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OZET Kleidokraniyal displazi (KKD), otozomal dominant kalitim gos-
teren, dental ve iskeletsel anomalilerle birlikte seyreden nadir bir has-
taliktir. Radyografilerde hipoplazik ya da aplazik klavikulalar,
genislemis fontaneller, agik siitlirler ve siirmemis siirniimerer ya da
daimi disler goriiliir. Orta yiiz bélgesi kemikleri gelismemis olup, man-
dibula prognatik bir gériiniim almistir. Paranazal siniislerin hipoplazik
olmasi ve dar toraksa bagli olarak hastalarda gece agzi agik uyuma,
horlama ve soluk alip vermede giicliik gibi problemler goriilebilir. Bun-
lara ek olarak kisa boy, kifoz, skolyoz, bradidaktili, kisa kaburgalar,
kalvarial kalinlagma, pubik kemik mineralizasyonunda gecikme, spon-
dilolizis gibi iskeletsel bozukluklar izlenebilmektedir. Hastalik, tip ve
dis hekimleriyle multidisipliner olarak takip ve tedavi edilmelidir. Bu
calismada, baba ve ogulda birlikte goriilen 2 KDD olgusunun sunumu
yapilmis olup, multidisipliner yaklasimin 6nemi vurgulanmistir.

Anahtar Kelimeler: Kleidokraniyal displazi; dis hekimligi;
gomik dis

ABSTRACT Cleidocranial dysplasia (CCD) is a rare disease that shows
autosomal dominant inheritance and it progresses with dental and skele-
tal anomalies. It is seen that hypoplasic or aplastic clavicles, enlarged
fontanelles, open sutures and unprotected cutaneous or permanent teeth
in radiography. Bones of midface region are not developed and the
mandible has taken a prognathic shape. Depending on the hypoplasia of
the paranasal sinuses and narrow thorax, patients may experience prob-
lems such as sleeping with mouth open, snoring and difficulty in breath-
ing. Additionally, skeletal disorders such as short stature, kyphosis,
scoliosis, brachydactyly, short ribs, calvarial thickening, delay in pubic
bone mineralization, and spondylolysis can be observed. The disease
should be treated by doctors and dentists in a multidisciplinary way. This
case shows two cases of CCD which are seen in father and his son and
it emphasizes the importance of the multidisciplinary approach.

Keywords: Cleidocranial dysplasia; dentistry;
impacted tooth

Kleidokraniyal displazi (KKD), intramembranz
kemiklesme ile sekillenen primer olarak klavikula, kra-
nium ve pelviste kemigin anormalligine yol agan bir
otozomal dominant iskelet displazisi bozuklugudur.'?

KKD’nin en belirgin karakteristik bulgulari;
fontanellerin ge¢ kapanmasi, kraniyal siitiirlerin agik
kalmasi, klavikula aplazisi ya da hipoplazisi, bra-
kiosefalik kafatas1 ve omurga deformiteleridir. Ano-
maliler 6zellikle intramembrandz ossifikasyon ile
sekillenen kemiklerde goriilmesine ragmen enkondral
bliylime de etkilenir ve hafif ve orta boy kisaligi ile
sonuglanabilir.? Hastalarda, maksillanin hipoplazik ol-
masindan dolay1 mandibula goreceli olarak prognatik
gOriiliir ve hastalar, genellikle sinif 3 goriiniim kaza-
nir. Maksilla derin ve dar olmakla birlikte sert da-

makta yariklar goriilebilir. Mandibulada ise orta hatta
birlesmeme goriilebilir.* Ancak hastalarin en tipik in-
traoral bulgusu, daimi dislerin gomiik kalmasi ve ¢ok
sayida siirniimerer diglerin izlenmesidir. Bu nedenle
uzun siireli dental tedaviler gerektirirler.

KKD’nin tahmini prevalans1 1/1.000.000 olarak
bildirilmistir, ancak tani eksikligi nedeniyle daha
fazla oldugu tahmin edilmektedir.! Olgularimizda da
hastalar, bdyle bir sendromdan habersiz olup, 6n ta-
nilar1 bizim tarafimizdan konmustur.

