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Ozet

Summary

Amag: Spordiloepifiziyal displazi tarda X'e kg resesif geg
gosteren bir hastaliktir. Hastalik 5-10skga arasind:
spinal buyumenin gecikmesi ile farkedilir. Rathjik
bulgular omurgada, 6zellikle lomber bélgede gorikne
gilimindedir. Erken osteoartrit izlenmektedir.

Olgu Sunumu: Bu calsmada, 6 ygindan beri kalca@isi ve
aralikh bel grisi olan fizik muayene ve radyolojik go-
rintileme ile spondiloepifiziyal displazi tardarteghis
edildigi, bir erkek hastayi, vaka olarak sunduk.

Sonug: kemik ve eklem displazileri grubunda yer alan aast
liklar kagimiza zaman zaman romatolojik semptol
olarak ¢ikmaktadir. Anormal vertebra govdeleri adck
patolojileri olan hastalarda spondiloepifiziyal pl&zilel
akla gelmelidir. Hastatin kokenine yonelik bir teda
yoktur. Palyatif tedavi yakiami mevcuttur.

Anahtar Kelimeler: Spondiloepifiziyal displazi,
Spondiloepifialydisplazi tarda
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Purpose: Spondyloepiphyseal dysplasia tarda is a dis
that is inherited by X linked recessive way. Theedis
is diagnosed as a delay in the spinal growth betveek
years old. Radiological findings tend to be seespime
especially in lumbar region. Early osteoarthritan dt
observed.

Case Report:In this study, we presented a male pdtievhc
was hip pain and intermittant back pain since &-ydd,
as a case in which spondyloepiphyseal dysplasie
was diagnosed with, physical examination and radiel
cal imaging.

Conclusion: The disease in thgroup of bone and articu
dysplasing sometimes appear as romatologicalpsym
toms. The patients with abnormal vertebrea andphip
thologies should remind us spondyloepiphyseal @i
tarda. There is no ethiological treatment of theedse
There exists paltatif therapical approaches.

Key Words: Spondyloepiphyseal dysplasia,
Spondyloepiphyseal dysplasida
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Iskeletin jeneralize bilyume ve gefie ano-
malileri nadirdir. Kemik ve/veya kikirdak biyime
ve gelsme bozukluklarina iskelet displazileri
(osteokondrodisplazi) denilir.

Kemik displazileri, bazilarn herediter gggi
olan ve kemjin epifiz, fiz, metafiz ve diafizini
etkileyen geni bir hastalik grubudur. Bu grubun en
yeni siniflandiriimasi Rubin tarafindan yapgmm
Bu siniflamada patolojinin etkin oldu kemik
alanlari, bu alanlarin biyime ve gaieyle iliski-
leri dikkate alinmgtir. Epifizi etkileyenler
epifiziyal hipoplazi ve epifiziyal hiperplazi olmak
Uzere iki ana gruba ayrilirlar. Epifiziyal hipopilaz
normal epifiz kartilaj olsgumunun veya epifiz mer-
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kezinin ossifikasyonunun bozuldudur. Epifiziyal
hipoplazinin bir alt grubu olan spondiloepifiziyal
displazinin (SED) de l&ca ¢ tlrd tanimlanm

tir. 1) SED konjenita 2) SED tarda 3) Progresif
artropati ile seyreden SED tarda (1).

Spondiloepifiziyal displazi tarda; X kromo-
zomuna bgh resesif geg gostermekte ve dolayi-
siyla erkekler daha buylk oranda etkilenmektedir.
Hastalilk spinal blUyumenin gecikmesi, omurga
gelisiminin bozulmasi sebebiyle 5-10 gyari ara-
sinda farkedilir. Omurgada platispondili (yassila
ma) ve lomber omurga gdévdelerinin Ust ve alt son
plaklarinda deve hdorgicli goéruntisit radyolojik
olarak karakteristiktir. Ayrica biylk eklemlerin
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epifizlerinde hafif dizlgme meydana gelir. Pelvis bdbrek, tiroid, paratiroid fonksiyonlari ile ilgili
dar ve derindir. Kalcalar disloke olabilir. Kalgcela biyokimyasal testler, EKG ve ekokardiografisi
da ozurlulige yol acabilen erken dejeneratif normaldi. Lateral spinal grafilerde vertebralarin
osteoartritik dgisiklikler hemen her zaman ajur kicuk, hipoplazik oldgu goruldd, tum eklem
(1-2). araliklarinda daralma mevcuttu. Ozellikle L2, L3

