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ÖZET 
Bu makalede, orantılı boy kısalığı, normal zeka, nor­

mal yüz görünümü, multiple iskelet deformiteieri, ileri de­
recede osteoporozu ve aort stenozu olan bir olgu sunul­
muştur ve boy kısalığı İle seyreden hastalıklar ile ayırıcı 
tanısı yapılmıştır. Bu açıdan ayırıcı tanıya giren mukopoli-
sakkaridozlar, glikolipidozlar, spondilometafizyel displazi, 
psödoakondroplazi ve spondiloepifizyel displazi olguları­
nın önemli özellikleriyle olgumuzdan farklılıkları ortaya ko­
narak, sunduğumuz olgunun farklı bir sendrom olabileceği 
fikrine varılmıştır. 

Anahtar Kelimeler: Boy kısalığı, Zeka, Aort stenozu, 
İskelet deformiteieri, Osteoporoz 
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S U M M A R Y 
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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Bugüne kadar ana özelliği boy kısalığı olan birçok 
sendrom ve hastalık tanımlanmıştır. Bunlar mukopoli-
sakkaridozlar (Morquio, Morquio-like sendrom, Maro-
teaux-Lamy, M P S VII, Scheie, Hunter, Hurler sendro-
mu), psödoakondroplazi, spondiloepifizyal ve metafizyel 
dispaziler, mukolipidozisler, gangliosidosis, mannosido-
zis ve fucosidozistir. Burada temel özelliği boy kısalığı 
olan ve buna yaygın iskelet deformasyonları İle kalp 
anomalisinin eklendiği muhtemelen yeni bir sendrom 
olarak düşündüğümüz bir olgu sunulmuştur. 

OLGU RAPORU 
22 yaşındaki erkek hasta boy kısalığı, diz ağrısı, 

sırt ağrısı ve çabuk yorulma yakınmaları ile yatırıldı. 
Hasta hikayesinde diz ağrısının ilkokul çağından beri, 
sırt ağrısının ise 3 yıldır olduğunu İfade etmekteydi. Soy-
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geçmişinde anne ve babasının uzak akraba olduğu, 3 
kız ve 3 erkek kardeş oldukları ve bir erkek kardeşinin 
de kendisi gibi kısa olduğu öğrenildi. Fizik muayenede 
boy 113 cm., kilo 31 kg, kafa çevresi: 53 cm, kulaç 
boyu: 118 cm, verteks-pubis mesafesi 58 cm, publs-to-
puk mesafesi 57 cm, kulaç ve oturma yüksekliği 192 
cm idi (Resim 1). Göğüste pektus karinatus, ayrıca bi-
lateral pes planus ve genu varum deformiteieri vardı. 
Vital bulgular, TA:120/85 mmHg ve nabız 98 vuru/dk 
olan olgunun akciğerleri dinlemekle normal bulundu. 
Kalp oskültasyonunda, özellikle aort odağında belirgin 
olan, boyuna yayılan, ekspiriumda şiddetlenen ve inspi-
riumda azalan 4/6 grade sistolik ejeksiyon üfürümü 
mevcuttu ve aort odağı üzerinde tril alınmaktaydı. Kara­
ciğer sağda arkus kostarumu derin inspiriumda midkla-
vikuler hatta 1-2 cm geçiyordu, dalak palpe edilemedi. 
Radyolojik incelemede: dorsolomber grafide açıklığısola 
bakan dorsal skolyoz mevcut olup vertebral korpusların 
kenarları ileri derecede düzensiz ve intervertebral disk 
aralıkları oldukça daralmıştı (Şekil 1,2). Pelv ls grafi-
sinde asetabulum düzensiz ve hipoplazikti, bilateral 
kalça çıkığı ile beraber kaput fimoris düzensiz, femur 
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Resim 1. Olgunun çeşitli yönlerden görünüşü 

Tablo 1. Olgunun laboratuvar profili 

BIYOKİM 

DEĞER 

KAN ŞEKERİ ÜRE N a ^ K T 0.BİU1.BIL ALK-Fosf |AST ALT Tot Protein Alb Kolesterol | TG Ürik Asit K/eaünm BIYOKİM 

DEĞER 8Smg 38mg 142mEq 4mEq 0.1/0.7 mg 55mu 26u 26u 7.3gr 3.8gr 181 mg I42mg 4.9mg ıö9mg 

FSH 

4.10mlu/ml 

[< 15.00miu/ml] 

Ca 

%8.2mg 

[9-11mg! 

