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Nadir Bir Metabolik Kemik Hastalig:
Albers-Schonberg Hastalig1

A Rare Metabolic Bone Disease:
Albers-Schonberg Disease: Case Report

OZET Otozomal dominant gegisli osteopetrozis, osteoklastlarda fonksiyon kaybina bagl olgun
kemik olusumunun engellenmesi ve kemiklerde sklerotik kalinlagmalar ile karakterize bir metabolik
kemik hastaligidir. Kemiklerdeki sklerotik degisiklikler florozis, Paget hastalig1, maligniteler, be-
rilyum ve bizmut zehirlenmesi gibi durumlarda da goriilebilmektedir. Aksiyel sistem ve sakroiliak
eklemde skleroz ile karakterize olan ankilozan spondilit (AS) ayiric1 tanida diisiiniilmesi gereken bir
durumdur. Otozomal dominant osteopetrozisin Tip 1 ve Tip 2 olarak iki alt tipi vardir. Tip 2 oto-
zomal dominant gegisli osteopetrozis Albers-Schonberg hastalig: olarak da bilinmektedir. Bu ¢alig-
mada, AS benzeri atipik semptomlari olan, bes yildir AS tanisi ile tedaviler alan, bizim Albers-
Schénberg hastalig: tanisini koydugumuz bir hasta literatiirler esliginde sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Osteopetroz; spondilit, ankilozan

ABSTRACT Autosomal dominant osteopetrosis is a metabolic bone disease which is characterized
with sclerotic thickening in bones and the prevention of mature bone formation in connection
with loss of function in osteoclasts. The sclerotic changes in bones are also seen in fluorosis, Paget
disease, malignancies and beryllium and bismuth poisoning. Osteopetrosis is a factor that should be
taken into consideration in the differantial diagnosis of ankylosing spondylitis (AS) which charac-
terized by sclerosis in sacroiliac joint and axial system. Autosomal dominant osteopetrosis are two
type as Type 1 and Type 2. Type 2 autosomal dominant osteopetrosis is also known Albers-Schon-
berg disease. In this case, we diagnosed Albers-Schonberg disease on a patient who has been ta-
king a treatments for AS for five with atypic symptoms which is like ankylosing spondylitis. We
have presented with literature.
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tozomal dominant gegisli osteopetrozis, kemik dansitesinde artig ile

karakterize, nadir goriilen metabolik kemik hastaligidir. i1k kez 20.

ylizyilin baglarinda tanimlanmis olup, genellikle asemptomatiktir.
Goriilme siklig1 4/100 000 olarak bildirilmistir. Tipik olarak ge¢ ¢ocukluk
veya ergenlik déneminde baglamaktadir. Etiyolojisi tam olarak aydinlatila-
mamis olmakla birlikte, osteokondroid dokunun rezorbsiyonu i¢in gerekli
olan osteoklastlarin yetersizligi sorumlu tutulmaktadir. Sonug olarak matiir
kemik olusumu engellenmekte ve kemiklerde sklerotik kalinlagmalar goriil-
mektedir. Bu skleroz artis1 osteopetrozise spesifik olmayip florozis, Paget has-
talig1, miyelofibrozis, maligniteler (lenfoma, osteoblastik kanser metastazlari,
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miyeloma, miyelofibrozis), sekonder hiperparati-
roidizm, berilyum ve bizmut zehirlenmesi gibi se-
konder skleroza neden olabilecek bazi hastaliklarda
da goriilebilmektedir."* Aksiyel ve sakroiliak ek-
lemlerde skleroz ile seyreden ankilozan spondilit
(AS) nadiren osteopetrozisle karigabilmektedir. Biz
bu ¢alismada, bes y1ldir AS tanis ile izlenen olguda,
AS klinigini taklit eden Albers-Schonberg hastalig:
tanist koyduk, bilgilendirilmis olur onay: aldiktan
sonra bu olguyu literatiirler esliginde sunduk.