Bu ¢aligmanin amaci, klinigimize dis eksikligi
sikayetiyle bagvuran baba ve oglun KKD olgusunu
sunmak, KKD’nin tan1 ve tedavisinde dis hekimleri-
nin rolil ve multidisipliner yaklagimin 6nemi tizerinde
durmaktir.
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OLGU 1

Klinigimize, yas1 ilerlemesine ragmen siit dislerinin
diismemesi ve daimi dislerinin siirmemesi sikayetiyle
basvuran 16 yasindaki erkek hastanin intraoral mua-
yenesinde, derin dentin ¢iiriikleri ve dis eksiklikleri
izlenirken, oral kavitede goriilen dislerde herhangi bir
anomali goriilmedi. Ebeveyninden aydinlatilmig
onam formu alinan hastanin panoramik film goriin-
tiisiinde, gomiilii daimi dislerle birlikte ¢cok sayida
gomiik stirniimerer dis izlendi (Resim 1). Hastanin 11
adet daimi, 15 adet siit disi olmak iizere toplamda 26
adet disinin siirdligii tespit edildi. Mental saglig1 nor-
mal olan hastanin ekstraoral muayenesi yapildi. Mak-
sillanin yetersiz gelisimine bagl prognati, genis
tabanlt burun ve gdzlerde hipertelorizm izlendi
(Resim 2). KKD’yi diisiindiiren olgunun palpasyonla
klavikula muayenesinde; sag klavikulada hipoplazi
tespit edildi (Resim 3). Hastanin sag omzunu, tek ta-
rafli olarak kolaylikla orta hatta yaklastirabildigi go-
rildi. Kesin tani i¢in hasta, posteroanterior (PA)
akciger grafisi alinmasi amaciyla hastaneye yonlen-
dirildi. Hastadan alinan PA akciger grafisinde, sag
klavikula hipoplazik olarak izlendi (Resim 4). KKD
6n tanimiz dogrulandi ve ¢ocugun biiylime-gelisimi-
nin izlenmesi i¢in hasta takibe alinarak, dental teda-
viler amaciyla tekrar klinigimize yonlendirildi. Coklu
gomiik dis varligi nedeniyle daimi ve siirniimerer dis
ayriminin ve tedavi planlamasinin daha iyi yapilabil-
mesi ve sliperpozisyonsuz degerlendirmenin sagla-
nabilmesi i¢in hastadan konik 151nl1 bilgisayarl
tomografi (KIBT) alinmasina karar verildi. KIBT g6-
rlntiileri incelendiginde 14 adet siirniimerer, 17 adet

daimi dig olmak tizere toplam 34 adet gomik dis iz-

(olgu 1) panoramik radyografisinde
cok sayida persiste st disleri, gémiik daimi ve sirnimerer dislerin varligi izlendi.

RESIM 1: 16 yagindaki erkek KKD hastasinin
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RESIM 2: 16 yasindaki erkek KKD hastasinin (olgu 1) ekstraoral gériintiisiinde
mandibular prognati, hipertelorizm, genis tabanli burun ve genislemis frontal gé-
rintim izlendi.

RESIM 3: 16 yasindaki erkek KKD hastasinin (olgu 1) sag klavikulasi palpasyonda
hipoplazik olarak izlendi.

lendi (Resim 5). Hasta, ortodontiye yonlendirildi ve
hastadan ortodontik analizler i¢in baslangi¢ filmleri
alindi. Sefalometrik analizler sonucu, hakiki siif 3
teshisi koyulan hastanin goémiik disleri de degerlen-
dirilerek, tedavi planlamasi yapildi ve ortodontik te-
davi oOncesinde siit dislerine ve uygun goriilen
siirniimerer dislere ¢ekim uygulandi, ¢liriiklerin te-
davisi yapildi. Hastanin tedavisi, ortodonti kliniginde
devam etmektedir.

OLGU 2

Klinigimize, mevcut dis bosluklari i¢in protez yap-
tirma istegiyle bagvuran 46 yasindaki erkek hastanin
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RESIM 4: 16 yasindaki erkek KKD hastasinin (olgu 1) postero-anterior (PA) ak-
ciger grafisi. Sol tarafta klavikula normal morfolojide izlenirken, sag klavikula hi-
poplazik (ok isareti) olarak izlendi.

