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ÖZET

İskelet displazileri, kemik ve kıkırdakların anormal büyümeleri ile karakterize gene-
tik geçişli bir hastalık grubudur. Kamptomelik displazi, ender rastlanan ve çoğunluk-
la yenidoğan döneminde ölümcül seyreden iskelet displazilerden biridir. Tibia kemiği 
başta olmak üzere ekstremite kemiklerinde eğrileşme, skapula ve klavikula hipopla-
zisi, vertebra deformiteleriyle karakterize bir sendromdur. Kamptomelik displazi 
tanısı klinik ve radyolojik bulgulara göre konmaktadır. Kamptomelik displazi olgula-
rının çoğu dar göğüs kafesi ve buna bağlı solunum sorunları nedeniyle sıklıkla yeni-
doğan döneminde kaybedilmektedir. Yenidoğan döneminde kemik anomalileri ile 
kamptomelik displazi tanısı alan bir olgu burada sunulmuştur.

Anahtar kelimeler: İskelet displazisi, kavisli tibia ve femur, dar göğüs 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.
 
Key words: Skeletal dysplasia, bowed tibiae and femur, small chest, camptomelic 
dysplasia

 GİRİŞ

	 İskelet	displazileri,	kemik	ve	kıkırdakların	anor-
mal	gelişmeleri	ve	büyümeleri	ile	karakterize	genetik	
nedenli	büyük	bir	hastalık	grubudur.	İki	yüzün	üze-
rinde	iskelet	displazisi	tarif	edilmiştir.	Önemli	dere-
cede	 mortalite	 ve	 morbiditeye	 neden	 olmaktadır.	
Ekstremitelerin,	 gövdenin,	 kafatasının	 şekil	 ve	
büyüklüğünü	etkileyen	bu	hastalıkların	görülme	sık-
lığı	3.000-5.000	doğumda	bir	olarak	bildirilmektedir.	

Genellikle	orantısız	bir	boy	kısalığı,	konjenital	mal-
formasyonlar,	 ekstremite	 ve	 vertebra	 anomalileri	
eşlik	etmektedir	(1-3).
	 Kamptomelik	displazi,	ender	rastlanan	ve	çoğun-
lukla	 ölümcül	 iskelet	 displazilerinden	 biri	 olup,	 ilk	
kez	1970	yılında	Spranger	ve	ark.	tarafından	ayrı	bir	
hastalık	 olarak	 tanımlanmıştır	 (2).	 Görülme	 sıklığı	
10.000	canlı	doğumda	0,05	ila	1,6	arasında	bildiril-
mektedir	(3).	Kamptomelik	displazi	tibia	kemiği	başta	
olmak	üzere	ekstremitelerin	uzun	kemiklerinde	eğri-
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leşme,	 skapula	 ve	 klavikula	 hipoplazisi,	 vertebra,	
pelvik	 kuşak	 deformiteleri	 ile	 karakterize	 bir	 send-
romdur	 (4).	Ayrıca	 geniş	 alın,	 burun	 kökü	 basıklığı,	
düşük	kulak	ve	yarık	damak	gibi	yüz	anomalileri	ve	
dar	göğüs	kafesi,	 11	kostanın	varlığı	 bu	 sendromda	
görülen	diğer	bulgulardandır.	Tanı	sıklıkla	bu	klinik	
ve	radyolojik	bulgulara	göre	konulmaktadır.	Olguların	
yaklaşık	%95’i	yenidoğan	döneminde	solunum	sorun-
ları	 nedeniyle	 kaybedilmektedir	 (1,5).	 Bu	 makalede	
mümkün	 olmasına	 rağmen,	 antenatal	 dönemde	 tanı	
almayan,	son	derece	ender	olan	ve	tanı	süreci	kosta	
sayısı	 ile	 başlayan	kamptomelik	 displazi	 tanısı	 alan	
bir	olgu	literatür	eşliğinde	sunulmuştur.	

