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OZET

Bu makalede, orantili boy kisaligi, normal zeka, nor-
mal ylz gbérindmi, multiple iskelet deformiteieri, ileri de-
recede osteoporozu ve aort stenozu olan bir olgu sunul-
mustur ve boy kisaligi lle seyreden hastaliklar ile ayirici
tanisi yapilmigtir. Bu agidan ayirici taniya giren mukopoli-
sakkaridozlar,  glikolipidozlar,  spondilometafizyel displazi,
psédoakondroplazi ve  spondiloepifizyel displazi olgulari-
nin 6nemli 6zellikleriyle olgumuzdan farkhliklari ortaya ko-
narak, sundudumuz olgunun farkli bir sendrom olabilecegdi
fikrine varilmistir.

AnahtarKelimeler: Boy kisaligi, Zeka, Aort stenozu,
iskelet deformiteieri, Osteoporoz
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Bugline kadar ana ozelligi boy kisaligi olan birgok
sendrom ve hastalik tanimlanmistir. Bunlar mukopoli-
sakkaridozlar (Morquio, Morquio-like sendrom, Maro-
teaux-Lamy, MPS VII, Scheie, Hunter, Hurler sendro-
mu), psédoakondroplazi, spondiloepifizyal ve metafizyel
dispaziler, mukolipidozisler, gangliosidosis, mannosido-
zis ve fucosidozistir. Burada temel 6zelligi boy kisalidi
olan ve buna yaygin iskelet deformasyonlari ile kalp
anomalisinin eklendigi muhtemelen yeni bir sendrom
olarak diisindigimuz bir olgu sunulmustur.

OLGU RAPORU

22 yasindaki erkek hasta boy kisalhidi, diz agrisi,
sirt agrisi ve gabuk yorulma yakinmalari ile yatirildi.
Hasta hikayesinde diz agrisinin ilkokul ¢agindan beri,
sirt agrisinin ise 3 yildir oldugunu ifade etmekteydi. Soy-
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SUMMARY

In this article, a case of proportionate dwarfism with
normal intelligence and face, aortic stenosis, multiple
skeletal abnormalities with excessive osteoporosis is pre-
sented and compared to other disorders with short sta-
ture. The main features of mucopolysaccharidoses, gly-
colipidoses, spondylopiphyseal and  spondylometaphy-
seal dysplasias, and pseudoachondroplasia are revie-
wed, and différencies are considered in differential diag-
nosis. It is suggested that the case may be a different
syndrome.

Key words: Short stature, Intelligence, Aortic stenosis,
Osteoporosis
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gecmisinde anne ve babasinin uzak akraba oldugu, 3
kiz ve 3 erkek kardes olduklari ve bir erkek kardesinin
de kendisi gibi kisa oldugu 6grenildi. Fizik muayenede
boy 113 cm., kilo 31 kg, kafa cevresi: 53 cm, kulag
boyu: 118 cm, verteks-pubis mesafesi 58 cm, publs-to-
puk mesafesi 57 cm, kulag ve oturma yuksekligi 192
cm idi (Resim 1). Goguste pektus karinatus, ayrica bi-
lateral pes planus ve genu varum deformiteieri vardi.
Vital bulgular, TA:120/85 mmHg ve nabiz 98 vuru/dk
olan olgunun akcigerleri dinlemekle normal bulundu.
Kalp oskiltasyonunda, o6zellikle aort odaginda belirgin
olan, boyuna yayilan, ekspiriumda siddetlenen ve inspi-
riumda azalan 4/6 grade sistolik ejeksiyon Gfurimua
mevcuttu ve aort odagi Uzerinde tril alinmaktaydi. Kara-
ciger sagda arkus kostarumu derin inspiriumda midkla-
vikuler hatta 1-2 cm gegiyordu, dalak palpe edilemedi.
Radyolojik incelemede: dorsolomber grafide acikligisola
bakan dorsal skolyoz mevcut olup vertebral korpuslarin
kenarlari ileri derecede dizensiz ve intervertebral disk
araliklari oldukga daralmisti (Sekil 1,2). Pelvls grafi-
sinde asetabulum duzensiz ve hipoplazikti, bilateral
kalgca cikigi ile beraber kaput fimoris dizensiz, femur

