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, r Ö z e t , 

(jörmeme vakııııuusniu getirilen ve osıeopelrozls tanısı 
kıuıultın üç avlık kız çocuğu sunulmakladır. Öyküsünden 
doğuştan heri İnişim dik ııııamadığı. ışığı iz/cvriucdiği. anne 
ile İmhasının birinci dereceden akraba olduğu öğrenildi. 
Hastada, optik utm/i iv lıepanuııegali, uzun kemik gra/i/erlııde 
kemik içinde kemik görünümü, jeııerıibze a'aıısıle arı ması, epl-
tız lıaılarıııda düzensizlik saplandı. "t 'isimi F.vııked 
l'oientials"e bihıteral cevap alınamadı. Hastaya kemik iliği 
transplantasyonu fil anlamlı. 
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S u m m a r y 

A three month-old girl with blindness due to osteopetro
sis is presented. Poor head control, no reaction to light and 
first degree consanguinity of die parents were present tu liisln-
rv. On physical examination, optic nerve atrophv and he
patomegaly were found. Bone within a bone appearance, gen
eralized increase bone density were seen in long bone .\-ravs. 
There was no response in bilateral visual evoked potentials. 
Hone marrow transplantation uw p/aniind. 
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Osteopetrozis. kemiğin normal yapısının kay
bolduğu, bozuk osleoklast fonksiyonu sonucu 
yetersiz kemik rezorbsiyonunun neden olduğu os-
teosklcroz ile karakteri/c bir grup herediler 
metabolik kemik hastalığıdır. İlk kez I880'de 
Ncuman tarafından tan ımlanmış , ancak klinik 
tanımlanması 1904 yılında Heinrich-Albcrs-
Schöııberg tarafından yapılmış ve aynı isimle ad
landırılmıştır. Osteopetrozis ismini ise 1926'da 
Karsclıncr kullanmıştır (I). Danimarka'da 1/20.000 
oranında görülen hastalığın diğer toplumlardaki in-
sidansı 1/500.000"dir (2). 

Bu yazımızda, nadir bir körlük nedeni olarak 
osteopetrozis tanısı konulan bir olgu sunulmak
ladır 
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Üç aylık kız çocuğu görmeme ve başını dik tu-
tamama yakınması ile getirildi. Öyküsünden; do
ğuştan beri başını dik tutamadığı, ışığı izleye
mediği, yedi günlük iken bir kez 3-4 dakika kadar 
süren ellerinde kasılma şeklinde havale geçirdiği ve 
anne ile babasının birinci dereceden akraba olduğu 
öğrenildi. 

Fizik incelemesinde; ağırlık 5300 gr, boy 58 
em, baş çevresi 39 cm idi. Genel durumu orta. şuur 
açık, hafif soluk görünümde, baş kontrolü ve ışık 
ızlcmi yoktu, bilateral optik atrofisi ve raşitik roza-
rilcri vardı. Karaciğer midklavikular hattı 5 cm ge
çiyordu. 

Laboratuvar incelemesinde; hemoglobin 10.1 
gr/dl, beyaz küre l5 .800/mm\ peri ferik yaymada 
%2 normoblasl, polikromazi vardı. Trombositleri 
yeterli ve kümeli idi. İdrar tetkiki normal idi. 
Serum kalsiyumu 10.1 mg/dl, fosforu 7.8 ıııg/dl, al-
kalen fosfatazı 454 IU/L idi. Uzun kemik grafi
lerinde kemik içinde kemik görünümü, jeneralizc 
dansite artması, epifiz hatlarında düzensizlik vardı 
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Şekil I. 

(Şekil 1.2). Kraniyal tomografi, eleklroretinogranı 
(F.RG) ve "Braiııstem mıciiıory evoked potentıals" 
(BAHT) ııonııal idi. "Visual evoked potentials" 
(V'fTî 'dc bilateral cevap aiınanıadı. 