OLGU SUNUMU

Otuz alt1 yasindaki erkek hastanin, yedi yildir bel
ve kalca agris1 sikayeti varmis. Bes y1l 6nce AS ta-
nist konularak stilfosalazin 2000 mg/giin tedavisi
basglanmis. Agrilarinda hi¢ gerileme olmamasi ne-
deni ile son dort yildir antitiimér nekrotizan fak-
tor-alfa (Anti TNF-«) tedavisi aliyormus (bir yil
etanersept, son ii¢ yil da adalumimab). Anti TNF-a
tedavisi 6ncesinde PPD pozitifligi (15 mm) saptan-
mast iizerine bu tedavi ile birlikte 1,5 yil izoniyazit
(INH) profilaksisi verilmis. Buna ragmen agrila-
rinda higbir degisiklik olmamasi iizerine, olgu kli-
nigimize bagvurdu. Agrilar1 giiniin her saati olup
geceleri daha fazla artiyormus. Ayni zamanda, be-
linde iki saat kadar siiren sabah tutuklugu da mev-
cutmus. On sekiz y1l 6nce klavikula kirig1 gelismis.
On bes yil 6nce annesi ve dayisinda osteopetrozis
hastalig: tanis1 konulmus ve iki ¢ocugunda benzer
sikayetler baglamis. Fizik muayenesinde; boy 175
cm, viicut agirhig: 84 kg, iki tarafli sakroiliak eklem
hassasiyeti mevcuttu, el zemin mesafesi 15 cm,
Faber ve Fadir testi negatif idi. Laboratuvar tetkik-
lerinde eritrosit sedimentasyon hizi (ESH) 4 mm,
C-reaktif protein (CRP) 3,19, romatoid faktor (RF)
9,5, Brucella tiip aglutinasyon testi negatif, Salmo-
nella tiip aglutinasyon testi negatif ve HLA-B27 ne-
gatif saptandi. Serum kalsiyum, fosfor ve alkalen
fosfataz diizeyleri normaldi. Radyolojik incele-
melerde direkt grafide sakroiliak eklemde sagda 2.
derece daralma izlendi. Sakroiliak manyetik rezo-
nans goriintilleme (MRG)’de sakroiliak eklem ilis-
kisi ve eklem araligi normal, bilateral sakroiliak
eklem yiizlerinde skleroz izlendi. Pelvis grafisinde
pelvik kemiklerde skleroz artigi, vertebralarda pa-
ralel sklerotik yogun bantlar (sandvig vertebra) iz-

RESIM 1: Sandvi¢ vertebra gorinimu (vertebra ug plaklarinda paralel
sklerotik yo§un bantlar).

lendi (Resim 1). Dis muayenesinde kemik dansite-
sinde artis tespit edildi. Torakal MRG’de torakal
vertebra yiiksekliklerinin azaldig1 saptandi. Tora-
kal intervertebral disklerde dejenerasyon, torakal
kifoz artisi, vertebra ug¢ plaklarinda (end-plate)
sklerotik bant goriiniimii tespit edildi. Dual X-ray
absorbsiyometre (DEXA) ile kemik mineral yo-
gunlugu o6l¢iimiinde L2-L4 vertebra diizeyinde T
skoru 2,3 Z skoru 2,3, kal¢a diizeyinde T skoru 1,7
Z skoru 2,2 olarak o6l¢iildi Aile 6ykiisii, kemik ki-
r1g1 hikayesi ve karakteristik radyolojik bulgular
nedeni ile olguya Albers-Schonberg hastalig tanis
konuldu. Anti TNF tedavisi kesildi, 1000 mg/gtin
kalsiyum, 880 IU/gilin vitamin D3, pregabalin ve
Tramadol 100 mg/giin tedavisi basland:. Bir ay son-
raki kontroliinde agrilarinda azalma gézlendi.

TARTISMA

Otozomal dominant gegisli osteopetrozis hastalarin
¢ogu asemptomatik olup, tanilari rastlantisal olarak
cekilen radyografilerdeki karakteristik bulgularla
konulmaktadir. Baslica iki tipte goriilmektedir. Tip
1’de en carpic1 bulgu kraniyumda belirgin skleroz
ve kalvaryumda kalinlagma artisidir. Difiiz osteosk-
lerotik degisiklikler izlenmektedir. Tip 2, Albers-
Schonberg hastalifi olarak da bilinmektedir.
Patolojik kemik kiriklar1 sik olup hastalarin
%75’inde gozlenmektedir. Radyolojik olarak klasik
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belirtisi sandvig¢ vertebradir. Bunun yaninda seg-
mental osteosklerotik degisiklikler ve kemik i¢inde