T Klin Pediatri 1993, 2
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Resim 1. Olgunun gesitli ydnlerden goriunisu

Tablo 1. Olgunun laboratuvar profili
BYOKM| KAN SEKERI | URE Na* K™ | OBIUBIL | ALKFosf|AST |ALT Tot Protein| Alb Kolesterol | TG Urk Asit Kiealrm
DEGR 8Smg 38mg | 142nEq |4mEq | 0107mg | SBmu | 26u| 6u  73gr 38 1BImg M2ng  49mg 169mg
FSH Ca H P Prolaktin CH TSH
4.10mlu/ml %82mg 3.80miuml %46mg | 34ngml OQOIngml 160mmimt
[< 15.00miwmi ©11mg! [ 20.00miu/mll (355mg | [1.8459ng/ml] [<7.00ng/mll [ < 5.50miuimli)
IORAROA TOTAL MUKOPOUSAKKARD - SAPTANMAD DRAR
HEMOGRAM RENK |DANSTE PROTEN |SBER  BLRUBN J UROBILNOGEN
BK KK Hb Hic Sedim 1014 ) YK YOK , Nomal
6000/mm’ | 4280000/mm’ g %48 10mmh MKROSKOP)

boynu ise kisalmisti (Sekil 3). Teleradyogramda kalp
endekse goére normal bulylklikte idi, akcigerlerde peri-
vaskiler kabalasmalar mevcuttu. Klavlkula medial ucu
genislemisti, kotlarin 6n bdélimleri genislemis, paraver-
tebral bélimlerde ise kotlarda incelme vardi (Sekil 4).

Kraniyografi ve 6zel sella grafisi normaldi. Kemik
yasi kronolojik yasi ile uyumlu bulundu. Tim grafilerde
kemiklerde lleri derecede osteoporoz mevcuttu, incele-
nen biyokimya ve hormon profili normal olarak bulun-
du, idrarda mukopolisakkarid negatifti (Tablo 1).

Karyotipi XY olarak saptandi. G6z muayenesinde
vitreal dejenerasans tespit edildi, kornea ise normal
bulundu. Batin ultrasonografisinde sag bobrekte mini-
mal kaliektazi, karacigerde ise minimal bliyime gézlen-
di. EKG'sinde sol ventrikil sistolik yiklenmesi diginda
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baska bir bulgu saptanmamistir. Yapilan ekokardiyo-
grafide, kalsifik aort darligi ve sol ventrikil kavitesinde
hafif dilatasyon tespit edildi. Yapilan dopler galismasin-
da max velocitesi 448 cm/sn gradienti 80.3 mmHg ola-
rak saptandi (Sekil 2). Periferik yayma ve kemik iligi
aspirasyonlarinda bir anormallik yoktu.

TARTISMA

Olgumuzun genel o6zellikleri nedeniyle ayirici ta-
niya giren mukopolisakkaridozlar, glikolipidozlar, spon-
dilometafizyel ve epifizyel displaziler ile psddoakondro-
plazi olgularinin genel ozellikleri Tablo 2'de g0steril-
mistir.

Olgumuzla oldukga benzerlik gdsteren mukopoll-
sakkaridoz tipi Tip IV Morquio sendromudur. Bu olgu-
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Sekil 1. Dorsolomber grafi A/P