intraoral muayenesinde 9 adet daimi, 4 adet de per-
siste siit disi izlendi. Mevcut dislerde herhangi bir
malformasyon izlenmedi. Hastadan muayeneler i¢in
aydinlatilmig onam formu alind1 ancak hasta, kendi
ekstraoral fotograflarinin alinmasini istemedi. Hasta-
dan alinan panoramik radyografide 17 adet daimi, 3
adet slirnimerer disin gomiik oldugu gozlendi (Resim
6). Mental sagligi normal olan hastanin ekstraoral
muayenesi yapildi. Klavikula muayenesinde, hastada
bilateral klavikulalarda hipoplazi tespit edildi. Has-
tanin her 2 omzunu, kolaylikla orta hatta yaklastira-
bildigi gorildi. Kesin tani igin hasta, PA akciger
grafisi alinmasi amaciyla hastaneye yonlendirildi.
Hastanin PA akciger grafisinde, her 2 klavikula da ap-
lazik olarak izlendi (Resim 7). Kendisinde ve ¢ocu-
gunda (Olgu 1) boyle bir sendrom oldugundan

habersiz olan hastaya, klinigimizde 6n tan1 konulmus
ve hastanedeki tetkikleri sonucu koymus oldugumuz
on tani dogrulanmistir. Hastanin, kendisinin ve ¢ocu-
gunun (Olgu 1) degerlendirmeleri yapilmis ve her-
hangi bir klinik semptomlart (solunum sikintisi,
omurga deformitesi, fonksiyonel agri vs.) bulunma-
dig1 i¢in hastalar takibe alinmis ve dental tedavilerin
tamamlanmasi amaciyla tekrar bize yonlendirilmis-
tir. Hastanin gomiik disleri, siit disleri ve proteze
problem teskil edecek uzamis ve destegi yetersiz dis-
lerin ¢ekimi yapildi. Mevcut ¢iiriiklerin dolgusu ya-
pildiktan sonra hareketli protezlerinin yapilmasi i¢in
hasta protez klinigine yonlendirildi.

I TARTISMA

KKD, kromozom 6p21 {izerinde bulunan, osteoblast
farklilasmasindan sorumlu olan RUNX2 genindeki
heterozigot mutasyon sonucu olusan, nadir olarak go-
rillen bir kemik geligim bozuklugudur.*> KKD otozo-
mal dominant gegisli olmasiyla birlikte, olgularin
%A40’1nda genetik gecis tanimlanmamistir (spontan
mutasyon).®” Ayni ailede, her zaman ayni fenotip ol-
mayabilir. Bu ¢alismada, olgunun ailesine baktigi-
mizda babasinda da ayni1 fenotipe rastlanmistir.

Servikal-torakal vertebra defektleriyle torasik
skolyoz, kifoz veya lordoz, kaburga-pelvik anomali-
leri ile birlikte falanks, tarsal, metatarsal, karpal ve
metakarpal kemiklerin anomalileri benzeri iskeletsel
bulgular, KKD hastalarinda karsilasilabilecek ano-
malilerdir.'"” KKD’nin klinik 6n tan1 koydurucu bul-

RESIM 5: 16 yasindaki erkek KKD hastasinin (olgu 1) KIBT‘sinden alinan maksillaya a) ve mandibulaya b) ait aksiyal bir kesiti. Cok sayida daimi ve siimiimerer gémiik

dis izleniyor.
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RESIM 6: 46 yagindaki erkek KKD hastasinin (0lgu2) panoramik radyografisinde
cok sayida persiste sit disi, gdmulii daimi ve siirntimerer dis izlendi.

_ S

RESIM 7: 46 yasindaki erkek KKD hastasinin (olgu 2) postero-anterior
Jer grafisinde bilateral klavikula aplazisi izlendi.

(PA) akci-

gularindan en 6nemlisi, klavikula aplazisi veya hipo-
plazisidir. Olgularimizda da klinik muayenede yapi-
lan klavikula palpasyonu ve alinan PA akciger grafisi
sonucu 1. olguda sag klavikula hipoplazisi, 2. olguda
ise ¢ift tarafli klavikula aplazisi izlendi.

Jensen ve Kreiborg, 1993 yilinda yaptiklar ca-
lismada, KKD’li hastalarda genelde goriilen bulgular
haricinde maksilla ve mandibulada morfolojik ano-
maliler (6zellikle ramus ve koronoid progeste) bil-
dirmistir."" McNamara ve ark., panoramik filmler
tizerinde bu bulgulara ilaveten inferiora egimli zigo-
matik arklar, hipoplazik ya da hi¢ gelismemis mak-
siller siniisler, mandibulada diizensiz trabeki
lasyonlar, siirememis digler iizerindeki alveolar ke-
migin dansitesinde artig benzeri yeni bulgular sun-
muslardir.® iki olgumuzda da multipl siirmemis disler,
cok sayida gomiik stirniimerer disler; 1. olgumuzda
hipoplazik maksiller siniisler, nazal septumda devi-
asyon, sag mandibular ramusun sola gore PA yonde
geniglemis oldugu goriildii. Her 2 olguda da kemik

trabekiilasyonunda farklilik gézlenmedi.
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Pospieszynska, 17 yasindaki KKD’li bir kadin
hastanin bas, yiiz ile dentisyon morfolojisini incele-
yerek, agiz agikligimin 18 mm ile sinirli oldugunu
rapor etmistir.'> Radyografik degerlendirmenin sonu-
cunda buna temporomandibular eklem (TME) defor-
mitesinin neden oldugunu bildirmistir. Bizim her 2
olgumuzda da agi1z agikliginda kisitlilik ve TME de-
formitesi izlenmedi.