Bu makalede ender olarak gérillen SED tarda“vertebralarl_nm on karikh koseleri, korpuslari
bir hasta kiinik ve radyolojik bulgularséginde ~ 0ast nedeniyle deforme olstu ve Schmorl nodul-
sunulmtur. leri goruluyordu. Lordozda dizlme vardi. Tam

vertebralarda osteofitler dikkati cekmekteydi. L2-3
Olgu Sunumu seviyesinde jibozite mevcuttu. Pelvis grafisinde,

H Y. 30 yainda erkek hasta. Ankara Universi- PelVisin dar ve derin oldw asetabulumun

tesi Tip Fakiltesi Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon sklerotik, kaput femorisin bilateral deforme oldu-
Kinigine kalca ve bel @isi, yirimede giclik gu, her iki kaputta sklerotik ve litik alanlar bukun

sikayeti ile bgvurdu. Hastanin ilk yakinmalari 6 dugu gozlendi. Asetabular fossaglssmisti, femur

yasinda kalca grisi, cabuk yorulmaeklinde ba- boynu agll_arl_azalrsm (_Resim1-2). Cekilen der
lamisti. Agri sadece kalcaya lokalize olup, hareket- eklem grafileri normaldi.

le, zorlanmayla, yiiriimeyle, ayakta durmaklasarti Hastaya klinikte yatfy stre icinde kalcalarina
gosteriyor; istirahatle hafifliyordu. Hasta uyna, kisa dalga diatermi ve interferans akimi uygulandi.
karincalanma, eklemlerindgislik, kizariklik, 1si Bel, karin kaslari gtclendirici egzersiz, denge,
artsi gibi inflamasyon bulgular tanimlamiyordu. Koordinasyon egzersizleri ve kalcalara germe eg-
Son 6 aydir kalcagaisininsiddetinde bir ary ve

aralikh bel &risi sikayeti vardi. Bel arisi da hare-

ketle artip, istirahatle azalan bir 6zellikisgordu.

Ozgecmginde 4 yainda gegcirilmg brorgit, 6
yasinda geciriimg menenijit 6ykisld mevcuttu.
Soygecmginde ebeveylerinin  teyze ¢ocuklari
oldugu, babasinin 60 ganda 6ldigl, annesinin
65 yainda ve hipertansiyon, diabetes mellitus
hastas! oldgu 6grenildi. Sa&likli bir kizkardee
sahipti. Ailede bu tip yakinmalari olan kimse
yoktu. Sistem sorgusu normaldi. Fizik muayenede
TA:120/70 mm Hg, nabiz 76/dak idi. gdr sis-
temlerin fizik muayeneleri ve mental durumu
normaldi. Boy 1.65 cm; alt, Ust ekstremite uzun-
luk orani normaldi. Lokomotor sistem muayene-
sinde Ust ekstremite hareketleri acik \disizdi.
Lomber lordozda dizéene, aciklgl sola bakan
skolyoz, alt torakal ve Ust lomber bdlgede kifoz
artisl mevcuttu. Modifiye Schober 19cm idi. Bel
hareketleri antefleksiyon ve ekstansiyon sonu
tutuk, lateral fleksiyon ve rotasyonlar tutugre
sizdi. Antefleksiyonda iken kifoz agtidaha be-
lirgindi. Her iki kalcanin tim yo6nlere hareketleri
ileri derecede kisith vegail idi. Norolojik mua-
yene normaldi. Laboratuvar incelemede rutin kan
ve idrar tetkikleri, serum elektrolitleri, kargeir, ~ Resim 1.0lgumuzun lumbosakral lateral grafisi
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Resim 2.0lgumuzun pelvis AP grafisi

zersizleri verildi. Hasta ortopediye konstlte edild
Her iki kalga icin total kalgca artroplastisi onelril
Ancak hasta kendisi cerrahi gimi kabul etmedi.
Takip sirasinda medikal tedaviye ihtiyaci olmadi.
Tedavi sonundagalarinda gerileme oldu.