LH 

3.80miu/ml 

[ 20.00mıu/mll 

P 

%4.6mg 

(3-5.5 mg] 

Prolaktin 

3.4ng/ml 

[1.8-l5.9ng/ml] 

GH 

O.OIng/ml 

[<7.0Ong/mll 

TSH 

1.60mm/mt 

[ < 5.50mıu/ml) 

İORAROA TOTAL MUKOPOUSAKKARİD - SAPTANMADI İDRAR 

HEMOGRAM RENK DANStTE PROTEİN ŞEKER BILIRUBIN J UROBILINOGEN 

BK KK Hb Htc Sedim San 1014 (-) YoK YOK , Normal 

6000/mm3 4280000/mm3 14gr %48 10mm/h MİKROSKOP) 6000/mm3 4280000/mm3 14gr %48 10mm/h 

boynu ise kısalmıştı (Şekil 3). Teleradyogramda kalp 
endekse göre normal büyüklükte idi, akciğerlerde peri-
vasküler kabalaşmalar mevcuttu. Klavlkula medial ucu 
genişlemişti, kotların ön bölümleri genişlemiş, paraver­
tebral bölümlerde ise kotlarda İncelme vardı (Şekil 4). 

Kraniyografi ve özel sella grafisi normaldi. Kemik 
yaşı kronolojik yaşı ile uyumlu bulundu. Tüm grafilerde 
kemiklerde İleri derecede osteoporoz mevcuttu, incele­
nen biyokimya ve hormon profili normal olarak bulun­
du, idrarda mukopolisakkarid negatifti (Tablo 1). 

Karyotipi XY olarak saptandı. Göz muayenesinde 
vitreal dejenerasans tespit edildi, kornea ise normal 
bulundu. Batın ultrasonografisinde sağ böbrekte mini­
mal kaliektazi, karaciğerde ise minimal büyüme gözlen­
di. EKG'sinde sol ventrikül sistolik yüklenmesi dışında 

başka bir bulgu saptanmamıştır. Yapılan ekokardiyo-
grafide, kalsifik aort darlığı ve sol ventrikül kavitesinde 
hafif dilatasyon tespit edildi. Yapılan dopler çalışmasın­
da max velocitesi 448 cm/sn gradienti 80.3 mmHg ola­
rak saptandı (Şekil 2). Periferik yayma ve kemik iliği 
aspirasyonlarında bir anormallik yoktu. 

TARTIŞMA 
Olgumuzun genel özellikleri nedeniyle ayırıcı ta­

nıya giren mukopolisakkaridozlar, glikolipidozlar, spon-
dilometafizyel ve epifizyel displaziler ile psödoakondro-
plazi olgularının genel özellikleri Tablo 2'de gösteril­
miştir. 

Olgumuzla oldukça benzerlik gösteren mukopoll-
sakkaridoz tipi Tip IV Morquio sendromudur. Bu olgu-
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Şekil 1. Dorsolomber grafi A/P Şekil 2. Dorsolomber grafi lateral 

