal
emilim kusuru gibi bulgularla kargimiza c¢ikabilmek-
tedir. Akcigerlerin gelismemesi ve toraksin yeterince
genigleyememesi ise en sik 6lim nedenidir ©. Kamp-
tomelik displazilerde cogunlukla iskelet anomalileri,
Jeune sendromunda ise kardiyak, renal, akciger ano-
malileri agirlikli olarak goriilmektedir.

Sonug olarak, kamptomelik displazi 6limciil sey-
reden iskelet displazisilerden biridir ve prenatal
donemde ayrintili ultrasonografik incelemelerle tani-
st konabilmektedir. Prognozu kétii olan bu hastaligin

tanist prenatal olarak konulabilirse gebelik terminas-
yonu ailelere Onerilebilir. Tanisinda kosta sayist
onemli bir anahtar bulgudur.
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