
Turkiye Klinikleri J Pediatr 2010;19(3)254

Kleidokranial Disostozis Sendromlu
Bir Olgu

ÖÖZZEETT  Kleidokranial Disostozis Sendromu (KKD), kranial sütürlerin kemikleşmesinde gecikme,
hipoplastik veya aplastik klavikula, diş gelişim anomalileri ile karakterize otozomal dominant  geçiş
gösteren bir hastalıktır. KKD geni 6p21’de yer almaktadır. Tanı, klinik ve radyolojik bulgulara
dayanmaktadır. Beş yaşında erkek hasta boy kısalığı nedeni ile polikliniğimize başvurdu. Fizik
muayenesinde kranial sütürleri açıktı, üçgen yüz görünümü, proptozis, mikrognati, yüksek damak,
dişlerde maloklüzyon vardı ve yeterli sayıda diş gelişiminin olmadığı görüldü. El parmakları kısa
olarak tespit edildi. Klavikulanın hipoplazik ve kemik yaşının geri olduğu saptandı. Kranial
sütürlerin geç kapandığı, diş anomalileri bulunan hastalarda klavikulanın varlığı veya hipoplazik
olup olmadığı kontrol edilmeli, KKD’den şüphelenilmelidir.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Boy kısalığı; kleidokranial disostozis

AABBSS  TTRRAACCTT  Cleidocranial dysplasia (CCD) syndrome, is an autosomal- dominant syndrome that is
characterized by delayed ossification of the skull, aplastic or hypoplastic clavicles, and serious den-
tal abnormalities. The CCD gene is located in 6p21. The diagnosis is based on clinical and radiologic
findings. A 5-year-old boy admitted to our clinic with complaint of short length. On physical ex-
amination, cranial sutures were open. Triangle shaped face and also proptosis, micrognathia, high
palate, and malocclusion were observable, and there was not enough teeth development. Clavicle
was found as hypoplastic and the bone age was found rearward. CCD should be suspected in patients
with delayed closure of the fontanelles and sutures, and teeth anomalies. Existence of clavicle or
whether it is hypoplastic or not should be checked. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Body height; cleidocranial dysplasia
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OLGU SUNUMU  

le i dok ra ni al Di sos to zis (KKD), kra ni al sü tür le rin os si fi kas yo nun da
ge cik me, hi pop las tik ve ya ap las tik kla vi ku la diş ano ma li le ri ile ka-
rak te ri ze, oto zo mal do mi nant ge çiş gös te ren bir has ta lık tır.1,2 Os te -

ob last, ke mik ve diş olu şu mu ile iliş ki li trans krip si yon fak tör 2 (RUNX2)
mu tas yo nu ile bağ lan tı lı dır. KKD ge ni 6p21’de yer al mak ta dır.3,4 Has ta lar ge-
nel lik le kı sa boy lu dur, or ta yüz böl ge si kü çük tür, hi per te lo rizm var dır. Sa-
git tal yön de ka fa ta sı da ral mış, trans vers yön de ge niş le miş tir. Kra ni al sü tür ler
açık tır. Gö mü lü diş ler bu lu nur, se kon der diş le rin çık ma sı ge ci kir.5

Bu ya zı da boy kı sa lı ğı ne de ni ile po lik li ni ği mi ze baş vu ran ve ya pı lan
in ce le me so nu cun da KKD ta nı sı alan ol gu su nul muş tur.
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OL GU SU NU MU

Beş ya şın da er kek has ta boy kı sa lı ğı ne de ni ile po-
lik li ni ği mi ze baş vur du. Has ta nın fi zik mu a ye ne -
sin de; vü cut ağır lı ğı: 13.5 kg (%25), boy: 95 cm
(<%3) olup, kra ni al sü tür le ri açık tı, üç gen yüz gö-
rü nü mü, prop to zis, mik rog na ti, yük sek da mak, diş-
ler de ma lok lüz yon, hi per te lo rizm var dı (Resim 1
ve 2). Men tal re tar das yo nu yok tu. Eks tre mi te mu -
a ye ne sin de el par mak la rı kı sa ola rak tes pit edil di.
Özgeç mi şin de özel lik saptanmadı. Soy geç mi şin de;
an ne-ba ba ara sın da ak ra ba lık yok tu. La bo ra tu var
in ce le me sin de: Tam kan sa yı mın da: Hb: 11 g/dl,
Hct: %35.6, MCV: 82.8 fL MCH: 27.6 pg, MCHC:
33.3 g/dl, RDW: %14.5, se rum de mi ri: 40 ug/dl, %
de mir sa tu ras yo nu: 9.4 (20-50), de mir bağ la ma ka -
pa si te si: 450 ug/dl (228-428), fer ri tin: 16.4 ng/ml
(24-336) bu lun du. Ba kı lan ka ra ci ğer ve böb rek
fonk si yon la rı, çin ko dü ze yi nor mal olup, an tig li a -
din an ti kor la rı ne ga tif bu lun du. En dok ri no lo jik tet-
kik le rin den TSH: 3.22 mI U/mL (N: 0.35-5.6), sT3:
4.8 pg/ml (N: 2.5-4), sT4: 1.02 ng/dl (N: 0.59-1.3),
FSH: 1.36 mI U/mL (N: 1-5), LH: 2.30 mI U/mL (N:
1-4), tes tes te ron: 4.1ng/ml (N: 3-10), kor ti zol: 10.2
mdl (N: 5-25), IGF1: 119.9 ng/mL(N: 16-288), pa-
rat hor mon: 37.1 pg/ml (N: 15-88), in sü lin: 2.33 uI -
U/mL(N: 2-25), 25 di hid rok si vi ta min D: 132
ng/mL (N: 0-150), 1, 25 di hid rok si vi ta min D: 46
ng/mL (N: 4-150) ola rak tespit edildi.

