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BENIGN OSTEOPETROSIS

Selcuk YALCIN
Harun YENICE
Ziya GUNAL
Umit BAYOL

SUMMARY

A case, referred for the evaluation of anemia, presented with fractures due to frivial trauma
and hepatosplenomegaly. X-rays showed typical features of osteopetrosis. The diagnosis was
confirmed biochemicaly and biopsy of bone. As there is no spesific treatment for benign os-
teopetrosis, the patient was advised to avoid trauma.
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OZET

Klinigimize anemi tetkiki icin gtnderilen bir olguda kiigiik travmalarla kirik Sykiisii vardi.
Fizik muayenede hepatosplenomegali saptandi. Kemik grafilerinde tipik osteopetrozis bulgu-
larina rastlandi. Tam biyokimyasal tetkikler ve kemik biyopsisi ile dogrulandi. Benign osteopet-
rozisin spesifik bir tedavisi olmadigimdan hastaya travmalardan korunmas: Snerilmistir.
(Anahtar Kelimeler: Osteopetrosis, Kemik)
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Osteopetrozis nadir goriilen, osteoklastn
bozulmug fonksiyonlarindan dolay: normal
kemik rezorbsiyonunda azalma, genel ke-
mik kitlesinde artig ile karakterize kalitsal
bir hastaliktir. Normal hematopoezi bozar
ve kemiksel delikleri daraltir. Ilk kez Albers-
Schonberg tarafindan tanimlanmugtir. Has-
taligin ti¢ formu vardir:

1. Otozomal resesif tip I: Cocukluk ¢agin-
da goriliir, gelisme geriligi, hidrosefali, he-
patosplenomegali, sagulik ve  korliik
goriilebilir. Hasta yasaminun ilk iki yili igin-
de kemik iligi yetersizliginden 6liir (1).

2. Otozomal resesif tip II: Cocukluk
caginda goriilen ve tip [' e gore daha nadir
olan bu tipte osteopetrozisin diger bulgu-
_larmna ek olarak serebral kalsifikasyon (mer-
mer beyin hastahigi), renal tiibiiler asidoz
eslik eder. Bu hastalikta osteoklasttaki kar-
bonik anhidraz II enzimi eksiktir. Bu enzim
asit ortam yaratarak osteoklastin normal ak-
tivasyonunu saglar. Bu tipte kemik iligi ye-
tersizligi goriilmez ve renal tiibiiler asidoz
yasamu kisitlar (2).

3. Otozomal dominant tip: Eriskinlerde
goriilen ve benign seyreden tiptir. Olgularin
yarisinda belirti vermez, geriye kalan olgu-
larda kemiklerde kirilganlik artis1 veya ge-
nellikle mandibulay: tutan osteomiyelit
goriliir. Kemik iligi yetersizligi goriilmez
fakat kranyal sinir basis1 olabilir (2).

Osteopetrozis genellikle uzun kemiklerin
metafizinde remodeling bozuklugu sonucu
Erlenmayer deformitesine neden olmaktadir
(2). Kemik yogunlugunun artmasima karsin
kemikler daha frajildir. Bu nedenle mermer
kemik hastaligt yerine tebesir kemik has-
tahg deyimi Onerilmektedir (2). Kirilan
kemigin iyilesmesinde herhangibir bozuk-
luk yoktur. Direkt radyografide korteks, tra-
bekiila, epifiz plag1 ve medulla ayirtedile-
memektedir.

Olguyu sunmaktaki amacimiz, hastaligin
nadir olmas: ve karsimiza anemi ve hepa-
tosplenomegali ile ¢ikabilmesidir.
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OLGU

