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0zZET

Osteopetrozis klinikte tekrarlayan kinklarla seyreden ve jeneralize kemik
dansite artimi, kemik icinde kemik gériiniimii ile tipik radyografik bulgula-
n olan herediter bir kemik anomalisidir. Calismamizda nadir goriilen bir os-
teopetrozis tarda olgusu ele alinmustir. Oksiiriik sikayetiyle gelen 35 yagin-
da bayan hastanin 6zge¢misinde siddetli anemi ve trombositopeniye bag-
I kan transfiizyonlan bulunmaktadir. Hastanin akciger grafisinde kosta ve
vertebralarda diffiiz osteoskleroz dikkati ¢ekmistir. Paranazal siniis grafi-
sinde yiiz kemiklerinde ve kalvaryumda artmis dansite izlenmektedir. Os-
teopetrozis nadir goriilmekle beraber diffiiz osteoskleroz ayina tanisinda
dikkate alinmalidir.

Anahtar sozciikler: osteopetrozis tarda,sandvic vertebra,Albers-Schnberg hastaligi

steopetrozis ya da diger adiyla mermer kemik has-

taligi, nadir goriilen bir herediter kemik anomalisi-

dir. ilk olarak 1904 yilinda Albers-Schénberg has-
taligi olarak tanimlanmis ve 1922 yilinda Karschner tarafin-
dan osteopetrozis olarak isimlendirilmistir (1,2). Klinik ola-
rak kiriklar, radyolojik olarak ise kemikte tlibulasyon bozuk-
lugu ve kemik icinde kemik goriinimi ile karakterizedir
(3). Osteokondroid doku icin gereken osteoklast gelisim ve
fonksiyonlarinda bozukluk sonucu kortikal ve lamellar ke-
mikte kalinlasma goriilmektedir. Hastalarin %70'inde en az
10 gende mutasyon vardir (4). Pek ¢cok hastanin tekrarlayan
kirklardan baska semptomu olmaz (5). Osteopetrozis sikligi
farkh calismalarda 1/100.000- 1/500.000 olarak bildirilmistir
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A RARE CASE OF OSTEOPETROSIS TARDA: RADIOGRAPHIC SIGNS
ABSTRACT

Osteopetrosis is a hereditary bone abnormality which dinically presents
with recurrent pathological fractures and characterized by typical radio-
graphic findings of symmetrical generalized increase in bone density, fail-
ure of tubulation and “bone within a bone” appearance.

In this study, a rare case of osteopetrosis tarda is presented. A 35 year old woman
applied to our hospital with cough symptom and had a history of severe anemia
and transfusion due to trombositopenia. On her chest x-ray there was diffuse
osteosclerosis of ribs and vertebral bodies. On her paranasal sinus x-ray sclerotic
change of the calvarium, and facial bones were noticed. Although rare, osteopet-
rosis should be considered in the differential diagnosis of diffuse osteosclerosis.

Key words: osteopetrosis tarda, rugger jersey spine, Albers-Schdnberg disease

(6). Osteopetrozis prenatal tani alip hayati tehdit edebilece-
gi gibi 75 yasinda radyografilerde insidental olarak da sap-
tanabilir (4). Calismamizda nadir goriilen ve insidental ola-
rak tanimlanan bir osteopetrozis tarda olgusu sunulmustur.

Olgu sunumu

Okstiriik sikayetiyle gelen 35 yasinda bayan hasta boli-
miimuze akciger ve Water’s grafisi cekilmesi icin basvurdu.
Hastanin 6zge¢misinde siddetli anemi ve trombositopeni-
ye bagl kan transflizyonlar ve agir |6kopeniye bagli tek-
rarlayan enfeksiyonlar bulunmaktaydi. Hasta soygecmi-
sinde annesi ve ¢ok sayida akrabasinda osteopetrosis dy-
kisu verdi. PA akciger grafisinde akciger parankimi normal
izlendi, ancak kemik yapilarda diffiiz osteoskleroz dikkati
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Sekil 1. PA akciger grafisinde kemiklerde diffiiz osteoskleroz, kortikal
kalinlagma, sandvic vertebra goriinimleri izlenmistir.

