
le i dok ra ni yal disp la zi (CCD)(OMIM 119600); oto zo mal do mi nant
ka lı tım gös te ren, hem mem bra nöz hem de en do kon dral ke mik ler -
den kay nak la nan anor mal lik le ri içe ren iyi bi li nen bir ke mik disp la -

zi si dir.1,2 CCD yak la şık 200.000’de bir sık lık la gö rü lür ve bu ol gu la rın
%20-40’ın da ye ni mu tas yon ve germ li ne mo za i sizm mev cut tur.3,4

CCD’de kı sa ya pı, fon ta nel ka pan ma sın da ge cik me, eriş kin ça ğa ka dar
de vam eden ön fon ta nel açık lı ğı, fron tal-pa ri e tal ka ba rık lık, mid fa si yal hi-
pop la zi, mik rog na ti, sa ğır lık, hi per te lo rizm, bu run kö kü ba sık lı ğı, da mak
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Solunum Sıkıntısı ile Başvuran 
Kleidokraniyal Displazi’li Bir Olgu

ÖZET Kleidokraniyal displazi, otozomal dominant kalıtılan, Transkripsiyon Faktör Core-Binding
Faktör Alfa-1 genindeki bir mutasyonun neden olduğu nadir bir iskelet displazisidir. Kleidokraniyal
displazi, kafa süturlarında büyük ve süregen açıklık, yüz orta hattında hipoplazi, kalıcı dişlerin
sürmemesi, fazladan dişler, klavikulaların hipoplazisi veya aplazisi ve diğer malformasyonlarla
karakterizedir. Biz bu yazıda, gece soluk alıp vermede güçlük şikayetinden dolayı getirilen 10
yaşında kleidokraniyal displazili bir erkek hastayı sunduk. Fizik muayenesinde geniş ön fontanel,
frontal belirginlik, yüksek ve dar damak, stridor, nazal kavitede darlık, her iki klavikulada hipoplazi
ve dar toraks görüldü. Hasta hem sık rastlanmayan başvuru nedeni ile, hem de Kleidokraniyal
displazinin tüm bulgularına sahip olmasından dolayı sunuldu.

Anah tar Ke li me ler: Kleidokraniyal displazi, solunum

ABS TRACT Cleidocranial dysplasia, inherited autosomal dominant, is a rare skeletal dysplasia
caused by a mutation in the gene for transcription factor Core-Binding Factor Alfa-1. Cleidocranial
dysplasia is characterized by large and persistently open skull sutures, hypoplastic midface, lack of
eruption of permanent teeth, supernumeray teeth, hypoplastic or aplastic clavicles, and multiple
other malformations. We present here a 10 year-old male patient with Cleidocranial dysplasia who
was admitted due to difficulty of breathing at nights. Physical examination revealed large anterior
fontanel, frontal bossing, stridor, narrow nasal cavity, high and narrow palate, bilateral hypoplas-
tic clavicles and narrow thorax. The case was presented due to both unusual admission and having
full clinical findings of Cleidocranial dysplasia.

Key Words: Cleidocranial dysplasia, respiration
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ya rı ğı, dar ve yük sek da mak, ge çi ci ve ka lı cı diş le -
rin çık ma sın da ge cik me, mi ne hi pop la zi si ve re tan-
si yon kist le ri, er ken ço cuk luk dö ne min de
res pi ra tu ar dis tres, hi pop las tik ve ya ap las tik kla vi -
ku la, kü çük ska pu la, dar to raks, omuz la rı bir bi ri ne
ko lay ca yak laş tır ma, kı sa ka bur ga, os te osk le ro zis,
kal va ri al ka lın laş ma, fron tal ve pa ra na sal si nus le -
rin yok lu ğu ve ya hi pop la zi si, ge niş fo ra men mag-
num, ki foz, skol yoz, spon di lo li zis, ge niş sim fi zis
pu bis, co xa va ra de for mi te si, pu bik ke mik mi ne ra -
li zas yo nun da ge cik me, ge niş fe mur ba şı, kı sa fe mur
boy nu, bra ki dak ti li, uzun ikin ci me ta kar pal ke mik,
ikin ci ve be şin ci par mak kı sa or ta fa lanks, syrin-
gom ye li ile ka rak te ri ze dir.5 Ay rı ca na di ren at na lı
böb rek, hi pos pa di yas ve in me miş tes tis sen dro ma
eş lik ede bi lir.6