Rad yo lo jik in ce le me de; di rekt gra fi de kra ni al
sü tür le rin ha len açık ol du ğu gö rül dü. Ke mik ya şı
Gre u lich-Pyle at la sı na gö re 2 yaş ile uyum lu bu-
lun du. Her iki el 1. me ta kar pal ke mik le ri kı sa ola-
rak de ğer len di ril di (Resim 3). Üç bo yut lu kra ni al
to mog ra fi (BT) in ce le me sin de kra ni al sü tür le rin ge -
niş ol du ğu gö rül dü (Resim 4a, 4b). To raks gra fi sin -
de kla vi ku la nın hi pop la zik ol du ğu, to rak sın ko ni
şek lin de gö rül dü ğü sap tan dı (Resim 5).

Ya pı lan eko kar di yog ra fi, ab do men ul tra so nog -
ra fi, od yo met rik in ce le me nor mal ola rak de ğer len -
di ril di. Ge ne tik bö lü mü ta ra fın dan konsülte edilen
has ta nın kar yo ti pi; 46,XY ola rak bu lun du. Diş has-
ta lık la rı açısın dan da de ğer len di ri len has ta da, çe ki -
len pa na ro mik film de gö mü lü diş ler tes pit edil di.
Has ta da kli nik ve rad yo lo jik bul gu lar la KKD dü şü -
nül dü.

Has ta nın ai le sin den bil gi le ri nin ve re sim le ri -
nin kul la nı la bi le ce ği ne da ir bil gi len di ril miş olur
for mu alın mış tır.

TAR TIŞ MA
Mar tin ve Mec kel ta ra fın dan ilk kez 18. yüz yıl da
ta nım lan mış olan KKD, otozomal dominant ge çiş
gös te ren bir sen drom dur.6 Pre va lan sı 1/1 000 000

RESİM 1: Hastanın önden görünüşü.

RESİM 2: Dişlerdeki maloklüzyon ve yeterli sayıda diş gelişiminin olmadığı
görülmektedir.
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ola rak bil di ril miş tir.1,7 Ka rak te ris tik ola rak has ta -
lar da fon ta nel le rin ka pan ma sın da ge cik me, hi pop -
la zik ve ya ap la zik kla vi ku la, diş ano ma li le ri,

se kon der diş le rin çık ma sın da ge cik me, nor mal den
faz la sa yı da diş ge li şi mi, gö mü lü diş ler var dır.5,6

Has ta la rın %93.5’in de diş ano ma li le ri ne rast la-
nır.8 Diş olu şu mu ile bir lik te diş hüc re si nin fark lı -
laş ma sı için ge rek li olan den tal la mi na nın re zorb -
si yo nu RUNX2 mu tas yo nu ne de ni ile tam ola ma -
mak ta ve ya ge cik mek te, bu ne den le de su per nü -
me rer diş ler oluş mak ta dır. Se kon der diş le rin
çık ma sı ge ci kir, süt diş le ri uzun sü re ağız da ka lır.3,5

Bu has ta lar da iz lem de or to don tik ve ya ge re kir se
cer ra hi te da vi uy gu lan mak ta dır.1,9 Bi zim has ta mız
da diş he kim li ği ta ra fın dan ta ki be alın dı.

Kle i dok ra ni al Di sos to zis’ li has ta la rın en önem -
li bul gu la rın dan bi ri de kra ni al sü tür le rin ke mik leş -
me sin de ge cik me ol ma sı, sü tür le rin açık kal ma sı ve
kla vi ku la nın ap la zik ve ya hi pop la zik ol ma sı dır.1,2,5,6

Has ta mız da üç bo yut lu kra ni al BT’de sü tür le rin
açık ol du ğu sap tan dı ve kla vi ku la hi pop la zik ti. Bu
ne den le to raks ko ni gö rü nüm dey di.