kemik goriintimii de izlenmektedir."*>

Aksiyel eklemleri tutan ve eklemlerde sklero-
tik degisikliklere yol agcan AS’nin ayirici tanisinda
osteopetrozis de akla gelmelidir. AS genc¢ erkek-
lerde sik goriilmektedir. {1k belirtisi genellikle kro-
nik bel agris1 ve belde tutukluktur. Genellikle
lomber lordoz diizlesmekte, dorsal kifoz artmakta,
omuzlar diismektedir. En erken ve sik goriilen rad-
yolojik bulgusu sakroileittir. Sakroileit genellikle
bilateraldir. ilk basta yalanci genisleme olmakta,
daha sonra skleroz gelismektedir.®” Bu olgunun
geng yasta ve erkek olmasi, AS’ye benzer bel agris1
ve tutukluk sikdyeti ile bagvurmas: ve sakroiliak
eklemde skleroz artis1 olmas: nedeni ile yanlishikla
AS tanmisinin konulmasina yol agmistir. Bunun so-
nucunda maliyeti yiitksek ve bir¢ok yan etki profi-
line sahip olan gereksiz medikal tedavi kullanimina
gidilmistir. AS’de en karakteristik laboratuvar bul-
gusu ESH ve akut faz reaktanlarinda yiikselmedir.
RF ve antiniikleer antikor (ANA) negatiftir. HLA-
B27 %90 oraninda pozitif saptanmaktadir. Yaygin
spinal osteopeni gelismektedir.”® Bu olguda ESH ve
CRP yiiksekliginin olmamasi, HLA-B27 negatifligi,
kemik yogunlugunun artmis olmas ve sandvig ver-
tebra goriintimii AS tanisindan uzaklagtiran bulgu-
lardandur.

Albers-Schonberg hastalig: tanisi klinikle ve
ozellikle de iskeletin radyolojik goriintiileri ile ko-
nulmaktadir. Bu hastalig: diisiindiiren klasik radyo-
lojik bulgular; kafa tasi, vertebra, pelvis ve
appendikiiler kemikte difiiz sklerozis, uzun kemik-
lerin metafizinde gelisim defekti (huni benzeri go-
riiniim veya Erlenmeyer flask deformitesi), 6zellikle
vertebra ve falankslarda kemik i¢inde kemik gorii-
niimd, kafa tabani, pelvis ve vertebra sonlanmala-
rinda fokal sklerozis, sandvig vertebra goriiniimii-
diir. Tipik radyolojik bulgularn yoklugunda kreatin
kinaz BB izoenzimi ve tartarat direng diizeyleri Al-
bers-Schonberg hastalig: tanisinda yardimeci olabil-
mektedir. Hastaligin baglangic yasi, kalitim paterni

taniy1 desteklemek i¢in dikkate alinmaktadir."® Al-
bers-Schonberg hastaliginin tanisini konfirme
etmek ve alt tiplerinin tanisini koymak i¢in gene-
tik test yapilabilmektedir. Ayrica, hastaligin prog-
nozu ve tedavi yanitinin tahmininde ek bilgi de
saglamaktadir.™° Bu olguda daha 6nce kirik 6ykisi
olmasi, radyolojik olarak sandvi¢ vertebra gorii-
niimii, segmental tarzda osteosklerotik degisiklik-
lerin olmasi, kemik yogunlugunun artmasi ve aile
Oykiisiiniin olmasi nedeni ile Albers-Schonberg
hastalig1 tanisini kesinlestirdiginden genetik test
yapilmadi.

Albers-Schonberg hastaliginda komplikasyon-
lar iskelette sinirli olup, bunlar arasinda patolojik
kiriklar, skolyoz, kalca osteoartriti, osteomiyelit,
mandibulay: da etkileyen dis eti apseleri yer al-
maktadir. Hastalarin %5’inde gérme ve isitme ka-
yiplar1 gozlenebilmektedir.! Bu olguda gelisen
komplikasyonlar ise klavikulada kirik 6ykiisii ve
skolyoz idi.

Albers-Schonberg hastaliginin etkin bir teda-
visi yoktur. Semptomlara yonelik destekleyici te-
davi verilmektedir. Bu hastalarda patolojik kiriklar
ve artrit yaygin goriilmektedir. Ayrica, osteomiye-
lit gelisme riski de yiiksektir. Kemikteki kirilgan-
Iiktan dolay1 bu hastalarin operasyonlar: tecriibeli
ortopedistler tarafindan yapilmalidir. Hipokalse-
mik krizler, kalsiyum ve D vitamini destegi ile te-
davi edilmelidir. Kemik iligi yetersizliginde trom-
bosit ve eritrosit transfiizyon verilebilmektedir. Dig
problemleri (dis eti apsesi, kisti, ankilozu, ertipsi-
yonu) yaygin goriilmektedir. Bu nedenle belli ara-
liklarla dis muayenesinin yapilmasi, dis hijyenine
Ozen gosterilmesi sik goriilen komplikasyon olan
mandibula osteomiyelitinin geligsimini 6nleyebil-
mektedir.! Bu olguya kalsiyum, D vitamini ve tra-
madol tedavisi baglandi. On bes giin sonraki
kontroliinde agrilarinda belirgin gerileme izlendi.

Sonug olarak, AS’nin ayiric1 tanisinda, nadir
bir durum olan ve kemiklerde sklerotik kalinlag-
malar ile seyreden Albers-Schonberg hastaliginin
da diisiintilmesi gerekmektedir.
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