iarda idrarla keratan silfat atilimi olur. Bu maddenin
atilmi addlesan ¢agda azalir ve erigkin ¢cagda yok ola-
bilir (3,10,15). Hastalar normal zekalidir ve hafif kor-
neal bulaniklasma yavas llerleyici vasiftadir. Kafa nor-
maldir, ancak yuzun orta bélumu hipoplazik, burun koé-
ki basik, burun delikleri etek tarzinda gittikce genisler
sekildedir, yandan bakista yuzin alt 1/3 kismi 6ne dog-
ru c¢ikik olmasi dolayisiyla 6zel bir yliz goérinuma vardir
ve llerleyici sagdirlik mevcuttur. Toraks fici seklinde ve
Immobildir. Pektus karinatus deformitesi vardir. Kalgala-
rin disa dogru c¢ikik olmasi nedeniyle lomber lordoz art-
mistir. Eklemler genislemis ve hipermobildir, bacakla-
rda belirgin genu varum deformitesi mevcuttur. Morquio
sendromuna eslik eden kardiyak hastaliklar valvilerdir
ve aortik regurjitasyon sik olarak izlenir. 20-40 yaslar
arasinda kardiyopulmoner komptikasyonlardan dolayi
ve atlantoaksiyal insabiliteden dolayi servikal kord
kompresyonu o6limlerin ana sebebidir (8,11). Radyolo-
jik olarak vertebral cisimler oval ve hipoplaziktir. Geg
gocukluk déneminde duzlesmls vertebra cisimlerinden
6ne dogru dil seklinde uzanti olur. Erigkin ¢agda bu
platyspondiller daha belirginlesir ve yayginlasir (9). Pel-
viste asetabulum duzensiz ve duzlesmistir. Fermur
basi kigllmis ve femur boynu kisalmistir. Kotlar ge-
niglemistir ve paravertebrale dogru gittikge incelirler.
Radius ve ulna diger uzun kemiklere gore reiatif ve
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Sekil 2. Dorsolomber grafi lateral

mutlak olarak kisalir, ulnar deviasyon saptanir. Karpal
kemikler kigik, dizensiz ve ossifikasyonlari gecik-
mistir, Ozellikle skafoid kemi!: vakalarin tiimiinde ossi-
fiye olamaz. Metakarpal kemiklerde ise kalinlik izlenir,
alt ekstremltelerde belirgin genu varum deformitesi,
pes planus, uzun kemiklerde kisalma ve tatsal kemik-
lerde asiri dlizensizlikler gézlenir. Vakamiz normal ze-
kasi, kalgalarin disa dogru c¢ikik ve buna bagl lomber
lordoz olmasi, genu valgum, bilateral pes planus, ase-

Resim 2. Ekokardiyografide aort stenozu
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Sekil 3.  Pelvis grafisi

tabulumun diizensiz, hipoplazik, femur boynunun kisa,
femur basinin diizensiz, toraksin figi seklinde, kotlarin
ise genis olup paravertebrale dogru incelmekte olmasi
ve aort darliginin bulunmasi ile Morquio sendromuna
benzemektedir. Ancak olgumuzun ylz goérinimunin
normal olmasi, korneal bulaniklagsmanin ve sagirhigin ol-
mamasi, vertebral araliklarin ileri derecede daralmis ve
vertebral korpuslarin kenarlarinin dizensiz olmasi, Mor-
quio sendromu igin 6zellikle tani koydurucu olan platy-
spondillerin bulunmamasi karpal kemiklerin ossifi-
kasyonunun normal olmasi, ulnar deviasyonun olma-
masi, bilateral kalga cikigi ve minimal hepatomegali ol-
masi, kemiklerde ileri derecede osteoporoz olmasi se-
bebiyle 6nemli farkhliklar bulunmaktadir.

Hurler sendromu boy kisaligi, kardiyak hastalik
(kapak hastaligi), organomegali, radyolojik olarak kotla-
rin genislemesi ve paravertebrale dogru incelmesi bul-
gulariyla vakamiza benzemektedir. Ancak, Hurler send-
romunda mental retardasyon, korneal bulaniklagsma, ri-
nore ve hirltih solunum olmasi, koroner arterlerde mu-
kopolisakkarid birikimi ile Iskemik kardiyomyopati izlen-
mesi (14), radyolojik olarak kafa grafilerinde sutural si-
nostozis, kalvariyada kalinlagsma, sfenoid kemik malfor-
masyonu, sella tursikanin genigslemesi, dis anomalileri,
vertebra grafilerinde odontoid hipoplazi, vertebialarin
o6n-arka capinin kisalmasi, torako lomber kifoz, pelvis
grafisinde koksa valga, stiloid ligamentin kalinlagsmasi
ve ossifiye olmasi, klavikulanin kisa olmasi, pence eli
deformltesi bulunmasi, karpal kemiklerin kigik ve di-
zensiz olmasi sebebiyle vakamizdan ayriimaktadir
(15,20).

