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OZET:

Osteopetrozis nadir goriilen herediter bir kemik
hastaligidir. Otozomal dominant formu olan os-
teopetrozis tarda genelde erigkin donemde rast-
lantisal olarak tami alwr. Klinik olarak cogunluk-
la asemptomatik seyreder, ancak isitme kaybi,
gorme kaybt gibi komplikasyonlart onemlidir. Bu
olgu sunumumuzda 6 yasinda rastlantisal olarak
osteopetrozis tarda tanist alan ve gormede komp-
likasyon geligen bir hastayt sunduk.
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ABSTRACT
Osteopetrozis Tarda in Childhood: a case report

Osteopetrozis is a rare hereditary bone disease.
Otosomal dominant form of osteopetrozis tarda is
generally diagnosed randomly during adolescent
period. Clinical progress is commonly asempto-
matic but, hearing and visual losses are signi-
ficant. In this case, we reported a six years old
child randomly diagnosed as osteopetrozis tarda
who had visual complications as well.
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GIRIS

Osteopetroz, osteoklastik aktivitedeki azal-
ma ya da bozukluk sonucu yaygm osteoskleroz
ile seyreden, otozomal resesif ve otozomal domi-
nant formlar1 olan nadir gortilen bir hastaliktir (1).
Otozomal resesif formu agir klinik tablo gosterir
ve erken Oliimlerle birliktedir ( 2 ). Otozomal do-
minant formu olan osteopetrozis tarda ise genel-
de asemptomatik seyreder. Hastalar genelde gec
cocukluk ya da eriskin donemde rastlantisal ola-
rak ¢ekilen radyografiler sonucu tani alirlar (3). Bu
olgumuzda o6ksiiriik nedeniyle klinigimize bagvu-
ran ve ¢ekilen grafiler sonucu osteopetrozis tani-
st alan 6 yasinda bir hasta sunulmustur. Hastanin
cekilen Waters grafisinde kraniumda sinostoz go-
riiniimii saptanmas: iizerine diger grafileri cekil-
di ve tiim kemik dansitelerinde artis, vertebral ko-
londa kemik i¢inde kemik gériiniimii saptandi. In-
terne edilen hastaya, bu bulgular ile osteopetrozis
tanis1 kondu. Prenatal ve natal dykiisiinde 6zel-
lik olmayan hasta ailenin iigiincii ocugu idi. Di-

ger iki kardesi saglikliydi ve anne babast ikinci
dereceden akraba idi. Hasta hiperaktivite nede-
niyle ¢ocuk psikiatrisi boliimiinden takipli olup,
methylphenidate 1x1 tablet, risperidon 1x ya-
rim tablet kullanmaktaydi. Ayrica gorme kay-
b1 ve strabismus nedeniyle géz hastaliklar1 kli-
niginden takipli olan hasta 2010 yilinda opere
(ne operasyonu? Tani1?) olmustu. Soyge¢cmisin-
de ozellik yoktu. Hastanin fizik muayenesinde
agirhg:25 kg (-75-90 p), boy: 121 cm ( 75-90
p ) idi ve sistem muayenelerinde 6zellik yoktu.
Labaratuar tetkiklerinde hafif anemi ( Hgb: 11 g
/ dl) disinda dzellik yoktu. Isitme kayb acismn-
dan KBB klinigine konsiilte edilen hastanin ya-
pilan odyometrisi normal olarak degerlendirildi.
G0z klinigi konsiiltasyonunda ise hastanin goz
dibi soluk olarak degerlendirildi ve hastaya VEP
planlandi. VEP sonucuna gore hastanin sag goz
N. Opticus’ unda ileti gecikmesi saptandi. Kra-
nial MR planlanan hasta takiplerine ayaktan de-
vam etmek {izere taburcu edildi.
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Sekil 1. Kranium grafisinde sinostoz goriiniimii

Sekil 3. Vertebra grafisinde kemik i¢inde kemik goriiniimii
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TARTISMA SONUC

