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Osteogenesis imperfekta (Ol), frajil ve kirilgan ke-
mikler, mavi Sklera, dental malformasyonlar, sagirlik ve
hiperekstansibl ligamanlarla karakterli, heterojen bir ka-
litsal bag dokusu hastaligidir(l). Orijinal olarak 18. yuz-
yil sonlarinda rapor edilmis olmasina ragmen, klinik bir
sendrom olarak ilk defa 1918'de Van der Hoeve tara-
findan tanimlanmistir, insidansi 10000 - 50000 dogum-
da birdir (2,7). Ik ve cinsiyet farki gostermez. GCogun-
lukla otozomal dominant kalitilir. Fakat otozomal resesif
ve sporadik vakalar da bildirilmistir (2).

Hastaligin cesitli siniflandirmalari olmakla birlikte,
ginumuzde en yaygin olarak Sillence ve ark.nin oner-
digi klasifikasyon kullanilmaktadir. Bu klasifikasyon,
hastaligin baslangi¢ yasi, eslik eden fenotipik bulgular,
kalitim sekli, kemik fraji'itesinin ciddiyeti ve iskelet de-
formite sekellerine goére yapilmistir (Tablo 1). Buna
gore hastalik 4 tipe ayrilmistir. Tip 2 ve 3 agir seyreder
ve muhtemelen otozomal resesif kalitilir. Tip 1 ve 4 da-
ha hafiftir ve otozomal dominant kalitilir (1,3-6,10).

Hastalik kollajenin yapisindaki defektlere baghdir.
Bu defektler gogunlukla prokollajen 1 monomerlerinin
proalfa zincirlerini tutar ve prokollajen sekresyonu azal-
masi gibi, sekonder metabolik diizensizliklere yol acar.
Tip 1 kollajen kemik, deri, tendon yapilarinda, perivas-
aler bag dokulari gibi konnektif dokularda, gézde de
sklerada &nemli miktarda bulunur, bundan dolay! Oi'da
bu dokularin anormal oldugu goérulir (1).

iskelet Bulgulari

Oi'daki iskelet degisiklikleri- Tablodan da gériil-
digu gibi- cok genis bir yelpazede dagilmaktadir. Tip 1
gibi hafif vakalarda kemik yapilar klinik ve radyolojik
olarak hemen hemen normal olup, patolojik kirik hig
goriilmeyebilir veya ¢ok az gériilebilir. Ote yandan Tip
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2 ve 3 gibi daha agr seyreden vakalarda ise, uzun
kemikler (kaburgalar, femur, tibia vs.) basta olmak
Uzere, bircok kemik yapida anormallikler (egilme, bon-
cuklanmis veya oOrselenmis kenar yapisi vs.) gorilebil-
mektedir. Hastaligin en tipik belirtilerinden biri, énemsiz
travmalarla meydana gelen frakturlerdir. Frakturlerin
sayisl hastaligin ciddiyetiyle dogru orantili olarak artmak-
tadir.

Kulak Bulgulari

Kemik bulgulari ve mavi sklerayla birlikte, hastalik
ilk tanimlandiginda rapor edilen 3 bulgudan biridir.
Semptomlar kulak ¢inlamasi ve bas donmesinden total
sagirhga kadar degisebilir. Bununla birlikte sagirlik ¢ok
az gorullr.

Deri Anomalileri

Deri bulgulari ¢ogunlukla mevcut olmakla bera-
ber, ikinci planda kalr. Deri atrofik ve oldugjndan
yasli  bir gorinimde olabilmektedir. Kuigik travma-
larla bile nisbeten genis derialti hemorajileri olusabi-
lir.

Dental Anormallikler (Dentinogenesis imperfekta)

Hastaligin iging ve karakteristik bir pargasi olabil-
mektedir. Hem sit disleri, hem de kalici diglerde (6zel-
likle kesicilerde) sarimsi - kahverengi veya gri renklen-
me olusabilir. Clrlik seyrektir.