Kle i dok ra ni yal disp la zi 6. kro mo zo mun kı sa ko -
lu 21. böl ge sin de bu lu nan runt trans krip si yon gen ai-
le si nin üye si olan Co re-Bin ding Fac tor Al fa-1
(CBFA1) ge nin de ki mu tas yon so nu cun da olu şur.7-9

Bu olgu sunumu, so luk alıp ver me güç lü ğü ile
baş vu rup, na dir bir is ke let disp la zi si olan CCD ta-
nı sı alan has ta nın kli nik bul gu la rı nı vur gu la mak
ama cıy la su nul du.

OL GU SU NU MU

On ya şın da er kek has ta, ge ce le ri so luk alıp ver me -
de güç lük, boy uza ma sın da ve diş ge li şi min de ki ge-
ri lik şika ye ti ile ge ti ril di. Öy kü sün den, ara la rın da
ak ra ba lık ta rif len mi yen sağ lık lı an ne ve ba ba nın
üçün cü ço cu ğu ol du ğu ve pre na tal hi ka ye sin de ve
soy geç mi şin de özel lik ol ma dı ğı öğ re nil di. Na tal ve
post na tal hi ka ye de nor mal va gi nal yol ile 41. ge be -
lik haf ta sın da 3200 g do ğum ağır lı ğın da me kon -
yum la bo ya lı doğ du ğu ve me kon yum as pi ras yo nu
ne de niy le ye ni do ğan dö ne min de ya tı rı la rak te da -
vi edil di ği, 7 ay lık tan iti ba ren fon ta ne lin ge niş ol-
ma sı ve ge liş me ge ri li ği ne de niy le iz len di ği
öğ re nil di. Nö ro mo tor ge li şi mi nor mal sı nır lar da idi.
Ai le ta ra fın dan ça buk yo rul du ğu, ge ce le ri ağ zı açık
uyu du ğu, hor la dı ğı ve so luk alıp ver me de güç lük
çek ti ği ifa de edil mek tey di.

Fi zik mu a ye ne sin de; vü cut ağır lı ğı 28,5 kg (10-
25. per sen til), boy 127 cm (3-10. per sen til), baş çev-
re si 53 cm (50-75. per sen til) olarak ölçüldü. Ge nel
du ru mu iyi, fron tal be lir gin lik mev cut olup, ön

fon ta nel 2x2 cm nor mal bom be lik te, dar ve yük sek
da mak, gin gi val hi perp la zi, diş ler de yer le şim ku su -
ru, bu run kö kü ba sık, hi per te lo rizm, üç gen ağız,
uzun fil trum, ri nos ko pi de na zal ka vi te ge ri ye doğ -
ru dar, li ne a al ba tespit edildi (Re sim 1). Her iki ak-
ci ğer os kül tas yo nun da so lu num ses le ri do ğal ola rak
sap tan dı. So lu num fonk si yon test le rin de obs trük -
tif bir bul gu ya rast lan ma dı. Her iki omuz ara sı me-
sa fe kı sa, to raks dardı. Bra ki dak ti li, par mak
dis tal le ri kı sa, disp las tik ve öne dö nük tır nak lar
mev cut tu. Her iki omu zu ra hat lık la bir bi ri ne değ-
di ri le bi li yor du ve kla vi ku la pal pe edi le me di (Re sim
2). Tüm ek lem ler de hi pe reks tan si bi li te sap tan dı.

