
SSK TEPECIK HAST DERG 1991; 1 (2): 159-61 

BENİGN OSTEOPETROSİS 
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A case, referred for the ~valuation of anemia, presented withfractu~es dueto trivialfr,auma 
and hepatosplenom~galy. X-rays showed typical features of osteopet-rosis. The di~gn()sis was 
confirmed piochemicaly and biopsy of bone. As there. iı; rio spesific.treatment for 6enig:ı;ı os-
teopetro~is, the patie:ı;ıt waı; adyised .to avoid trauma. · · · 
(Keywordı;: Osteopetrosis, Bone) 
• . • J . ' 

ÖZET .·• . ·.. . ·. . . ·. . .... 
Kliniğimize. anemi tetkiki için gönderilen. bir olguda küçük trav1Ilalarla, kırık öyküsü. vR:r§lı, 
Fizik mu,ı:ıyenede hep<\tosplenqmega'li saptandı. Kemik grafil~rin~e tipik osteopetl'9zi.s bulgu­
larına ra~gandı. Tambiyol<imyasal tetkikler. ve kemikbiyopsisi He. doğrulandı. Benign osteopet­
rozisin spesifikbir tedavisi plmadığından hastaya travmalardan korunınası Önerilmiştir. · 
(Anahtar Kelirrieler: Oste.opetrosis, Kemik) · 
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Osteopetrozis nadir görülen, osteoklastm 
bozulmu~ fonksiyonlanndan normal 
kemik rezorbsiyomında azalma, genel ke­
mik kitlesinde artı~ ile karakterize kalıtsal 

bir hastalıktır. Normal hematopoezi bozar 
ve kemiksel delikleri daraltır. İlk kez Albers­
Schönberg tarafından tanımlanmı~tır. Has­
talığın ü.ç formu vardır: 

l. Otozornal resesif tip I: Çocukluk çağın­
da görülür, geli~me geriliği, hidrosefali1 he­
patosplenomegali, sağırlık ve körlük 
görülebilir. Hasta ya~amının ilk iki yılı için­
de kemik iliği yetersizliğinden ölür (1). 

L Otozornal resesif II: 
çağında görülen ve I' e göre daha nadir 
olan bu tipte osteopetrozisin diğer bulgu-
lanmı. ek olarak serebral (mer-
mer beyin hastalığı), renal asidoz 
e~lik eder. Bu hastalıkta osteoklasttaki kar­
bonik anhidraz II enzimi eksiktir. Bu enzim 
asit ortam yaratarak osteoklastın normal ak­
tivasyommu sağlar. Bu kemik ye­
tersizliği görülmez ve renal tübüler asidoz 
ya~amı kısıtlar (2). 

3. Otozornal dominant tip: Eri~kinlerde 
görülen ve benign seyreden tiptir. Olguların 
yarısında belirti vermez, geriye kalan olgu­
larda kemiklerde kırılganhk artışı veya ge­
nellikle mandibuiayı tutan osteomiyelit 
görülür. Kemik iliği yetersizliği görülmez 
fakat kranyal sinir basısı olabilir (2). 

Osteopetrozis genellikle uzun kemiklerin 
metafizinde remodeling bozukluğu sonucu 
Erlenmayer deformitesine neden olmaktadır 
(2). Kemik yoğunluğunun artmasına kar~ın 
kemikler daha frajildir. Bu nedenle mermer 
kemik hastalığı yerine tebeşir kemik has­
talığı deyimi önerilmektedir (2). Kırılan 

kemiğin iyile~mesinde herhangibir bozuk­
luk yoktur. Direkt radyografide korteks, tra­
beküla, epifiz plağı ve medulla ayırtedile­
memektedir. 