Tarti sma

Spondiloepifiziyal displazinin konjenital tipin-
de otozomal dominant gggyorulir. SED konjeni-
tada da butin spondiloepifiziyal displazilerde ol-
dugu gibi tipll kolajenin gen kodunda mutasyon
oldugu belirtiimektedir (3). Klinik ve radyolojik
degisiklikler siklikla yasa baimhidir ve dgumda
farkedilmezler. Gévde ve ekstremite kigaliepi-

fizlerin ortaya ¢ikmasinda gecikme, yarik damak,

basik yuz, eklem kisitliliklari, kifoskolyoz, attan
aksiyal instabilite, myopi, platispondili, odontoid
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romatoid artrite benzemesinegnaen laboratuvar
degerlerinin normal sinirlarda olmasi ve radyolojik
bulgularin farkli olmasi, uygulanan antiromatizmal
ilaclardan yarar sdanmamasi ile ayrilir. Vertebra-
larda jeneralize duzdene ve bazenstik edebilen
kifoz veya skolyoz boy kisalmasina yol acar,
vertebralarin 6n kisminda defektif kemijdee
gorilebilir. EI kemiklerinde 6zellikle de proksimal
interfalangeal eklemlerde daha belirgin olarak
epifiziyal ve metafiziyal geglemeler sonucta ek-
lem araliklarinda daralmaya yol acar. Femur boyun
kisadir ve proksimal femurun epifizleri ggleimis-

tir. Sonug olarak epifiziyal duzene ve sekonder
osteoartrit belirgin hale gelir. (2,4,5) Olgumuzla
grafilerinin normal olgu bizi SED’nin bu formun-
dan da uzakkurdi.

SED tarda formunda X kromozomunagha
resesif gegi vardir. Sadece erkekler etkilenir. Bu
bozuklyzga sebep olan lokusun Xp22 bélgesinde
yer alabilecgi bildirilmi stir (6). Klinik belirtiler 5-

10 yalari arasinda ltar. Boy kisalgl, omurga
gelisiminin bozulmasi, lomber vertebralarda pla-
tispondili ile Ozellikle kalga ve omurgada erken
dejeneratif dgisiklikler vardir. Ekstremiteler ve
yiz normaldir (1). Vertebralarin dst ve alt son
plaklarinda deve hérgicu, platispondili saptanmasi
karakterestiktir. Blyuk eklemlerin epifizlerinde
hafif yassilamalar metafizlerde gegleme izlen-
mektedir. Pelvis dar ve derindir. Kalcalarda erken
ozurluluk yaratan osteoartritik gigiklikler olusur
(1). Olgumuzun erkek olmasi, ailede ska
hickimsenin etkilenmengiolmasi X kromozomuna
bagli kalitimi desteklemektedir. Semptomlarin 6

hipoplazi, belirgin koksa vara, genu varum veya yasinda balamasi, boyunun kisa olmasi ve tipik

valgum, skapula karedmesi, pes ekino varus go-
rilebilir. (1) Olgumuzda aile bireyleri arasinda
benzer yakinmalarin olmamasi, kizkaid& nor-
mal olmasi, 6 ygna kadar highir yakinmasinin
olmamasi nedeniyle SED konjenita ile uyumlu
olmadg! distnuldi.

Progresif artropati ile seyreden SED tarda 3-8

yaslarinda ortaya cikan ve daha fazla 6zug@gll
neden olan bir formdur. Otozomal resesif gieci
dir. Ozellikle ellerde olmak lizere bircok eklemde
agri, sislik, sertlik ve kontraktir gedir. Semptom-
lar romatoid artrit ile kasabilir. Klinik olarak
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radyolojik bulgular hastamizda SED tarda tanisini
desteklemektedir. SED tarda formunda korneal
opasiteler, nefrotik sendrom, aort yetmgizli
odontoid proces anomalileri gt olgularda bildi-
rilmistir (7). Bizim olgumuzda bu patolojilere ait
bulgular saptanmadi.

SED tarda klingi ile uyumlu oldgunu digiin-
digimiiz bu vaka epifiziyel displazilerin tiplerin-
den olan multipl epifiziyel displazi ve Kniest
displazisi ile de kagabilirdi.

Multipl epifiziyal displazilerde kalcalar, diz-
ler, ayak ve el bilekleri tutulur ve otozomal domi-
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nant geg s6z konusudur (1). Hastamizda kalgca verir. Hastada bilateral koksa vara, her iki kalca

omurga d¢inda eklem patolojisi olmamasi multipl fonksiyonunu ileri koksartroza Bl klinik ve rad-

epifiziyal displazi tanisindan uzaktamistir. yolojik bulgular, bilateral total kalca artroplasti
Kniest displazisinde ise; cokik nasal kopri, endikasyonunu koydurur. Postoperatif rehabilitas-

myopi, katarakt, eklem sertlik ve kontraktirleri yon, fonksiyonlarin kazaniimasinigar.
mevcuttur. Kikirdak proteoglikan anormallikleri
gorulebilir. Fizislerin histolojik olarak peynigek-

linde gérinuimi karakteristiktir. Odontoid progesin
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