Scheie sendromu da aortik kapak hastaligi, normal
zeka, radyolojik olarak klavikulanin medialinin genis ol-
masl! ile olgumuza benzer. Ancak, Scheie syendromu
normal boy, korneal bulaniklik, eklem tutuklugu, karpal
tinel sendromu, penge el deformlitesi ve iskeletin nor-
male yakin olmasi ile olgumuzdan &énemli farkliliklar
gOstermektedir (3,15).

Hunter sendromu boy kisaligi, korneanin normal
olmasi, organomegali, kardiyak hastalik ve sella tursi-

Sekil 4. Tele radyogram

kanin normal olmasiyla olgumuza benzerlik godsterir.
Ancak sabah tutuklugunun olmasi, kaba yuz gérinum,
tuzak néropatilerinin izlenmesi, sinirda zeka, sagirlik ol-
mas! ile vakamiza benzememektedir (3). Morquio-like
sendromu (MPS [V-B) boy kisaligi ve normal zekanin
bulunusu, dis anomalisinin, eklem laksisitesinin ve
isitme kaybinin olmayisi ile olgumuza benzer. Kardiyak
anomali, hepatomegali ve yaygin osteoporozun ol-
mayisi, korneal bulaniklik odontoid hipoplazi, orta dere-
cede lomber kifoz ve platyspondillerin bulunmasi ile
vakamizdan ayrilmaktadir (3).

Moroteaux-Lamy sendromunun hafif, orta ve sid-
detli olmak Uzere 3 formu vardir. Normal zeka, aortik
kapak hastaligi, kotlarin genislemis ancak paraverte-
brale dogru belirgin incelmesi ve hepatomegali olmasiy-
la benzerlik gdstermektedir. Ancak kaba ylz gérunusu,
korneal bulaniklik, sagirlik, kommunikan hidrosefali, kra-
niumun genislemesi, sella tursikanin J seklinde ge-
nislemesi ile olgumuza benzememektedir (3,8).

MPS VII (Sely) sendromu organomegali, kardiyak
aturimler ve boy kisaligi ile olgumuza benzemektedir.
Ancak mental retardasyon, korneal bulaniklik, herniler
ve granilositlerde belirgin inklizyon cisimciklerinin bu-
lunusu ile vakamizdan ayrilmaktadir (7,17).

Psédoakondroplazi helerojen gegisli bir iskelet
displazisidir. Ana tablo orantisiz boy kisaligidir. iskelet
malformasyonlari erken c¢ocukluk ¢adina kadar goril-
mez. Bu hastaliklarda yuz gérinimu, zeka ve bas nor-
maldir. iskelet malformasyonu olarak ise tiibiiler ke-
mikler kisalmistir, ancak bu kisalik rhizomeliktir. Pelvik
degisiklikler nonspesifiktir, asetabulum displazisi mev-
cuttur. Eklem laksitesi, dirseklerin ekstansiyonunda si-
nirhlik, genu varum ya da genu valgum deformitesi ve
oita lomber lordoz saptanir. Femur basi genislemis,
sekonder osteoporotik degisiklikler ile duzlesmistir. Bu-
na bagli olarak femur basinda subluksasyon ve dislo-
kasyon olusabilir. El ve ayakta metakarpaller, falanks-
lar, metatarsaller genislemis ve kisalmistir. Vertebralar
normal olabilecedi gibi, blyik anomaliler de gdézlenebi-

T Kiin Pediatri 1993, 2
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lir. lleri olgularda platyspondil ve disk boslugunun ge-
nislemesi izlenir (1,2,4,6). Vakamiz ite psédoakondro-
plazi karsilastirildiginda, yliz goérunisu, zeka ve basin
normal olmasi, boy kisaligi ve ordekvari yuriyus, rad-
yolojik olarak tibuller kemiklerde kisalma, asetabulum-
da hafif displazi, femur basinin genislemesi ve buna
bagli bilateral kalga ¢ikigi, bilateral pes planus ile olduk-
¢a benzerlik gosterir. Vakamizda boy kisaliginin orantil
olmasi, tibller kemiklerdeki kisalmanin rhizomelik ol-
mamasi, vertebralarin aralarinin ileri derecede daralmis
olmasi, yaygin osteoporozun olmasi ve aort stenozu-
nun bulunmasi ile psédoakondroplaziden ayrilir.

