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olarak sunulmuştur

GİRİŞ

 Osteopetroz, osteoklastik aktivitedeki azal-
ma ya da bozukluk sonucu yaygın osteoskleroz 
ile seyreden, otozomal resesif ve otozomal domi-
nant formları olan nadir görülen bir hastalıktır (1). 
Otozomal resesif formu ağır klinik tablo gösterir 
ve erken ölümlerle birliktedir ( 2 ). Otozomal do-
minant formu olan osteopetrozis tarda ise genel-
de asemptomatik seyreder. Hastalar genelde geç 
çocukluk ya da erişkin dönemde rastlantısal ola-
rak çekilen radyografiler sonucu tanı alırlar (3). Bu 
olgumuzda öksürük nedeniyle kliniğimize başvu-
ran ve çekilen grafiler sonucu osteopetrozis tanı-
sı alan 6 yaşında bir hasta sunulmuştur. Hastanın 
çekilen Waters grafisinde kraniumda sinostoz gö-
rünümü saptanması üzerine diğer grafileri çekil-
di ve tüm kemik dansitelerinde artış, vertebral ko-
londa kemik içinde kemik görünümü saptandı. İn-
terne edilen hastaya, bu bulgular ile osteopetrozis 
tanısı kondu. Prenatal ve natal öyküsünde özel-
lik olmayan hasta ailenin üçüncü çocuğu idi. Di-

ğer iki kardeşi sağlıklıydı ve anne babası ikinci 
dereceden akraba idi. Hasta hiperaktivite nede-
niyle çocuk psikiatrisi bölümünden takipli olup, 
methylphenidate 1x1 tablet,  risperidon 1x ya-
rım tablet kullanmaktaydı.  Ayrıca görme kay-
bı ve strabismus nedeniyle göz hastalıkları kli-
niğinden takipli olan hasta 2010 yılında opere 
(ne operasyonu? Tanı?) olmuştu. Soygeçmişin-
de özellik yoktu. Hastanın fizik muayenesinde 
ağırlığı:25 kg (-75-90 p), boy: 121 cm ( 75-90 
p ) idi ve sistem muayenelerinde özellik yoktu. 
Labaratuar tetkiklerinde hafif anemi ( Hgb: 11 g 
/ dl ) dışında özellik yoktu. İşitme kaybı açısın-
dan KBB kliniğine konsülte edilen hastanın ya-
pılan odyometrisi normal olarak değerlendirildi. 
Göz kliniği konsültasyonunda ise hastanın göz 
dibi soluk olarak değerlendirildi ve hastaya VEP 
planlandı. VEP sonucuna göre hastanın sağ göz 
N. Opticus’ unda ileti gecikmesi saptandı. Kra-
nial MR planlanan hasta takiplerine ayaktan de-
vam etmek üzere taburcu edildi. 

Özet:

Osteopetrozis nadir görülen herediter bir kemik 
hastalığıdır. Otozomal dominant formu olan os-
teopetrozis tarda genelde erişkin dönemde rast-
lantısal olarak tanı alır. Klinik olarak çoğunluk-
la asemptomatik seyreder, ancak işitme kaybı, 
görme kaybı gibi komplikasyonları önemlidir. Bu 
olgu sunumumuzda 6 yaşında rastlantısal olarak 
osteopetrozis tarda tanısı alan ve görmede komp-
likasyon gelişen bir hastayı sunduk.

Anahtar kelimeler: Çocuk, osteopetrozis tarda,

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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Şekil 1.  Kranium grafisinde sinostoz görünümü

Şekil 2.  Akciğer grafisinde kemik dansitesinde artış görünümü

Şekil 3.  Vertebra grafisinde kemik içinde kemik görünümü

TARTIŞMA SONUÇ

 Osteopetrozis tanımı Yunancadan gelmek-
tedir ve mermer kemik olarak adlandırılmak-
tadır. Hastalığı ilk olarak 1904’de alman bir 
radyolog olan Albers- Schönberg tanımlamış-
tır. Osteopetrozisin farklı klinik ve genetik ge-
çiş gösteren formları vardır (4,5). Konjenital 
formu otozomal resesif kalıtılır ve ağır seyre-
der. Hastalar genelde ilk iki yıl içinde kemik 
iliği yetersizliği ve ciddi infeksiyon nedeniy-
le kaybedilirler (6). Otozomal dominant kalı-
tılan osteopetrozis tarda formu asemptomatik 
seyredebileceği gibi; geç çocukluk veya eriş-
kin döneminde kemik kırıkları, hafif anemi, 
daha ender olarak diş bozuklukları, mandibu-
la osteomyeliti ve kranial sinir bozuklukları 
ile kendini gösterebilir (7). İntermediate for-
mu ara bir form olarak değerlendirilir.  Oste-
opetrozisin nadir görülen iki formu daha var-
dır. İlki renal tubuler asidoz, serebral kalsifi-
kasyonlarla birlikte seyreder ve otozomal re-
sesif geçiş gösterir.  Diğer nadir formunda ise 
immün yetmezlik ve ektodermal displazi göz-
lenir ve X’ e bağlı geçiş gösterir (3,8,9). 
Osteopetrozis tanısı klinik ve radyolojik ola-
rak konur. Özellikle % 50 si asemptomatik 
seyreden osteopetrozis tarda formunda radyo-
lojik bulgular daha da önem kazanmaktadır. 
Osteopetrozisin radyolojik bulgularında dif-
füz osteoskleroz, özellikle vertebra ve falank-
slarda kemik içinde kemik görünümü, uzun 
kemiklerde Erlenmayer- Flask deformitesi ve 
metafizyel çizgilenmeler görülebilir (4,10). 
Bizim olgumuz da rastlantısal olarak çekilen 
radyografilerinde kraniumda sinostoz görü-
nümü ve tüm kemik dansitelerinde artış, ver-
tebral kolonda kemik içinde kemik görünümü 
saptanması üzerine osteopetrozis tarda tanısı 
aldı. 
 
 Literatürde Türkiye ve yurtdışından bil-
dirilmiş çok sayıda osteopetrosis tarda vakası 
vardır (11,12).  Ancak bunların büyük çoğun-
luğu erişkin vakalardır. Özellikle ülkemizden 
bildirilen vakaların neredeyse tamamı erişkin 
vakalardır (10,13,14,15 ). Bizim vakamızın 
6 yaşında çocuk olması ve erken tanı alması 
en önemli özelliğidir. Osteopetrozis tardanın 
komplikasyonları anemi, kemik ağrısı, pato-
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lojik fraktürler, mandibula osteomyeliti ve diş 
bozukluklarıdır. Görme ve işitme kaybı nis-
peten nadir görülür, ancak önemli komplikas-
yonlardandır. Waguespack ve arkadaşlarının 
yapmış olduğu bir çalışmada osteopetrozis 
tarda tanısı alan çocukların % 32 si fraktürle, 
% 21 i görme kaybı, % 16 sı ise hem fraktür, 
hem görme kaybı ile başvurmuştur. %  26 sı 
da asemptomatikken tanı almıştır (16). Bizim 
hastamızda da görme kaybı mevcuttu ve ök-
sürük şikâyetine yönelik çekilen grafiler so-
nucu tanı almıştı. Sonuç olarak osteopetrozis 
tardanın nadir görülmesi, tanısının güç olması 
ve komplikasyonlarının önemli olması nede-
niyle erken yaştaki çocuklarda bile ayırıcı ta-
nıda düşünülmesi gereken bir hastalıktır.
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