Osteopetrozis tamimi Yunancadan gelmek-
tedir ve mermer kemik olarak adlandirilmak-
tadir. Hastalig1 ilk olarak 1904’de alman bir
radyolog olan Albers- Schonberg tanimlamig-
tir. Osteopetrozisin farkli klinik ve genetik ge-
¢cis gosteren formlar1 vardir (4,5). Konjenital
formu otozomal resesif kalitilir ve agir seyre-
der. Hastalar genelde ilk iki y1l i¢inde kemik
iligi yetersizligi ve ciddi infeksiyon nedeniy-
le kaybedilirler (6). Otozomal dominant kali-
tilan osteopetrozis tarda formu asemptomatik
seyredebilecegi gibi; ge¢ cocukluk veya eris-
kin doneminde kemik kiriklari, hafif anemi,
daha ender olarak dis bozukluklari, mandibu-
la osteomyeliti ve kranial sinir bozukluklar1
ile kendini gosterebilir (7). Intermediate for-
mu ara bir form olarak degerlendirilir. Oste-
opetrozisin nadir goriilen iki formu daha var-
dir. Ilki renal tubuler asidoz, serebral kalsifi-
kasyonlarla birlikte seyreder ve otozomal re-
sesif gecis gosterir. Diger nadir formunda ise
immiin yetmezlik ve ektodermal displazi goz-
lenir ve X’ e bagl gegis gosterir (3,8,9).
Osteopetrozis tanist klinik ve radyolojik ola-
rak konur. Ozellikle % 50 si asemptomatik
seyreden osteopetrozis tarda formunda radyo-
lojik bulgular daha da 6nem kazanmaktadir.
Osteopetrozisin radyolojik bulgularinda dif-
fiiz osteoskleroz, 6zellikle vertebra ve falank-
slarda kemik i¢inde kemik goriiniimii, uzun
kemiklerde Erlenmayer- Flask deformitesi ve
metafizyel cizgilenmeler goriilebilir (4,10).
Bizim olgumuz da rastlantisal olarak c¢ekilen
radyografilerinde kraniumda sinostoz gori-
niimii ve tiim kemik dansitelerinde artis, ver-
tebral kolonda kemik i¢inde kemik goriintimii
saptanmasi lizerine osteopetrozis tarda tanisi
aldi.

Literatiirde Tirkiye ve yurtdisindan bil-
dirilmis ¢ok sayida osteopetrosis tarda vakasi
vardir (11,12). Ancak bunlarin biiyiik cogun-
lugu eriskin vakalardir. Ozellikle iilkemizden
bildirilen vakalarin neredeyse tamami erigkin
vakalardir (10,13,14,15 ). Bizim vakamizin
6 yasinda ¢ocuk olmasi ve erken tani almasi
en Onemli 6zelligidir. Osteopetrozis tardanin
komplikasyonlar1 anemi, kemik agrisi, pato-
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lojik fraktiirler, mandibula osteomyeliti ve dis
bozukluklaridir. Gérme ve isitme kaybi nis-
peten nadir goriiliir, ancak onemli komplikas-
yonlardandir. Waguespack ve arkadaslarinin
yapmis oldugu bir ¢alismada osteopetrozis
tarda tanis1 alan ¢ocuklarin % 32 si fraktiirle,
% 21 1 gorme kaybi, % 16 s1 ise hem fraktiir,
hem gdérme kayb1 ile bagvurmustur. % 26 s1
da asemptomatikken tani almistir (16). Bizim
hastamizda da gérme kayb1 mevcuttu ve k-
stiriik sikayetine yonelik ¢ekilen grafiler so-
nucu tan1 almisti. Sonug olarak osteopetrozis
tardanin nadir goriilmesi, tanisinin gii¢ olmasi
ve komplikasyonlarinin 6énemli olmasi nede-
niyle erken yastaki ¢ocuklarda bile ayiricr ta-
nida diistiniilmesi gereken bir hastaliktir.
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