Olguyu sunmaktaki amacımız, hastahğın 
nadir olması ve kar~ımıza anemi ve hepa­
tosplenomegali ile çıkabilmesidir. 
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OlGU 
Manisa SSK' dan sevkle gelen 26 yaşında 

erkek hasta 18.1.1991 tarihinde 988 karanti­
na no. ile servisimize yatırıldı. Kannda 
şi~lik, sol hipokondrium ağrısı olan 
son lO içinde deği~ik 
femur, sağ radius ve ulna ve sol 
takarp kemiklerinde küçük 
kırılma vardı. Fizik 
patosplenomegali ve sol 
duyarlılık dı~mda saptanmadı. 
Lökosit 5900/mm3, eritrosit 3820000/mm3, 
Hb 10.1 gr/dL, Hct % 32.5, MCV 85.2 
trombosit periferik yayrt~ada 
anizosHoz, göz ya~ı damlası 

hücreleri ve anizokromi bulundu. Lökosit 
formülü ve trombositler normal, retikülosit 
% 0.5 idi. Sedimantasyon, kan ~ekeri, üre, 
transaminazlar, bilinıbinler/ alkalen fosfa­
taz, kalsiyum ve inorganik fosfor normal, 
LDH 772 U /L (üst sınır 425 U /L) bulundu. 
Üst batın ultrasonografisinde diffüz hepa­

el grafilerinde metakarp ve 
karpal yer yer alanlar 
(kemik içinde kemik önkol 
grafisinde ulna ve radiusta korteks-medulla 
ayrımının ortadan kalktığı, kranyum grafi­
sinde him kranyum baziste mastoidleri de 

alan skleroze alanlar, maksiller ve fron­
tal sinüslerde derıs bir ~ekilde kapalılık/ ver­
tebra grafisinde vertebra (Rugger 
Jersey görünümü) saptandı. Kemik iliği as­
pire edi!emedi. Ortopedi kliniğimizde sağ ti­
biadan alman biyopside trabeküler alanda 
kemik iliği aralığının ileri derecede daraltan 
düzensiz, deği~ik ya~ta hasır örgüsü tarzın­
da kemik formasyonu ile osteoklastik aktivi­
tenin hemen hiç olmadığı saptandı (393/91 
SSK Tepecik Hast. Pat Lab.). Nörolojik mu­
ayenede bilateral optik saptandı (Uz. 
Dr. A. İhsan Evinç). Benign osteopetroziste 
genel olarak herhangi bir tedavi önerilmedi­
ği için biz de olgumuza herhangi bir tedavi 
uygulamadık. 5.2.1991 tarihinde, travmalar­
dan korunması ve kontrollere gelmesi 
önerilerek çıkarıldı. 
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TARTIŞMA 

Hastarr:ı-ızda ostegpetrozisin tipik radyo­
lojik, patolojik ve klinik bulguları vardı. 
Ayıncı tanıda Paget hastalığının diffüz oste­
oskleroz ile seyreden tipinden, Van Buchem 
hastalığından ve florozisten serum alkalen 

· fosfataz düzeyinin olgumuzda normalolu~u 
ile ayrıldı. Agnojenik miyeloid metaplazide 
osteoskleroz proksimal kemiklerde 
sınırlıdır, Hodgkin ve multipl ,miyelomda 
ise nadiren görülen osteosklerotik lezyonlar 
çok sınırlı bir alanda görüldüğünden bu 
özellikl~riyle osteopetrozisten ayrıldı. Ayrı-

. ca bu .hastalıkların tipik klinik özelliklerine 
olgumu~da rastlanmadı. 

Kalıtsal bir hastalik olması nedeniyle ol­
gunun ailesi osteopetrozis yönünden ara~h­
rılmak istendiyse de mümkün olmam~tır. 

Hayvanlar ve insanlar üzerinde. yapılan 
çalı~malarda malign osteopetrozis olguların­
da kemik iliği ve dalak hücreleri transplan­
tasyonu .ile olumlu sonuçların alınmasına 
kar~ın benign osteopetroziste herhangi bir 
tedaviönerilmemektedir. Benign osteopetro-

, ziste kemik iliği yetersizliği görülmernekte­
dir. Olgumuzdaki an emi . de. hafif düzey­
deydi, lökosit ve trombosit düzeyleri nor­
maldi. Bu durum gözönüne alınarak bu 
yönden de herhangi bir tedavi önerilmedi. 

Sonuç olarak benign osteopetroziste 
görülebile11 hematolojik ve nörolojik bozuk­
luklar prognozu etkileyecek düzeyde değil­
dir ve bir tedavi gerektirmemektedir. Ancak 
kemiklerin travrna}c:ı;ra kar~ ı a~ırı hassasiyeti 
nedeniyle hastalar bu konuda uyarılmalıdır. 
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