cekti. Toraks kemiklerinde ve kostalarda korteks-medulla
ayrimi kaybolmustu. ileri derecede artmis kemik dansitesi
nedeniyle ‘jail-bar’ (hapishane parmakligi) kostalari olarak
tanimlanan gorinum olugsmustur (Sekil 1). Dorsal verteb-
ralarda sandvi¢ vertebra olarak da bilinen ‘rugger-jersey
spine’ dikkati ¢cekmistir. Waters grafisinde Ust ¢cenedeki
dental yapilar artmis maksiller kemik dansitesi nedeniyle
cevre kemik dokudan ayirt edilemedi. Mandibuler kemik
tutulmus olmasina ragmen maksillaya gore korunmustu
ve alt cenedeki dental yapilarin konturlar segilebiliyordu
(Sekil 2). Hastamizin ge¢misinde kirik ve osteomyelit Oy-
kiisi bulunmamaktaydi. Hapishane parmakligi seklinde
kosta tutulumu olmasi nedeniyle solunum fonksiyon testi
yapilan hastada test sonuglari normal sinirlarda olup rest-
riktif akiger hastaligi lehine bulgu tanimlanmadi.

Tartisma

Osteopetrozis klasik klinik tablosunda tekrarlayan kiriklar
bulunan bir hastaliktir. Ancak osteopetrozis tarda formun-
da hastalarin asemptomatik seyredebilmesi hastalik tanisi-
ni zorlastirmaktadir. Bizim olgumuzda {ist solunum yolu en-
feksiyonu klinigi ile basvuran hastada insidental olarak to-
raks kemikleri, kranial kemikler ve maksilla tutulumunun ol-
masi tanida radyolojik bulgularin katkisini géstermektedir.
Hapishane parmakhgi seklinde kosta tutulumu hastanin
akciger kapasitesine olumsuz etki gostermemektedir.

Osteopetrozisde radyolojik olarak hastamizin toraks ke-
miklerinde de gorildigu tzere diffiiz osteoskleroz, kor-
tikal kalinlasma, medulla-korteks ayriminin kaybolma-
si ve vertebra end platolarinda fokal skleroza bagli sand-
wich vertebra diger adiyla “rugger-jersey spine” izlenebi-
lir. Waters grafisinde diploe araliklarinin kaybiyla beraber

Sekil 2. Waters grafisinde artmig maksilla dansitesi nedeniyle st dental
yaplilar ayirtedilememektedir. Mandibula tutulumu maksillaya gére daha az olup
diglerin konturlar secilebilmektedir.

kafa tabani ve kalvariumda kalinlik ve dansite artimi go-
rilebilir. Kafa kemiklerinin dansitesi artarak dental dan-
siteye yaklasir. Pitliiter fossa kii¢lktir ve posterior klino-
id cikintilarda comaklasma olabilir. Fasial kemikler kalin-
lagir ,paranasal sinlislerde ve mastoid hiicrelerde hava-
lanma kaybi izlenebilir (3). Bunlarin yani sira, kemiklerde
“Erlenmeyer Flask deformitesi” olarak adlandirilan tibu-
ler kemiklerin yapimindaki bozukluk sonucu uzun kemik-
lerde egrilme, tlibilasyon kaybina bagh diafizlerde genis-
leme, kemik icinde kemik goriinimu ve/veya transvers-
longitudinal metafiziyal ¢izgilenmeler gordilebilir. Tubller
kemikler normal uzunlukta olabilecegi gibi orantili olarak
kisa da olabilir. Patolojik fraktuirler cok sik olur ve bazen sa-
dece kallus olusumui ile taninabilir.

Osteopetrozisin konjenital (otozomal resesif), tarda (oto-
zomal dominant) ve X'e bagli olmak {izere 3 tipi vardir.