 olGu

	 Otuz	altı	yaşında	gravida	3	parite	2	sağlıklı	anne-
den	37	haftalık	olarak	doğan	bebek	genetik	stigmat-
larının	olması	ve	solunum	sıkıntısının	belirginleşmesi	
üzerine	 doğumhanede	 entübe	 edilerek	 yenidoğan	
yoğun	bakım	ünitemize	yatırıldı.	Anne	baba	arasında	
akrabalık	 olmadığı	 öğrenildi.	 Fizik	 muayenesinde	
ağırlık:	2150	g	(25p),	boy:	41	cm	(<3p),	baş	çevresi:	
37.5	cm	(>90p)	vital	bulguları	stabildi.	Boy	kısalığı,	
makrosefalisi,	hipertelorizm,	pes	ekinovarus	mikrog-
nati,	 kısa	 boyun,	 düşük	kulak,	 uzun	 filtrum	ve	kısa	
ekstermiteleri	mevcuttu.	(Resim	1a,	1b).	
	 Laboratuvar	 tetkikleri	 normal	 olarak	 değerlendi-
rildi.	Hasta	mevcut	solunum	sıkıntısı	nedeniyle	meka-
nik	 ventilatörde	 entübe	 olarak	 izlenmeye	 başlandı.	
Mevcut	 fizik	 muayene	 bulguları	 nedeniyle	 hastada	
olası	 genetik	 hastalıklar	 açısından	 karyotip	 analizi	
çalışıldı.	Hastanın	karyotipi	46	XY	olarak	sonuçlan-
dı.	Hastanın	 çekilen	 grafilerinde	 uzun	 kemiklerinde	
tibia	ve	femurda	yassılaşma	olduğu,	çekilen	akciğer	
grafilerinde	de	skapulasının	hipoplazik	olduğu,	kos-
talarının	11	tane	olduğu	saptandı	(Resim	2a,	2b).	
	 Çekilen	pelvik	grafide	ise	iliak	kanatlarında	hipop-
lazi	 olduğu	 gözlendi.	 Hasta	 genetik	 bilim	 dalı	 ile	
tartışıldı	ve	hastada	mevcut	klinik	ve	radyolojik	bul-
gularla	iskelet	displazilerinden	biri	olan	kamptomelik	
displazi	tanısı	konuldu.	

	 Hastanın	 dar	 göğüs	 kafesi	 nedeniyle	 yaşadığı	
düşünülen	 solunum	 sıkıntısı	 mevcuttu.	 Bu	 nedenle	
mekanik	ventilatördeki	izlerinin	3.	ayında	trakeosto-
mi	açıldı.	Nazo-gastrik	ile	enteral	beslenmesi	düzen-
lendi.	Trakeostomi	ile	mekanik	ventilatör	desteğinde	
yenidoğan	yoğun	bakım	ünitemizde	izlemine	devam	
edilmektedir.

Resim 1a.

Resim 1b.
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 TARTıŞMA

	 İskelet	displazileri	oldukça	heterojen	bir	hastalık	
grubudur.	Tanıları	prenatal	olarak	yapılan	detaylı	ult-
rason	görüntülemeleriyle	konulabilmekte	ve	sonlan-
dırma	kararı	alınabilmektedir	(2,3).	Postnatal	tanısı	için	
ise	uzun	kemik	grafilerinin,	vertebra	ve	pelvis	grafi-

lerinin	değerlendirilmesi,	kemiklerin	birbiriyle	oran-
tısının	yapılması	gerekmektedir.	Kamptomelik	disp-
lazi,	 ender	ve	ölümcül	 seyreden	 iskelet	dislazilerin-
den	 biridir.	 Kamptomelik	 displazinin	 en	 belirgin	
özelliği	alt	ekstermitenin	uzun	kemiklerinde	eğrilik-
tir.	Olgumuzda	hem	tibia	hem	de	femur	kemiklerinde	
bilateral	eğrilik	ve	boy	kısalığı	mevcuttu.	Dar	göğüs	
kafesi,	11	kostanın	varlığı	bu	sendromda	görülen	en	
çarpıcı	 diğer	 bulgulardandır.	 Olgumuzda	 çekilen	
akciğer	 grafisinde	 dar	 göğüs	 kafesinin	 olduğu	 ve	
kosta	sayısının	11	tane	olduğu	görüldü.	Makrosefali,	
hipertelerozim,	 burun	 kökü	 basıklığı,	 mikrognati,	
düşük	kulak	gibi	kamptomelik	displazide	görülebilen	
yüz	anomalileri	olgumuzda	da	saptandı.	Bu	bulgunun	
yanı	 sıra	 skapulanın,	 iliak	 kemiklerin	 hipoplazik	
olması,	 omurgada	 yassılaşmanın	 saptanması	 da	
önemli	bir	diğer	bulgudur	(5-7).	Olgumuzda	radyolojik	
görüntülerinde	iliak	kemiklerin	ve	skapulanın	hipop-
lazik	olduğu	görüldü.	Bu	klinik	ve	radyolojik	bulgu-
larla	 yenidoğan	 döneminde	 olgumuza	 kamptomelik	
displazi	tanısı	konuldu.
	 Kamptomelik	 displazinin	 her	 iki	 cinsiyette	 de	
görülme	 sıklığı	 eşittir.	 Ancak,	 genotipi	 erkek	 olan	
olguların	 dış	 genital	 yapılarında	 kız	 fenotipi	 veya	
ambigus	 genitelya	 görülmektedir	 (2).	 Gonadal	 ve	
genetik	 olarak	 erkek	 olarak	 gözlemlenen	 psödoher-
mofrodizm,	 son	 yıllarda	 hastalığın	 nedeninin	 SRY	
bağımlı	gende	oluşan	mutasyonun	olduğunun	göste-
rilmesi	ile	açıklanmaktadır	(8).	Olgumuzun	dış	genital	
yapısı	ve	karyotipi	erkek	olarak	tanımlanmış,	genital	
anomali	saptanmamıştır.	
	 Kamptomelik	displazi	çoğunlukla	otozomal	domi-
nant	 geçişli	 olduğu	 düşünülmekle	 birlikte,	 sporadik	
olgular	da	bildirilmektedir.	Olgumuzun	aile	bireyle-
rinde	kamptomelik	displazi	veya	diğer	iskelet	displa-
zisi	 gibi	 hastalıkların	 olmadığı	 öğrenildi.	 Bundan	
dolayı	olgumuzda	bu	sendromun	de	novo	mutasyonu	
sonucu	oluşabileceği	düşünüldü	ve	ileri	genetik	ince-
lemeler	için	DNA	bankasına	kan	örneği	ayrıldı.
	 Kamptomelik	displazideki	mutasyondan	sorumlu	
olan	gen,	17.	kromozomu	üzerinde	yer	alan	bir	trans-
kripsiyon	faktörü	olan	SRY	genidir.	Bu	genin	özelliği	