iarda idrarla keratan sülfat atılımı olur. Bu maddenin 
atılımı adölesan çağda azalır ve erişkin çağda yok ola­
bilir (3,10,15). Hastalar normal zekalıdır ve hafif kor-
neal bulanıklaşma yavaş İlerleyici vasıftadır. Kafa nor­
maldir, ancak yüzün orta bölümü hipoplazik, burun kö­
kü basık, burun delikleri etek tarzında gittikçe genişler 
şekildedir, yandan bakışta yüzün alt 1/3 kısmı öne doğ­
ru çıkık olması dolayısıyla özel bir yüz görünümü vardır 
ve İlerleyici sağırlık mevcuttur. Toraks fıçı şeklinde ve 
Immobildir. Pektus karinatus deformitesi vardır. Kalçala­
rın dışa doğru çıkık olması nedeniyle lomber lordoz art­
mıştır. Eklemler genişlemiş ve hipermobildir, bacakla­
rda belirgin genu varum deformitesi mevcuttur. Morquio 
sendromuna eşlik eden kardiyak hastalıklar valvülerdir 
ve aortik regürjitasyon sık olarak izlenir. 20-40 yaşları 
arasında kardiyopulmoner komptikasyonlardan dolayı 
ve atlantoaksiyal insabilıteden dolayı servikal kord 
kompresyonu ölümlerin ana sebebidir (8,11). Radyolo­
jik olarak vertebral cisimler oval ve hipoplaziktir. Geç 
çocukluk döneminde düzleşmlş vertebra cisimlerinden 
öne doğru dil şeklinde uzantı olur. Erişkin çağda bu 
platyspondiller daha belirginleşir ve yaygınlaşır (9). Pel-
viste asetabulum düzensiz ve düzleşmiştir. Fermur 
başı küçülmüş ve femur boynu kısalmıştır. Kotlar ge­
nişlemiştir ve paravertebrale doğru gittikçe incelirler. 
Radius ve ulna diğer uzun kemiklere göre reiatif ve 

mutlak olarak kısalır, ulnar deviasyon saptanır. Karpal 
kemikler küçük, düzensiz ve ossifikasyonları gecik­
miştir, özellikle skafoid kemi!: vakaların tümünde ossi-
fiye olamaz. Metakarpal kemiklerde ise kalınlık izlenir, 
alt ekstremltelerde belirgin genu varum deformitesi, 
pes planus, uzun kemiklerde kısalma ve tatsal kemik­
lerde aşırı düzensizlikler gözlenir. Vakamız normal ze­
kası, kalçaların dışa doğru çıkık ve buna bağlı lomber 
lordoz olması, genu valgum, bilateral pes planus, ase-

Resim 2. Ekokardiyografide aort stenozu 
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Şekil 3. Pelvis grafisi 

tabulumun düzensiz, hipoplazik, femur boynunun kısa, 
femur başının düzensiz, toraksın fıçı şeklinde, kotların 
ise geniş olup paravertebrale doğru incelmekte olması 
ve aort darlığının bulunması ile Morquio sendromuna 
benzemektedir. Ancak olgumuzun yüz görünümünün 
normal olması, korneal bulanıklaşmanın ve sağırlığın ol­
maması, vertebral aralıkların ileri derecede daralmış ve 
vertebral korpusların kenarlarının düzensiz olması, Mor­
quio sendromu için özellikle tanı koydurucu olan platy-
spondi l ler in bulunmaması karpal kemiklerin ossif i -
kasyonunun normal olması, ulnar deviasyonun olma­
ması, bilateral kalça çıkığı ve minimal hepatomegali ol­
ması, kemiklerde ileri derecede osteoporoz olması se­
bebiyle önemli farklılıklar bulunmaktadır. 

Hurler sendromu boy kısalığı, kardiyak hastalık 
(kapak hastalığı), organomegali, radyolojik olarak kotla­
rın genişlemesi ve paravertebrale doğru incelmesi bul­
gularıyla vakamıza benzemektedir. Ancak, Hurler send-
romunda mental retardasyon, korneal bulanıklaşma, ri-
nore ve hırıltılı solunum olması, koron er arterlerde mu-
kopolisakkarid birikimi ile Iskemik kardiyomyopati izlen­
mesi (14), radyolojik olarak kafa grafilerinde sütural si-
nostozis, kalvariyada kalınlaşma, sfenoid kemik malfor-
masyonu, sella tursikanın genişlemesi, diş anomalileri, 
vertebra grafilerinde odontoid hipoplazi, vertebıaların 
ön-arka çapının kısalması, torako lomber kifoz, pelvis 
grafisinde koksa valga, stiloid ligamentin kalınlaşması 
ve ossifiye olması, klavikulanın kısa olması, pençe eli 
deformltesi bulunması, karpal kemiklerin küçük ve dü­
zens iz olması sebebiy le vakamızdan ayrılmaktadır 
(15,20). 