Konjenital form otozomal resesif kalitilir ve klinik olarak
siddetli ve maligndir. insidansi 1/250000'dir (4). Canli do-
garsa yeni doganda sarilik ve ileriki donemde de biiylime-
gelisim bozukluklari, artmis kemik frajilitesine bagh mult-
ple fraktirler, kafa deformitesine bagli sagirlik,korliik,fasial
paralizi gibi kompresif néropati, tetanik kasilmalara neden
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olan hipokalsemi, renal tlibiler asidoz ve anemi semp-
tomlari goriilebilir.

Tarda formu otozomal dominant kalitiir ve benigndir.
insidansi 1/20 000'dir (4). Olgu sunumundaki hastamizin soy-
ge¢mis Oykisiinde osteopetrozis tarda oldugu gorilmekte-
dir. Hastalarin %50'si asemptomatiktir. Beklenen yasam siire-
si normaldir. Hastalik klinikte patolojik fraktiirler ile 6ne cikar,
maksilla ve mandibulanin osteomyeliti sonucu dis ¢urtkleri
olusabilir. Hastalarda anemi ve trombositopeni izlenebilir an-
cak hastamizda goriilen, enfeksiyona neden olabilecek di-
zeyde I6kopeni seyrek gorilir. Kemik deformitesi ve komp-
resif néropati nadirdir. Tim kemikler etkilenebilir ancak man-
dibula en az etkilenen kemiktir. Osteopetrozis tardada klinik,
biyokimyasal ve histopatolojik manifestasyonlari g6z 6niine
alinarak 2 gruba ayrilabilir: Tip 1'de kranial kemiklerde skleroz
on planda olup omurganin etkilenmesi nadirdir (5,8). Tip 2'de
ise kranium basisinde skleroz belirginken, vertebral sonlan-
malarda, pelvis ve iliak kanatlarda kalinlasma ve skleroz arti-
s16n plandadir (5,8). Tip 1'de kirik riski artmamistir ancak tip 2
de 6zellikle uzun kemiklerde kiiciik travmalar sonrasinda bile
kirik olusabilir (8).

X'e bagli formu ise ektodermal degisiklikler ve siddetli im-
min yetmezlik ile karakterizedir.

Kaynaklar

Benichou ve arkadaslarinin 42 osteopetrozis tarda hasta-
sI Uzerinde yaptidi arastirmaya gore fraktir orani %78dir.
Her hasta icin ortalama kirik sayisi 4.4 olup en sik goriilen
kirik lokalizasyonu ise femurdur. Hastalarin %27'sinde kal-
ca osteoartriti, %11'inde non-mandibuler osteomyelit ve
%?24'iinde lomber skolyoz izlenmistir (7).

Osteopetrozisin ayirici tanisinda diffiiz osteoskleroz ya-
pan florozis, berilyum ve bizmut zehirlenmeleri, myelofib-
rozis, Paget hastaligi ve malignensiler gibi hastaliklar sayi-
labilir (4). Myelofibrozis en sik distal femurun medial mar-
jininde ve proximal tibianin lateral marjininde olmak tize-
re diizensiz ve kalin periosteal yeni kemik olusumuna ne-
den olurken, diffiz metastatik hastalik genellikle yamasal
tarzda tutulum gosterir. Diger bir diffliz osteoskleroz ya-
pan hastalik olan hipervitaminoz A da ise uzun kemikler-
de periosteal yeni kemik yapimi gordlir, diafizler tutulur
ancak kemik sonlari korunur en sik ulna ve metatarslar tu-
tulur. Florozisde ise kas ligaman ve tendon yapisma yerle-
rinde osteofitozis izlenir.

Sonu¢ olarak; osteopetrozis nadir gorilmekle beraber
hicbir klinik bulgu vermeyen formlari bulundugu icin rad-
yografilerde raslantisal olarak saptanan diffliz osteoskle-
rozun ayirici tanisinda dikkate alinmalidir.
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