Ol gu nun rad yo lo jik in ce le me sin de; ka fa gra fi -
sin de kal var yal su tur lar açık ve ge niş, bi la te ral
mak sil ler si nüs hi pop la zik sap tan dı. Bi la te ral kla-
vi ku la gra fi sin de: sağ kla vi ku la 1/3 prok si mal, sol
kla vi ku la 2/3 dis tal ke sim den iti ba ren iz len me -
mek te (bi la te ral kla vi ku la hi pop la zi si) idi (Re sim
3). Bi la te ral ön kol gra fi sin de bi la te ral ra di us ve ul-
na da dı şa doğ ru eğil me mev cut tu. Bi la te ral el gra-
fi si: her iki el me ta kar pal ve fa lank sla rın epi fiz  le ri
iz len di ve bi la te ral 2. me ta karp ta ba nın da ak se su ar
epi fiz ve dis tal fa lank slar hi pop la zik sap tan dı (Re -
sim 4). İki yön lü dor sal gra fi de üst to ra kal ver teb -
ra lar da spi na bi fi da, ver teb ra lar da bi kon veks
gö rü nüm mev cut tu (Re sim 3). Pel vis gra fi sin de
sim fi zis pu bis ge niş, ase ta bu lar ke mik ler de bir leş me
iz len me mek tey di ve kok sa val ga tespit edildi (Re -
sim 5). Ver teb ral ve kra ni yal mag ne tik re zo nans
gö rün tü le me sin de, kor pus kal lo zum göv de ke si mi
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RESİM 1: Hastanın yüz görünümü.



pos te ri o ru mi ni mal in ce, bu na se kon der la te ral
ven tri kül horn la rı be lir gin sap tan dı. Diş he ki mi
mu a ye ne sin de: has ta da mak sil ler ver ti kal bo yu tun

kı sa ol ma sı na bağ lı ola rak open bi te (ön açı lı ka pa -
nış) gö rül me si ne rağ men man di bu lar prog na tizm
göz len me mek te idi. Has ta da faz la dan di şe rast lan -
ma dı. Da i mi den tis yon da sür me ge cik me si gö rül -
dü. Has ta 10 ya şın da ol ma sı na rağ men sa de ce sağ
alt bi rin ci ke ser diş sür müş tü ve rad yog ra fik ola rak
sol üst 6 nu ma ra lı di şin sür me sin de ge cik me tes pit
edil di. Ay rı ca rad yog ra fi de 8 nu ma ra lı diş le rin
germ le ri göz len me mek te idi (Re sim 6). Ana don ti
ve mal for me di şe rast lan ma dı ve has ta nın üst san t-
ral ke ser diş le rin de ve alt-üst mo lar diş le rin de çü -
rük tes pit edil di.

TAR TIŞ MA

Has ta ati pik yüz gö rü nü mü, mu a ye ne de sap ta nan
ve rad yo lo jik ola rak doğ ru la nan ge niş ön fon ta nel,
kla vi ku la hi pop la zi si, diş ler de ge li şim ku su ru, el
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RESİM 2: Omuzların birbirine yakın yerleşimi.

RESİM 3: Bilateral klavikula hipoplazisi radyolojik görünümü.

RESİM 4: Her iki elde distal falanksta aksesuar epifizler.

RESİM 5: Pelvis grafisinde simfizis pubis geniş, asetabular kemiklerde bir-
leşme izlenmemekte ve koksa valga.



Ercan MIHÇI ve ark. SOLUNUM SIKINTISI İLE BAŞVURAN KLEİDOKRANİYAL DİSPLAZİ’Lİ BİR OLGU

Turkiye Klinikleri J Pediatr 2008;17192

dis tal fa lank sla rın da rad yo lo jik ola rak sap ta nan hi-
pop la zi ve di ğer bul gu la rı nedeniyle Kle i dok ra ni al
di zos to zis ile uyum lu bu lun du.