I a r t ı ş ı n a 

()s teopeıro/ is : erken başlangıç gösteren ına-
lign ıııfantil fonmından. erişkin dönemde bulgu 
veren osteopclrozis tardaya kadar değişen geniş bir 
dağılım klinik speklrum gösterir, (ienellikle olo-
zomal resesif geçiş gösteren hastalığın seyrinde 
anemi, tekrarlayan ağır enfeksiyonlar, ekstramc-
diillcr hematopoe/.isc bağlı hepatosplenomcgali. 
optik foramina darlığının neden olduğu optik alroli. 
kemik kırıkları ve büyüme geriliği görülür (3). 

Görememe ve gelişme genliği yakınmaları ile 
başvuran hastamızın, çekilen akciğer grafisinde 
koslalarda dansite artışı görülmesi , hımıerusla 
kemik içinde kemik görünümünün olması ve çeki
len uzun kemik grafilcıinde kemik dansitesinde 
belirgin artış olması nedeniyle hiperostozis ayırıcı 
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Seki l 2. 

tanısında; erken bulgu veren osteopclrozis. renal 
tübüler asidoz ile birlikte olan osteopclrozis, os
teopclrozis tarda (Albers-Schönberg Hastalığı), pik-
nodizostozis. disosteosklcrozis ve inlantil korlikal 
hiperostozis (Cafl'ey Hastal ığı) düşünülmelidir . 
Kl inik özellikleri ve röntgen bulgularının örlü.şe-
bildiği bu hastalık grubunun ayırt edilmesinde 
hastalığın gençlik geçiş şekli, başlama yaşı ve 
kemik tutulumunun tipi önemlidir (3). 

Osteopetrosis olgularının tanısında, radyolo
jik yöntemlerin önemi büyüktür. Ulster ve arka
daşlarının (4) osteopclrozis!i 13 olgunun kranio-
grafı. magnetik rezonans ve tomograllk inceleme 
bulgularını bildirdikleri çalışmalarında; beş olguda 
beyin-omurilik sıvısı alanlarında artma, olguların 
hepsinde belirgin skleroz, osleopetrotık kemik de
polanması, düzensiz kalsifikasyon. korlikal aıroli , 
hidrosefali ve optik a t roll saptamışlardır. Optik 
atroli genel olarak travmatik. inllamaluar. dejenc-
ratif, neoplastik ve herediter nedenlerle oluşurken, 
osleopclrozıs te optik foramina darlığı sonucu 
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oluşur (3). Üzüm vo arkadaşlarının (5) rapor etlik
leri beş olguda yapılan kranial ultrasonogralîk ve 
tomografik incelemede perivcntrikülcr alanda hipo-
dcns alanlar, kortikal atrofi, subdural cfüzyon, S i l -
vıan lissiirlerde genişleme ve giruslarda belirgin
leşme saptanmıştır. 

Osteopetrozıse eşlik eden renal tübüler defekt, 
hastalığın kliniğim ağırlaştırmaktadır. Al-Rashecd 
ve arkadaşlarının rapor ettikleri 28 olguda renal 
tübüler hasarın neden olduğu metabolik asidozlu 
olgularda serebral kalsılikasyon ve optik atrolinin 
daha sık görüldüğünü belirtmişlerdir (6). Renal pa
tolojinin eşlik ettiği osteopetrozis olgularında kar
bonik anhidraz 11 eksikliği de bildirilmektedir (7). 

Ostcopetrozıs l i hastalarda prednizolon te
davisinin anemi gelişimini geciktirdiği, yüksek doz 
l(X(OH)D,, interferon. tekrarlayan paralhormon in-
füzyonları ve yüksek doz metilprcdnizolon tedavi
lerinin denendiği ve iyi sonuçlar alındığı 
bildiri lmektedir (8-11). Hastamızda da uygu
lanacak olan kemik iliği transplantasyonu ile os
teopetrozis olgularında başarılı sonuçların elde 
edilebildiği bildirilmektedir (12). 

Sonuç olarak: optik atrolisi olan, ancak etyolo-
jısi aydınlatı lamayan olgularda, ayırıcı tanıda os
teopetrozis de düşünülmelidir. 
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