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Summary

A Ozet ,
(jormeme vakunuusniv - getirilen ve  osieopelrozls  tamisi
fultin ii¢  avlik kiz  ¢ocugu  sunulmakladir. Opvkiisiinden

dogustan  heri  Inisim dik unamadigi. s1g1  iz/cvriucdigi.  anne

ile  Imhasiun  birinci  dereceden  akraba  oldugu  Ogrenild.
Hastada, optik utm/i iv lhepanunegali, uzun kemik gra/i/erlude
kemik icinde kemik goriiniimii, jeueriibze a'ausile art masi,  epl-
F.vuked

Hastaya  kemik  iligi

tiz hailariida diizensizlik saplandi. "t 'isimi

biluteral ~cevap  alinamadi.

fil anlamli.

l'oientials"e

transplantasyonu
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Osteopetrozis. kemigin normal yapisinin kay-

boldugu, bozuk osleoklast fonksiyonu sonucu
yetersiz kemik rezorbsiyonunun neden oldugu os-
ile karakteri/c bir grup herediler
[k kez 1880'de
tanimlanmis, ancak klinik
Heinrich-Albers-
Schoéuberg tarafindan yapilmis ve ayni isimle ad-
landirilmistir.  Osteopetrozis 1926'da
Karscliner kullanmistir (I). Danimarka'da 1/20.000
oraninda goriilen hastaligin diger toplumlardaki in-

sidanst 1/500.000"dir (2).

teosklcroz
metabolik kemik hastaligidir.
Ncuman tarafindan
tanimlanmasi 1904  yilinda

ismini ise

Bu yazimizda, nadir bir korliik nedeni olarak
osteopetrozis tanist konulan bir olgu sunulmak-
ladir
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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 liisin-
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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Olgu

Uc aylik kiz ¢ocugu gérmeme ve basini dik tu-
tamama yakinmasi ile getirildi. Oykiisiinden; do-
gustan beri basini dik tutamadigi, 15181 izleye-
medigi, yedi giinlikk iken bir kez 3-4 dakika kadar
siiren ellerinde kasilma seklinde havale gegirdigi ve
anne ile babasinin birinci dereceden akraba oldugu
ogrenildi.

Fizik incelemesinde; agirlik 5300 gr, boy 58
em, bas cevresi 39 cm idi. Genel durumu orta. suur
acik, hafif soluk goriiniimde, bas kontroli ve 151k
1zlcmi yoktu, bilateral optik atrofisi ve rasitik roza-
rileri vardi. Karaciger midklavikular hatt1 5 cm ge-

ciyordu.

Laboratuvar incelemesinde; hemoglobin 10.1
gr/dl, beyaz kiire 15.800/mm\ peri ferik yaymada
polikromazi vardi. Trombositleri
yeterli ve kiimeli idi. Idrar tetkiki
Serum kalsiyumu 10.1 mg/dl, fosforu 7.8 1g/dl, al-
kalen fosfatazi 454 IU/L idi. Uzun kemik grafi-

lerinde kemik i¢inde kemik goériinimi, jeneralizc

%2 normoblasl,
normal idi.

dansite artmasi, epifiz hatlarinda diizensizlik vardi

TA TN ledwlri pi'is. 7
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Sekil I.

(Sekil 1.2). Kraniyal tomografi, eleklroretinograni
(F.RG) ve "Braiustem miciitory evoked potentials"
(BAHT) muonnal idi.
(V'fTi'dc bilateral cevap aiinaniadi.

"Visual evoked potentials"

I artisina

()steoperiro/is: erken baslangic goOsteren 1na-
lign wifantil fonmindan. eriskin doénemde bulgu
veren osteopclrozis tardaya kadar degisen genis bir
dagilim klinik speklrum gdosterir, (ienellikle olo-
zomal resesif gegis gosteren hastaligin seyrinde
anemi, tekrarlayan agir enfeksiyonlar, ekstramc-
diiller
optik foramina darliginin neden oldugu optik alroli.

hematopoe/.isc  baglt  hepatosplenomcgali.

kemik kiriklar1 ve biiyiime geriligi gorilir (3).

Gorememe ve gelisme genligi yakinmalar: ile
basvuran hastamizin, g¢ekilen akciger grafisinde
koslalarda dansite artis1 goriillmesi, himierusla
kemik i¢inde kemik goriiniimiiniin olmasi ve g¢eki-
len uzun kemik grafilciinde kemik dansitesinde

belirgin artis olmasi nedeniyle hiperostozis ayirict

/' Ktin .1 Diwdr  T'W, ~
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Sekil 2.

tanisinda; erken bulgu veren osteopclrozis. renal
tiibiiler asidoz ile birlikte olan osteopclrozis, os-
teopclrozis tarda (Albers-Schonberg Hastaligi), pik-
nodizostozis. disosteosklcrozis ve inlantil korlikal
(Cafl'ey Hastaligi)
Klinik ozellikleri ve rontgen bulgularinin orlii.se-

hiperostozis distintilmelidir.
bildigi bu hastalik grubunun ayirt edilmesinde
hastaligin genglik gecgis sekli, baslama yast ve
kemik tutulumunun tipi 6nemlidir (3).

Osteopetrosis  olgularinin tanisinda, radyolo-
jik yontemlerin 6nemi biiyiiktiir. Ulster ve arka-
daslarinin (4) osteopclrozis!i 13 olgunun kranio-
grafi. magnetik rezonans ve tomograllk inceleme
bulgularini bildirdikleri ¢alismalarinda; bes olguda
beyin-omurilik sivisi alanlarinda artma, olgularin
hepsinde belirgin skleroz, osleopetrotik kemik de-
polanmasi, diizensiz kalsifikasyon. korlikal airoli,
hidrosefali ve optik atroll saptamislardir. Optik
atroli genel olarak travmatik. inllamaluar. dejenc-
ratif, neoplastik ve herediter nedenlerle olusurken,
sonucu

osleopclroziste optik foramina darlig:
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olusur (3). Uziim vo arkadaslarinin (5) rapor etlik-
leri bes olguda yapilan kranial ultrasonogralik ve
tomografik incelemede perivcentrikiiler alanda hipo-
dens alanlar, kortikal atrofi, subdural cfiizyon, Sil-
vian lissiirlerde genisleme ve giruslarda belirgin-

lesme saptanmistir.

Osteopetrozise eslik eden renal tiibiiler defekt,
hastaligin klinigim agirlastirmaktadir. Al-Rashecd
ve arkadaslarinin rapor ettikleri 28 olguda renal
tibiler hasarin neden oldugu metabolik asidozlu
olgularda serebral kalsilikasyon ve optik atrolinin
daha sik gorildigilinii belirtmislerdir (6). Renal pa-
tolojinin eslik ettigi osteopetrozis olgularinda kar-
bonik anhidraz 11 eksikligi de bildirilmektedir (7).

Ostcopetrozisli hastalarda prednizolon te-
davisinin anemi gelisimini geciktirdigi, yliksek doz
I(X(OH)D,, interferon. tekrarlayan paralhormon in-
fiizyonlar1 ve yiliksek doz metilprcdnizolon tedavi-
lerinin denendigi ve iyi sonucglar alindig:
bildirilmektedir (8-11).

lanacak olan kemik iligi transplantasyonu ile os-

Hastamizda da uygu-

teopetrozis olgularinda basarilt sonuglarin elde

edilebildigi bildirilmektedir (12).

Sonug¢ olarak: optik atrolisi olan, ancak etyolo-
jisi aydinlatilamayan olgularda, ayirici tanida os-
teopetrozis de distiniilmelidir.
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