Okller Bulgular

En 6nemli okller bulgu mavi sklera denen, sklera-
da mavimsi veya grimsi renkli gérinimdur (Sekil 1).
Bu durum, normalden daha ince yapida olan skleranin
yarigeffaf bir goérinim olmasi ve buna bagl olarak alt-
taki uveal pigment ve kanin rengini belli etmesi ile
aciklanmaktadir. Bilindigi gibi sklera normalde beyazdir.
Mavi sklera da, yenidoganlarda, 6zellikle de prematire-
lerde gorildigi zaman normal bir durumdur. Ancak
hayatin ilk birkag ayindan sonra da devam eden mavi
skleralar patolojik olup, ya konjenital glokomda oldugj
gibi g6z &n segmentinde gerilmeye veya OIl, Loewe
Send. gibi patolojilere baghdir (8). Oli'da mavi sklera
cok énemli ve patognomonik bir bulgudur. Oyle ki, na-
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Tablo 1. Sillence ve ark.nin énerdigi Ol klasifikasyonu.

OKULER BULGULAR

Tip Baslangig Uzun kemikler, Sklera Di Prognoz Gen. Antenatal
frakturler (+) tani (US)
IA 1-10 yas Hemen hemen normal Mavi — iyi Ot.dom. —
B 1-10 yas Hemen hemen normal Mavi iyi OLdom. —
IIA Dogumda Genis burusuk lemur Mavi — Letal Ot.res
boncuklanmig
kaburgalar
+¥+
B Dogumda Genis burusuk femur Mavi — Letal Ot.res. +
kaburga kirigi min.
+++
C Dogumda Dar kirilmis femur, Mavi — Letal Ot.res
ince boncuklanmis
kaburgalar
+++
[l Dogumda Tip H'den az fakat Beyaz/ — Ciddi Ot.res/
ciddi egilme, ince mavimsi OLdom.
kemikler, minimal
kaburga kingi
HH—++e
IVA Degisken Degisken orta derecede Beyaz/ — Degisken Ot.dom —
egilme mavimsi
B Degisken Degisken orta derecede Beyaz/ Degisken Ot.dom.
egilme mavimsi
EN
Di: Dentinogenese imperfekta

Ot.dom.: Otozomal dominant
Ot.res.: Otozomal resesif
Gen.: Genetik

uUs: Ultrason

dir gérilen sklerasi normal OIl'll bireylerde, hastaliin
tanisini koymak oldukga glg¢ olmaktadir (6).

Hastaligin yaygin gorilen bir diger bulgusu, Satirn
halkasi denen, paralimbel skleradakl komparatif beyaz-
lagsmadir (8).

Ruedemann ve ark., Ol'll kornea ve skleralarda
1stk mikroskobuyla ince fibréz tabakalar, kusurlu kol-
lajen demetleri ve normalden gevsek bir ortamda
fibrillerde say1 azhgr tesbit etmislerdir. Chan ve ark.
da elektron mikroskobu Ile, kollajen fibrillerinin kalin-
lignin, korneada %25, sklerada da %50'nin Uzerin-
de kontrol grubundan ince oldugjnu gdstermisler-
dir. Bunlar immatir kollajenler olup, skleranin nor-
malden daha ince ve mavi olmasini izah etmektedir-
ler (9).

Patolojik muayenede kornea ve skleranin %50 -
75 oraninda normalden ince olduguna dair tesbitler bu-
lunmaktadir (2). Buna mukabil, Kaiser-Kupfer ve ark.
Oi'da santral kornea kalinligini normalden farkli bulma-

mislardir (7). Bu durum muhtemelen farkh c¢alismalar-
daki vakalarda hastaligin ciddiyeti arasinda énemli fark-
lar olmasindan kaynaklanmaktadir.

Yine Kaiser-Kupfer ve ark. Ol'll hastalarda, okiiler

rijidite, aksiyel uzunluk ve kornea g¢apini normalden
Uistik bulmuslardir (7).

>ci.1l1.  UjifciCjuncSis impeitekta tip 1 A'li bir oguda bilateiai
mavi skleialar goruliyor.
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Ol'da tarif edilen diger bulgular arasinda hiperme-
tropi, megalokornea, keratokonus, zonuler ve nukleer
katarakt, posterior embriyotokson, retrobulber nevrit ve
glokom gibi nadir olarak bildirilen durumlar da vardir.
Yine optik atrofi de tanimlanan diger bir bulgu olup, op-
tik sinirin kemikle kompesyonuna veya kronik papil or-
demine sekonder oldugu disunulmustar.

Hastaligin tedavisi genelde kiriklara ydneliktir. Bili-
nen sistemik bir tedavisi yoktur. Anabolik steroidlerin
kirik sayisini azalttigi bildirilmistir. Ancak hastaligin temel
seyri degismemektedir. G6z bulgulari iginde tedavi ge-

rektirenlere uygun tedavi yapilmahidir.
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