Ay rı ca KKD’li has ta lar da kli nik ola rak el par-
mak la rı nın or ta fa lank sın da kı sa lık, ge niş sim fi zis
pu bis, çe şit li ver teb ral ano ma li ler, mak sil ler ke -
mik ge li şi min de ge cik me,10 vor mi an ke mik olu şu -
mu,9 skol yoz10 gi bi ke mik ano ma li le ri de
gö rü le bi lir.

RESİM 3: Hastanın el bilek grafisinde kemik yaşının geri ve 1. metakarpal
kemiğin kısa olduğu görülmektedir.

a b
RESİM 4a, 4b: 3Boyutlu BT’de kalvarial tüm sütürlerin açık ve sütür mesafelerinin geniş olduğu dikkati çekmektedir.
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Hi poti ro i di, di ya bet, hi pos pa di as, in me miş tes-
tis,2 hi po fos fa taz ya,11 os te o po roz,10 os te o pe ni,4 hi-
po fiz hi pop la zi si2 KKD’de eş lik ede bi le cek en dok-
ri no lo jik bul gu lar ola rak li te ra tür de bil di ril miş tir.
Has ta mız da os te o po roz ve skol yoz sap tan ma dı, bu
açı dan ta ki be alın dı.

Has ta lar da men tal ge li şim ge nel lik le nor mal -
dir.6 An cak ba zı has ta lar da işit me kay bı bil di ril -
miş tir.10,12

Kle i dok ra ni al Di sos to zis’ li has ta lar ge nel lik le
ço cuk luk ça ğın da boy kı sa lı ğı, ge liş me ge ri li ği, diş-
le rin çık ma sın da ge cik me ne de ni ile has ta ne ye baş-
vu rur lar. Li te ra tür  de en er ken 2 ya şın da boy
kı sa lı ğı ne de ni ile baş vu ran ve KKD ta nı sı alan has -
ta10 bil di ril miş ken, en geç 20-28 yaş la rın da ta nı

alan ol gu la ra da rast lan mış tır.4,10 Fon ta nel le rin geç
ka pan ma sı, ço cuk luk ça ğın da ge niş ola rak bu lun -
ma sı has ta nın yan lış lık la ra şi tizm ta nı sı al ma sı na
ve D vi ta mi ni kul lan ma sı na ne den ola bil mek te -
dir.4

Li te ra tür de KKD’li ai le sel va ka da bil di ril miş -
tir.4 An cak bi zim olgumuzun ai le sin de baş ka
KKD’li va ka sap tan ma dı. 

Oto zo mal do mi nant ge çiş li olan sen drom da
son za man lar da, ai le le rin de KKD öy kü sü bu lu nan
ve ya KKD ta nı sı al mış olan ge be ler de ya pı lan pre-
na tal USG ile er ken dö nem de (13 ve 15. haf ta da)
KKD ta nı sı alan va ka lar bil di ril miş tir.13,14 Pre na tal
USG ’de fe tus ta ge niş fon ta nel ler, kla vi ku la nın yok-
lu ğu, kra ni al ke mik kal si fi kas yo nun da ge cik me
sap tan mış, gebelik bo yun ca ya kın USG kon trol le ri
ya pıl mış ve has ta la rın do ğum dan son ra kli nik bul-
gu lar la KKD ta nı la rı doğ ru lan mış tır.13,14 Ai le le rin -
de KKD ta nı sı olan ge be ler de pre na tal USG er ken
ta nı da yar dım cı ola bil mek te dir.

Has ta lar ge nel lik le açık fon ta nel, mak sil ler hi-
pop la zi, fron tal çö kük lük ne de ni ile olu şan yüz gö-
rü nüm le rin den do la yı es te tik ame li yat ol mak
is ter ler. Açık fon ta ne lin ka pa tıl dı ğı kra ni yop las ti
ame li yat la rı bu has ta lar için ile ri dö nem de bir se çe-
nek ola bi lir.15,16

Kle i dok ra ni al Di sos to zis’ de ta nı, kli nik ve rad-
yo lo jik bul gu la ra da yan mak ta dır.1,2,6 Kra ni al sü tür -
le rin açık ol du ğu, diş ano ma li le ri bu lu nan
has ta lar da kla vi ku la nın var lı ğı ve ya hi pop la zik
olup ol ma dı ğı kon trol edil me li, KKD’den şüp he le -
nil me li dir. Spe si fik bir te da vi si yok tur. Er ken ta nı
ile has ta lar da diş ano ma li le ri ne yö ne lik te da vi uy-
gu la na bi lir ve eş lik ede bi le cek çe şit li en dok ri no lo -
jik bo zuk luk la rın er ken ta nı sı, ge li şe bi le cek
os te o po roz, skol yoz açı sın dan ta kip edi le bi lir. Ai le-
sin de KKD ta nı sı olan ge be ler de pre na tal USG ile
KKD’nin er ken ta nı sı ko nu la bi lir.

RESİM 5: Klavikula hipoplazik ve toraks koni görünümdedir.
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