Kle i dok ra ni al di zos to zis (OMIM 119600) Os-
te o den tin Dyspla si, Mu tas yo nel Dysos to sis ve Ma -
ri e-Sa in ton Sen dro mu ola rak da bi li nen, den tal
be lir gin bul gu la ra sa hip oto zo mal do mi nant ka lı -
tım özel li ği gös te ren na dir bir is ke let sis te mi pa to -
lo ji si dir. Has ta lık tan so rum lu ge nin 6.
kro mo zo mun kı sa ko lun un 21. böl ge sin de bu lun -
du ğu bi lin mek te dir (CBFA1 ge ni). CCD, trans krip -
si yon fak tör le ri nin mu tas yo nu na bağ lı ke mik
disp la zi si ile so nuç la nan üç has ta lık tan bi ri dir.
Kam po me lik disp la zi ve Na il-Pa tel la sen dro mu, di -
ğer trans krip si yon fak tö rü mu tas yo nu na bağ lı has-
ta lık lar dır.7-9

CCD’li has ta lar da kra ni yal su tur le rin ve fon-
ta nel le rin geç ka pan ma sı, kla vi ku la da ap la zi ve ya
hi pop la zi, kla vi ku la pa to lo ji si ne de niy le omuz la rın
dü şük ol ma sı ve omuz la rı ko lay ca birbi ri ne yak laş -
tır ma, sim fi zis pu bis ara lı ğın da ge niş lik, el fa lank -
sla rın da hi pop la zi, diş ano ma li le ri (ya pı, sa yı ve
yer le şim), ver teb ral ano ma li ler sık bu lu nur. Has ta -
lı ğın ayı rı cı ta nı sın da pik no di zos to zis, man di bu lo -
ak ral disp la zi ve Yu nis-Va ron sen drom göz önün de
bu lun du rul ma lı dır.10 Has ta mız da pik no di zos te gö-
rü len kı rık la ra eği lim, ke mik ler de skle ro zis ve ak-
ro os te o li zis bul gu su, man di bu lo ak ral disp la zi de
gö rü len at ro fik cilt, disp las tik tır nak, alo pe si ve fa-
si yal hi pop la zi yok tu. Yu nis-Va ron sen dro mun da
gö rü len mik ro se fa li, disp las tik ku lak lar, in ta u te rin
ge liş me ge ri li ği, el ve ayak par mak la rı nın age ne zi si
ve hi pop la zi si sap tan ma dı. Kle i dok ra ni yal disp la zi li

has ta lar da syrin gom ye li sık eş lik eden pa to lo ji dir,
ol gu muz da bu nu de ğer len dir mek için ya pı lan spi-
nal mag ne tik re zo nans gö rün tü le me nor mal sı nır -
lar day dı.