Manisa SSK' dan sevkle gelen 26 yasinda
erkek hasta 18.1.1991 tarihinde 988 karanti-
na no. ile servisimize yatirildi. Karinda
sislik, sol hipokondrium agris: olan olgunun
son 10 yil icinde degisik zamanlarda sag
femur, sag radius ve ulna ve sol tigiincli me-
takarp kemiklerinde kiiciik darbelerle
kirilma dykiisii vardi. Fizik muayenede he-
patosplenomegali ve sol hipokondriumda
duyarhilik disinda patoloji saptanmadi.
Lokosit 5900/ mm3, eritrosit 3820000/ mm3,
Hb 10.1 gr/dL, Het % 32.5, MCV 85.2 1],
trombosit 220000/mm3, periferik yaymada
anizositoz, poikilositoz, goz yas: damlast
hticreleri ve anizokromi bulundu. Lokosit
formiilii ve trombositler normal, retikiilosit
% 0.5 idi. Sedimantasyon, kan sekeri, iire,
transaminazlar, bilirubinler, alkalen fosfa-
taz, kalsiyum ve inorganik fosfor normal,
LDH 772 U/L (iist smir 425 U/L) bulundu.
Ust batin ultrasonografisinde diffiiz hepa-
tosplenomegali, el grafilerinde metakarp ve
karpal kemiklerde yer yer hiperdens alanlar
(kemik iginde kemik go&riiniimleri), énkol
grafisinde ulna ve radiusta korteks-medulla
ayrimmin ortadan kalktigi, kranyum grafi-
sinde tlim kranyum baziste mastoidleri de
icine alan skleroze alanlar, maksiller ve fron-
tal siniislerde dens bir sekilde kapalilik, ver-
tebra grafisinde sandvi¢ vertebra (Rugger
Jersey goriintimii) saptandi. Kemik iligi as-
pire edilemedi. Ortopedi klinigimizde sag ti-
biadan alinan biyopside trabekiiler alanda
kemik iligi araliginin ileri derecede daraltan
diizensiz, degisik yasta hasir orgiisii tarzin-
da kemik formasyonu ile osteoklastik aktivi-
tenin hemen hi¢ olmadig saptand: (393/91
SSK Tepecik Hast. Pat. Lab.). Norolojik mu-
ayenede bilateral optik atrofi saptand: (Uz.
Dr. A. Ihsan Eving). Benign osteopetroziste
genel olarak herhangi bir tedavi onerilmedi-
gi icin biz de olgumuza herhangi bir tedavi
uygulamadik. 5.2.1991 tarihinde, travmalar-
dan korunmasi ve kontrollere gelmesi
onerilerek cikarilds.
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TARTISMA

Hastamuizda osteopetrozisin tipik radyo-
lojik, patolojik ve klinik bulgulart vard.
Aymrict taruda Paget hastahginin diffiiz oste-
oskleroz ile seyreden tipinden, Van Buchem
hastaligindan ve florozisten serum alkalen
fosfataz diizeyinin olgumuzda normal olugu
ile ayrldi. Agnojenik miyeloid metaplazide
osteoskleroz proksimal kemiklerde
sturhidir, Hodgkin ve multipl miyelomda
ise nadiren goriilen osteosklerotik lezyonlar
¢ok smurlt bir alanda goriildiigiinden bu
ozellikleriyle osteopetrozisten ayrildi. Ayri-

-ca bu hastaliklarin tipik klinik 6zelliklerine
olgumuzda rastlanmadi.

Kalitsal bir hastalik olmasi nedeniyle ol-
gunun ailesi osteopetrozis yoniinden arasti-
rilmak istendiyse de miimkiin olmamustir.

Hayvanlar ve insanlar {izerinde yapilan
calismalarda malign osteopetrozis olgularin-
da kemik iligi ve dalak hiicreleri transplan-
tasyonu ile olumlu sonuglarm alinmasmna
karsin benign osteopetroziste herhangi bir
tedavi dnerilmemektedir. Benign osteopetro-
ziste kemik iligi yetersizligi goriilmemekte-
dir. Olgumuzdaki anemi de hafif diizey-
deydi, 16kosit ve trombosit diizeyleri nor-
maldi. Bu durum gbdzdniine almarak bu
yonden de herhangi bir tedavi dnerilmedi.

Sonug¢ olarak benign osteopetroziste
goriilebilen hematolojik ve norolojik bozuk-
luklar prognozu etkileyecek diizeyde degil-
dir ve bir tedavi gerektirmemektedir. Ancak
kemiklerin travmalara kars: asir1 hassasiyeti
nedeniyle hastalar bu konuda uyarilmalidir.
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