Scheie sendromu da aortik kapak hastalığı, normal 
zeka, radyolojik olarak klavikulanın medialinin geniş ol­
ması ile olgumuza benzer. Ancak, Scheie syendromu 
normal boy, korneal bulanıklık, eklem tutukluğu, karpal 
tünel sendromu, pençe el deformltesi ve iskeletin nor­
male yakın olması ile olgumuzdan önemli farklılıklar 
göstermektedir (3,15). 

Hunter sendromu boy kısalığı, korneanın normal 
olması, organomegali, kardiyak hastalık ve sella tursi-
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Şekil 4. Tele radyogram 

kanın normal olmasıyla olgumuza benzerlik gösterir. 
Ancak sabah tutukluğunun olması, kaba yüz görünümü, 
tuzak nöropatilerinin izlenmesi, sınırda zeka, sağırlık ol­
ması ile vakamıza benzememektedir (3). Morquio-like 
sendromu (MPS IV-B) boy kısalığı ve normal zekanın 
bulunuşu, diş anomal is in in, eklem laksisi tesinin ve 
işitme kaybının olmayışı ile olgumuza benzer. Kardiyak 
anomal i , hepatomegal i ve yaygın osteoporozun ol­
mayışı, korneal bulanıklık odontoid hipoplazi, orta dere­
cede lomber kifoz ve platyspondillerin bulunması ile 
vakamızdan ayrılmaktadır (3). 

Moroteaux-Lamy sendromunun hafif, orta ve şid­
detli olmak üzere 3 formu vardır. Normal zeka, aortik 
kapak hastalığı, kotların genişlemiş ancak paraverte­
brale doğru belirgin incelmesi ve hepatomegali olmasıy­
la benzerlik göstermektedir. Ancak kaba yüz görünüşü, 
korneal bulanıklık, sağırlık, kommunikan hidrosefali, kra-
niumun genişlemesi, sel la tursikanın J şeklinde ge­
nişlemesi ile olgumuza benzememektedir (3,8). 

M P S VII (Sely) sendromu organomegali, kardiyak 
ütürümler ve boy kısalığı ile olgumuza benzemektedir. 
Ancak mental retardasyon, korneal bulanıklık, herniler 
ve granülositlerde belirgin inklüzyon cisimciklerinin bu­
lunuşu ile vakamızdan ayrılmaktadır (7,17). 

Psödoakondroplazi helerojen geçişli bir iskelet 
displazisidir. Ana tablo orantısız boy kısalığıdır. İskelet 
malformasyonları erken çocukluk çağına kadar görül­
mez. Bu hastalıklarda yüz görünümü, zeka ve baş nor­
maldir. İskelet malformasyonu olarak ise tübüler ke­
mikler kısalmıştır, ancak bu kısalık rhizomeliktir. Pelvik 
değişiklikler nonspesifiktir, asetabulum displazisi mev­
cut tur. Eklem laksitesi, dirseklerin ekstansiyonunda sı­
nırlılık, genu varum ya da genu valgum deformitesi ve 
oıta lomber lordoz saptanır. Femur başı genişlemiş, 
sekonder osteoporotik değişiklikler ile düzleşmiştir. Bu­
na bağlı olarak femur başında subluksasyon ve dislo-
kasyon oluşabilir. El ve ayakta metakarpaller, falanks-
lar, metatarsaller genişlemiş ve kısalmıştır. Vertebralar 
normal olabileceği gibi, büyük anomaliler de gözlenebi-
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lir. İleri olgularda platyspondil ve disk boşluğunun ge­
nişlemesi izlenir (1,2,4,6). Vakamız ite psödoakondro-
plazi karşılaştırıldığında, yüz görünüşü, zeka ve başın 
normal olması, boy kısalığı ve ördekvari yürüyüş, rad­
yolojik olarak tübüler kemiklerde kısalma, asetabulum-
da hafif displazi, femur başının genişlemesi ve buna 
bağlı bilateral kalça çıkığı, bilateral pes planus ile olduk­
ça benzerlik gösterir. Vakamızda boy kısalığının orantılı 
olması, tübüler kemiklerdeki kısalmanın rhizomelik ol­
maması, vertebraların aralarının ileri derecede daralmış 
olması, yaygın osteoporozun olması ve aort stenozu-
nun bulunması ile psödoakondroplaziden ayrılır. 