Spondiloepifizyel displazi konjenita orantisiz boy
kisaligi, hipoplastik yliz gériinimu, hipoplazik odontoid,
sagirlik, 6nemli okiler anormallikler ve vertebralarda
platyspondillerin olusu ile olgumuza benzerlik géster-
memektedir (18).

Spondiloepifizyel displazi tarda ise orantisiz boy ki-
saligi, hipoplazik ylz ve torasik vertebralarda platyspon-
dillerin olmasi ile olgumuza benzememektedir (11).

Spondilometafizyel displazide siklikla anormal me-
tafizyel ve vertebral ossifikasyon, kisa goévde, kisa el,
kisa ayak ve kifoz bulunmaktadir. Gérme, isitme ve ze-
kanin noimal olmasi, 6rdekvari yuruyls, pes planus
bulunmasi ile vakamiza benzerlik gdsterir; ancak bu
sendromda organomegali, valviler kalp hastaligi ve os-
teoporozun bulunmamasi ile de vakamizdan ayrilir. Sia-
lidozis (Mukolipidozis 1) kaba ylz gérinusi, mental ge-
rilik, torakolomber kifoz, herni, Isitme kaybi, géz di-
binde kiraz kirmizisi makuler spot, torakolomber
bileskede vertebral cisimlerde gagalagsma, hipoplazik
odontoid ve servikal vertebralarda platyspondillerin bu-
lunmasi ile vakamiza benzemez (8).

Mukolipidozis Il kaba ylz, mental retardasyon, be-
lirgin gingival hipertrofi, deri kalinlagmasi, korneal bula-
niklik, uzun kemiklerin sartlarinin genis, osteopenik ol-
masi, buna bagl patolojik fraktirlerin olmasi ile olgumu-
za benzememektedir (8,13).

Mukolipidozis Il kaba yuz, hafif korneal bulaniklik,
eklem hareketlerinde kisithlik, hafif mental retardasyon,
ilerleyici kalga deformitesi, hipoplazik iskium, ellerde
fleksiyon deformitesi, slturlarin erken parsiyel ya da
tam fuzyonu ile olgumuzdan ayrilir (12).

GM1 (Gangliosidozis) kaba ylz, mental retardas-
yon, gingival hipertrofi, eklem tutuklugu, makroglosi, ki-
sa tlbuler kemiklerin genislemesi, olgularin %50'sInde
retinal kiraz kirmizisi spot bulunmasi, Hirler sendro-
muna benzer iskelet malformasyonlari, fetal ve neona-
tal asit olusmasi ile olgumuza benzememektedir (5).

Mannosidozis kaba yiz, mental retardasyon,
eklemlerde tutukluk, isitme kaybi, hipotoni, kalvariada
kalinlagma gibi bulgulariyla vakamizdan ayrilir (19,21).

Fukosidozisin 2 fenotipi tanimlanmistir. Tip | sid-
detli psikomotor retardasyon ve ndérolojik anormallikler
olmasi, Tip Il ise kalga ve genital bélgelerde anjiokera-
toma bulunmasi, hafif psikomotor retardasyon, uzun
kemiklerin diafizlerinde genisleme, vertebral cisimlerin
dizlesmesi, torasik ve lomber bdlgelerde gagalasma,
disklerde genigsleme ve odontoid hipoplazinin olmasi ile
olgumuza benzerlik géstermemektedir (3).
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Sonug olarak, orantili bey kisaligi, normal zeka ve
ylz goérinumi, aort stenozu, multiple iskelet deformi-
teleriyle birlikte ileri derecede osteoporozun bir arada
bulundugu olgumuzun bu Ozellikleriyle yukarida belirti-
len hastalik ve sendromlardan farkli oldugu, belki de
ayri bir sendrom olabilecegi sdylenebilir.
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