Kle i dok ra ni yal disp la zi de, faz la sa yı da diş ler,
anor mal diş erüp si yo nu, diş hi pop la zi si ve hüc re sel
se men tum olu şu mun da az lık sık bil di ri len diş pa to-
lo ji le ri dir.11 Ric hard son ve De us sen12 CCD’li 17 has-
ta da se fa lo met rik ana liz uy gu la mış lar ve bu
has ta lar da ar tan man di bu lar uzun luk ne de niy le
man di bu lar prog na tizm ve ver ti kal ola rak mak sil -
la nın da ha kı sa ol ma ya eğim li ol du ğu nu gös ter miş -
ler dir. Has ta mız da mak sil ler ver ti kal bo yu tun kı sa
ol ma sı na bağ lı ön açı lı ka pa nış gö rül me si ne rağ men
man di bu lar prog na tizm göz len me miştir. CCD’li ço-
cuk lar da den tis yo nun ge li şi mi ge cik mek te dir.
Önem li ayı rı cı özel lik le rin den bi ri si de faz la sa yı -
da diş le rin bu lun ma sı dır. Süt ve faz la sa yı da ki diş-
ler çe kil se bi le da i mi den tis yo nun, or to don tik
uy gu la ma ol ma dan erüp si yo nu sık lık la ge cik mek -
te dir ve dü zen siz dir.13 Jen sen ve Krei borg14,15 CCD’li
19 has ta da yap tık la rı ça lış ma lar da faz la sa yı da ki
diş le rin for mas yo nu nun oluş ma za ma nı ve lo ka li -
zas yo nu ile il gi li bil gi sağ la mışlardır. Bi zim has ta -
mız da faz la sa yı da di şe rast lan ma mış  fakat da i mi
den tis yon da sür me ge cik me si gö rül müş tür. Has ta
10 ya şın da ol ma sı na rağ men sa de ce sağ alt bi rin ci
ke ser diş sür müş ve rad yog ra fik ola rak sol üst 6 nu-
ma ra lı di şin sür me sin de ge cik me tes pit edil miş tir.
Ay rı ca rad yog ra fi de 8 nu ma ra lı diş le rin germ le ri
göz len me miştir.

Kle i dok ra ni yal disp la zi li has ta la rın ha fif ve ya
or ta derecede boy ge li şim ku su ru ol ma sı na rağ men
sık lık la men tal ge li şim le ri nor mal dir. Has ta mı zın
da okul ba şa rı sı iyiy di. Kle i dok ra ni yal disp la zi li
has ta lar da er ken ço cuk luk dö ne min de to raks dar lı -
ğı nedeniyle tek rar la yan alt so lu num yo lu in fek si -
yo nu na bağ lı prob lem le re sık rast lan mak ta dır.

Ol gu muz da to raks dar lı ğı ol mak la bir lik te, ço-
cuk luk ça ğı nın er ken dö ne min de so lu num sı kın tı sı
öy kü de bah se dil me mek te dir. Ol gu muz da ki so lu -
num sı kın tı sı üst so lu num yo lu kay nak lıy dı ve da -
ha çok ge ce le ri ol mak ta dır. Has ta mız da göz le nen
stri dor, ri nos ko pi de sap ta nan na zal ka vi te dar lı ğı,
ağ zı açık uyu ma, hor la ma ya kın ma sı ve ak ci ğer os-
kül tas yo nu nun nor mal sı nır lar da ol ma sı üst so lu -

RESİM 6: Radyografik olarak sol üst 6 numaralı dişin sürmesinde gecikme
ve 8 numaralı dişlerin germleri gözlenmemekte.



num yo lu obs trük si yo nu nu des tek le mek te dir. Sap-
ta nan üst so lu num yo lu obs trük si yo nu nun ne de -
ninin bu run mal for mas yo nu ve bu run kö kü
dep res yo nu ol du ğu dü şü nül mek te dir. Ço cuk lar da
na zal obs trük si yo nun en sık ne den le rin den ade no -
id hi per tro fi ri nos ko pi ile dış lan mış tır. Yi ne ge ce -
le ri so lu num sı kın tı sı na ne den olan bron şi yal as tım
kli nik bul gu lar ve so lu num fonk si yon test le ri ile
dış lan mış tır.

Ai le bi rey le ri nin CCD yö nün den de ğer len di -
ril me sin de ben zer ol gu ya rast lan ma dı. Has ta mız da
ye ni bir mu tas yon so nu cun da CCD’nin ge liş miş
ola bi le ce ği dü şün üldü.

Olgumuz, baş vu ru şika ye ti ve bu şika ye te ne -
den olan alt ta ya tan na dir bir is ke let disp la zi si ol-
ma sının yanısıra CCD’nin is ke let disp la zi si
dü şü nü len has ta lar da dik kat edil me si ge re ken ayır-
dedici özel lik le ri vur gu la mak ama cıy la su nul du.
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