Resim 2a.

Resim 2b.
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aynı	zamanda	 fenotipik	olarak	erkek	cinsiyetin	olu-
şumundan	sorumlu	olmasıdır.	Olguların	erkek	olanla-
rın	 çoğunda	 psödohermofrodizmin	 görülmesinin	
nedeni	de	bu	gendeki	mutasyondur	(6).	Olgumuz	kar-
yotip	 ve	 fenotipik	 olarak	 erkek	 görünümündeydi.	
Kamptomelik	displazi	olgularının	yaklaşık	yarısı	ölü	
doğumla	ya	da	doğumu	takiben	birkaç	hafta	içerisin-
de	solunum	sıkıntısına	bağlı	ölümle	sonuçlanmakta-
dır	(6).	Dar	göğüs	kafesi,	dar	larinks	ve	trakeomalazi	
ölüme	neden	olan	solunum	güçlüğünün	nedenleridir.	
Kalp,	böbrek	ve	merkezi	sinir	sistemi	anomalileri	de	
önemli	 ölüm	 nedenleri	 arasındadır.	 Hastamızda	 da	
dar	 göğüs	 kafesine	 bağlı	 olduğu	düşünülen	 belirgin	
solunum	 güçlüğü	 mevcuttu	 ve	 mekanik	 ventilatör	
izleminin	 3.	 ayında	 trakeostomi	 açılarak	 mekanik	
ventilatörde	izlemine	devam	edilmektedir.
	 Kamptomelik	displazi	klinik	olarak	Jeune	sendro-
mu	 ile	 karışmaktadır.	 Jeune	 sendromu	 konjenital	
ölümcül	 boy	 kısalıkları	 arasında	 yer	 almaktadır.	
Otozomal	 resesif	 geçiş	 göstermektedir.	 Dar	 göğüs	
kafesi,	 postaksiyal	 polidaktili,	 kısa	 parmaklar	 gibi	
iskelet	anomalilerinin	yanı	sıra	renal	sorunlar	(tubuler	
atrofi,	hipertansiyon,	poliüri,	mikrokistik	renal	hasta-
lık),	 hepatomegali,	 portal	 hipertansiyon,	 intestinal	
emilim	kusuru	gibi	bulgularla	karşımıza	çıkabilmek-
tedir.	Akciğerlerin	gelişmemesi	ve	toraksın	yeterince	
genişleyememesi	ise	en	sık	ölüm	nedenidir	(9).	Kamp-
tomelik	displazilerde	 çoğunlukla	 iskelet	 anomalileri,	
Jeune	sendromunda	ise	kardiyak,	renal,	akciğer	ano-
malileri	ağırlıklı	olarak	görülmektedir.
	 Sonuç	olarak,	kamptomelik	displazi	ölümcül	sey-
reden	 iskelet	 displazisilerden	 biridir	 ve	 prenatal	
dönemde	ayrıntılı	ultrasonografik	incelemelerle	tanı-
sı	konabilmektedir.	Prognozu	kötü	olan	bu	hastalığın	

tanısı	prenatal	olarak	konulabilirse	gebelik	terminas-
yonu	 ailelere	 önerilebilir.	 Tanısında	 kosta	 sayısı	
önemli	bir	anahtar	bulgudur.	
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