Seow ve Hertzberg, KKD’li 11 hasta ve 22 sag-
likl1 bireyde yaptiklari ¢alismada, mandibular 1.
daimi molar dislerin kanal boylarin1 ve dental geli-
simlerini karsilastirmiglardir.'> KKD’li hastalarda,
dental gelisimde belirgin gecikmeler ve mandibular
1. daimi molarlarda artmis kanal boyu gibi 2 6énemli
bulgu ortaya cikmustir. iki olgumuzda da agizda mev-
cut 1. daimi molarlarin gelisiminde herhangi bir prob-
lem veya kanal boylarinda farklilik gézlenmemistir.

Jensen ve Kreiborg’un yaptiklar1 bagka bir ca-
lismada, KKD’li hastalardaki siirme gecikmesi ya da
durmasinda, kemigin ve siit dislerinin rezorpsiyonu-
nun azalmasinin ve multipl siirniimerer dislerin var-
liginin rol oynadigini ileri stirmistiir.'"* Bizim 2
olgumuzda da multipl siirniimerer disler ve persiste
siit disleri saptanmis, daimi dislerin cogu gdmiik kal-
mistir.

Sendromla ilgili giincel tedavi prosediirleri;
genel anestezi altinda bir veya birden fazla seansta
gOmiilii dislerin ¢ikarilmasi, erken yastaki hastalarda
siirmemig olan daimi disler ve yara iyilesmesi kont-
rol altina alindiktan sonra bu dislerin, ¢esitli orto-
dontik tedavi teknikleri kullanilarak siirmelerinin
hizlandirilmasi ve diizgiin bir sekilde arkta siralan-
masinin saglanmasi, ileri yaslarda ise protetik teda-
vilerle estetik ve fonksiyonun saglanmasi seklinde
uygulanmaktadir.'® Hastalik, tip hekimleri tarafindan
tespit edildigi zaman dislerle ve ¢enelerle ilgili prob-
lemler nedeniyle hastalar, bir dis hekimine yonlendi-
rilmelidir. Dis hekimleri tarafindan tespit edildiginde
ise olast kemik anomalileri, gelisim bozukluklari,
mental problemlerin olup olmadiginin degerlendiril-
mesi ve gerekli miidahalelerin yapilmasi i¢in bir tip
hekimine yonlendirilmesi gerekmektedir. Bizim her 2
olgumuz da kendilerinde bir sendrom oldugunu bil-
memekteydi ve On tan1 tarafimizdan konularak tibbi
degerlendirme i¢in hastaneye yonlendirilmislerdir.
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On tanimiz dogrulanan 2 hastamizin da klinik semp-
tomlar1 olmadigindan takibe alinarak (6zellikle 16 ya-
sindaki 1. olgumuzun bilylime ve gelisimi izleme
alimmustir), dental tedaviler igin tekrar bize yonlendi-
rilmislerdir.

Sonug olarak bir¢ok anomaliyi beraberinde ba-
rindirmast muhtemel KKD hastalari, dental ve tibbi
saglik durumunun miimkiin olan en ideal sekilde sag-
lanmasi igin tip ve dis hekimleri ile multidisipliner
olarak takip ve tedavi edilmeli, hastalar hastalik ve
tedavi siireci konusunda bilgilendirilmeli ve uzun te-
davi siireclerini tolere edebilecek sekilde motive edil-
melidirler.

Finansal Kaynak

Bu c¢aliyma swrasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili
dogrudan baglantisi bulunan herhangi bir ilag firmasindan, tibbi

alet, gere¢ ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya

herhangi bir ticari firmadan, ¢alismanmin degerlendirme
stirecinde, ¢calisma ile ilgili verilecek karari olumsuz etkileyebile-

cek maddi ve/veya manevi herhangi bir destek alinmamistir.

Cikar Catismast

Bu ¢aligma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢tkar ¢atismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite
tiyeligi veya iiyeleri ile iligkisi, danigsmanlik, bilirkisilik, herhangi
bir firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer durumlart yok-

tur.
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