Spondiloepifizyel displazi konjenita orantısız boy 
kısalığı, hipoplastik yüz görünümü, hipoplazik odontoid, 
sağırlık, önemli oküler anormallikler ve vertebralarda 
platyspondillerin oluşu İle olgumuza benzerlik göster­
memektedir (18). 

Spondiloepifizyel displazi tarda ise orantısız boy kı­
salığı, hipoplazik yüz ve torasik vertebralarda platyspon­
dillerin olması ile olgumuza benzememektedir (11). 

Spondilometafizyel displazide sıklıkla anormal me-
tafizyel ve vertebral ossifikasyon, kısa gövde, kısa el, 
kısa ayak ve kıfoz bulunmaktadır. Görme, işitme ve ze­
kanın noımal olması, ördekvari yürüyüş, pes planus 
bulunması ile vakamıza benzerlik gösterir; ancak bu 
sendromda organomegali, valvüler kalp hastalığı ve os­
teoporozun bulunmaması ile de vakamızdan ayrılır. Sia-
lidozis (Mukolipidozis I) kaba yüz görünüşü, mental ge­
rilik, torakolomber kifoz, herni, İşitme kaybı, göz di­
binde kiraz kırmızısı makuler spot, torakolomber 
bileşkede vertebral cisimlerde gagalaşma, hipoplazik 
odontoid ve servikal vertebralarda platyspondillerin bu­
lunması ile vakamıza benzemez (8). 

Mukolipidozis II kaba yüz, mental retardas yon, be­
lirgin gingival hipertrofi, deri kalınlaşması, korneal bula­
nıklık, uzun kemiklerin şartlarının geniş, osteopenik ol­
ması, buna bağlı patolojik fraktürlerin olması ile olgumu­
za benzememektedir (8,13). 

Mukolipidozis III kaba yüz, hafif korneal bulanıklık, 
eklem hareketlerinde kısıtlılık, hafif mental retardasyon, 
ilerleyici kalça deformitesi, hipoplazik iskium, ellerde 
fleksiyon deformitesi, süturların erken parsiyel ya da 
tam füzyonu ile olgumuzdan ayrılır (12). 

GM1 (Gangliosidozis) kaba yüz, mental retardas-
yon, gingival hipertrofi, eklem tutukluğu, makroglosi, kı­
sa tübüler kemiklerin genişlemesi, olguların %50'slnde 
retinal kiraz kırmızısı spot bulunması, Hürler sendro-
muna benzer iskelet malformasyonları, fetal ve neona­
tal asit oluşması ile olgumuza benzememektedir (5). 

Mannos idoz i s kaba yüz, mental re tardasyon, 
eklemlerde tutukluk, işitme kaybı, hipotoni, kalvariada 
kalınlaşma gibi bulgularıyla vakamızdan ayrılır (19,21). 

Fukosidozisin 2 fenotipi tanımlanmıştır. Tip I şid­
detli psikomotor retardasyon ve nörolojik anormallikler 
olması, Tip II ise kalça ve genital bölgelerde anjiokera-
toma bulunması, hafif psikomotor retardasyon, uzun 
kemiklerin diafizlerinde genişleme, vertebral cisimlerin 
düzleşmesi, torasik ve lomber bölgelerde gagalaşma, 
disklerde genişleme ve odontoid hipoplazinin olması ile 
olgumuza benzerlik göstermemektedir (3). 

Sonuç olarak, orantılı bey kısalığı, normal zeka ve 
yüz görünümü, aort stenozu, multiple iskelet deformi-
teleriyle birlikte ileri derecede osteoporozun bir arada 
bulunduğu olgumuzun bu özellikleriyle yukarıda belirti­
len hastalık ve sendromlardan farklı olduğu, belki de 
ayrı bir sendrom olabileceği söylenebilir. 
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