GECEN SAYININ BILMECE OLGUSUNUN YANITI/

ANSWER OF THE LAST ISSUE’'S CASE QUESTION

Malign Infantil Tip Osteopetrozis

MALIGN INFANTILE TYPE OSTEOPETROSIS
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Osteopetrozis ilk olarak 1904 yilinda tanim-
lanmstir. Gelsme gerilgi, burun tikanikig,
hepatosplenomegali, pansitopeni ve kemikwo
lugunda ary ile karakterize nadir gortlen bir has-
taliktir. Siklgi 1/100 000-500 000'dir.Infantil
malign tip, ortasiddetteki tip, otozomal dominant
eriskin tip olarak (¢ formu tamimlangtir. infantil
tip otozomal resesif gegi olup kemik iligi yet-
mezligi agir derecededir. Tanisi 1 yadan once
konulur. Prognoz koétudir. Ortgiddetteki tip
otozomal resesif gegi olup kemik iligi yetmezlgi
gorulmez. Hastalik ilk 10 yilda gorulir. Prognoz
iyidir. Erigkin tip genelde rastlantisal tespit edilir.
Otozomal dominant gegi olup prognoz iyidir:

Malign infantil tip osteopetrozis; osteoklastik

aktivitede bozukluk sonucu yaygin kemik mineral

yogunlugunda ary ile karakterize, sinirlerin gecti-

gi deliklerde skleroz sonucu daralmaya sebep olur.

Buna ba&l optik, okulomotor, fasiyal vesitme
sinirleri etkilenip gérme,sitme problemleri ortaya
cikabilir. Hidrosefali geliebilir. Burnun yapisi da
sklerozdan dolay! bozulgundan burun tikaniki
gorilir? Kemik iligi yetmezlgine bali anemi,
trombositopeni gortlebilir. N6tropeni olup, notdofi
fonksiyon bozuklgu oldusu icin infeksiyonlara
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yatkinlik olur. Hastalarin %70'i ilk 6 yilda kaybe-
dilir.®> Geri kalan hastalarin yam kalitesi déiik
olup 10 yaina kadar kaybedilirler. Tedavide yik-
sek doz kalsitriol, intraventz parathormon, yiiksek
doz streoid kullanilabilir. Fakat en etkin tedavi
yontemi kemik ilgi naklidir. Kemik iligi nakli
yapilmadg! strece prognozun kot olglu bilin-
mektedir?

Bizim  olgumuzda  burun  tikaniigs,
ekstrameduller hematopoeze ikincil hepatospleno-
megali, anemi, trombositopeni ve akei

grafisinde kemik yapilarda mineralizasyon art
mevcuttu. Hastanin kafa grafisinde orbital kemik-

Resim 1. Orbital kemiklerdeki mineralizasyon asti(gd4iik
manzarasi).
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Metafiz uclarinda dizensizlik mevcuttu. Laboratu-
var tetkiklerinde kalsiyum normal, fosfor gik,
ALP yiiksek olup, asit fofataz yuksekti. Anne baba
akrabalgl olan hastada otozomal resesif gkci
malign infantil tip osteopetrozis tanisi konuldu.
Gormesi ve ditmesi normaldi. Temporal kemik
tomografisi ve hidrosefali acisindan c¢ekilen
kraniyal tomografisi normaldi.
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