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OZET :

Osteogenezis fmperfekta (0.1). kemiklerde kirilma ve diger konnektit dokulasin
tutulmastyla karekterize genetik gegis veya mutasyonla ortaya ¢ikan bir hastclik-
tir (1). Genetik hastaliklar igerisinde ortu derecede sik goriliir. Klinik olarak degisik
siddetlerde. seyreder. Hastaliga 15-60.000 dogumda bir rastlamr Hastalk temelin-
de kollogenin genetik olarak yetersiz yapimi veya yepisal bozukiugu séz konu-
sudur (1-3).

Biz, poliklinigimize miiracaat eden bir anne ve iki ¢ocugunda hastaligi ‘saptadtk
ve ilgili literatiirii-gdzden geg:trmeyz uygun bulduk
8
OLGU TAKBJMI

Olgu 1: A.B 35 yasinda bayan (prot 5550) slkayetl hafif ¢arpma ve vurma-
lerla viicudunda morarmelarin olmasi, birkag defa sag kolunda kirik olusmas,
gozlerinin beyaz kisminin mavi renkte olmast.

Olgu II. EB3 yasinda erkek(prot : 5551) §1kayet1:j’ firiyemerae, hareketsizlik,
dislerinin yetersiz ve egri ¢tkmasi, gozlerinin beyaz kismimin:mavi olmasi,

Olgu III: E.B. 7 yasinda kiz (prot: 5552) sikayeti: gozlerinin beyaz kisminin -
~ mavi olmasi, dislerinin yetersiz ve muntazam olmamast, yasttlerma gore gelisme
- geriliginin olmast. '

Olgu 1 (anne), babasinin 55 yasinda oldugunu ve ayni sikayetlerin babasinda- -
da bulundugunu, babasmn bu zamana kadar vucudunun degisik yerlerinden
olmak iizere 7-8 yerinden kirik tedavisi gormiis oldugunu ifade ediyor. Ayrica
bir erkek kardesininde géziiniin beyaz kismi mavi imis.
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ka muayenede Olgu 1 de mavi sklera ve sag &n kolda gegirilmis amehyata, '
ait doku skatrisi mevcuttu. Olgu 1 ve 2 de mavi sklera, akranlarma. gore boy ki-
sahgl dislerde sayisel ve yanisal anomaliler mevcuttu. Olgu 1 de interfalangial
eklemlerde asir1 ekstensiyon hali bulunuyordu. Resim 1 de oigu III deki dis
anomelisi, resim I de olgu II deki mavi sklera, resim III de her iig olgu bir
ereda goriillmektedir.

Olgulerm kan klmyasmda keyda diger bir bulgu yoktu (ptot: 139, 187 188).
Radyogref ik ¢alismada her fi¢ olgudeda belirgin, yaygin ostecporoz, olgu 1 de
sag radius 1/3 6n kisminda eski kirik sekeli, kafa wrafisinde birkag¢ adacik ‘kemik
(Wormian- kemikleri), ve bioport patella meveuttu.

Resim -1

Kesim 2
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Resim 3. -

TARTISMA

0. I kemik olusumundakt anomaliler ve deer konnektif doku tutuluslart !
ilé“karel‘(terize genetik veya mutasyonla ortaya cikabilen klinik, biyokimyasal
ve radyolojik olarak heterogen bir hastalik grubunu olusturur(2.4). Hastalik her -
15:60 bin dogumda bir rastlanir(4), Irka 2it bir ozellik hefitiz’ tanimlanmamstir(1). -

_ O'f da anormal olan dokuler baslica tip -1 kollagenden olusmustur. Bunlar:
2.alfal ve l-alfa 2 oraniyla olulymus iiglii sarmal bir molekildir. O.I nin hafif
formlari tip 1 kollogenin yetersiz iiretiminden kaynaklanir, deba siddetli formle- -
rinda ise sarmal bolgelerdéki ya alfal yada alfa 2 zincirlerinde mutasyonlar var- -
dir. Mutant alfa zincirlerini ihtiva eden molekiiller normal iichii' sarmal molekiillere
d6ni'1§mezler.'Kiini_k‘ tablonun siddeti mutasyonun kalitatif 6zelligiyle ve anormal
zincirlerin spesifik dokularda birikme derecesiyle ilgilidiz (1,3,5).

0.1 klirﬁlg siddetini gore 4 giuba ayrilir. Bunlar: tip 1,'tip II tip 11T ve tip
IV diir. Tip I ve'tip IV hatif yada orta decrecede siddetli vek’alar1 olustururken
tip II ve III siddetli vak’alardir. Ingilterede yapilan longitidiinal bir ¢aliymada
© (6); 773 O.1.' 11 hastanmn tiplere gore ‘dagilimi soyledir: -

tip I :435

tip Il : 2

tip IIT : 120

tip IV : 165
siiflandiriimamis olarlar : 51°

- Tip 1'0.1 ‘cocukluk ¢agmda deformasyon birakmagyan kirtklarla karekterize-
dir. Pubertedeii sonta -hafifler. Hastalair cogunda ailéchikayesi vardir. Kemik
_ karilmalar dismdaki digefbulgular mavi skleranis bulunniasi, eklemlerde gevseklik
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ve derinin ince olmasidir. Klsa boylu]uk ve dentmogenezxs imperfekta’da buluna-
bilir(1) Tip 1 O iLik eHi . % 40 oraninda
rastlanir. Bizini Qigul?rg‘fi% Y b1 iletim tip

8G nini olugturur. ve otosomal d&mr‘?nt gegfﬁhdlr e

Tip II O.1 en sxddeth fo‘m olup yeni doganda goriiliit, daha dogugt’t multlpl
kiriklara seh iptirler ve dogumdan soara yasamezler. Rontgenoorafide kemiklerde
pargalanma goriilebilir. Bu tip genellikle sporadik mutayonletla ortaya giker.

- Vak’alarin 7 5 ince otosomel resesif gegis sz konusudur (1,2).

Tip IIT O.1 da uzun kemiklerde ceformite vardir. Ayrica kisa bojyluluk,
eklemlerce hefif yada orta derecede geV§ekL;Jg smevi sklera, isitme kayb1 ve dentino
genezis imperfekta siklikla bulunur. Kiriklar ve deformiteler genellikle dogustan
itibaren verdir ve harekethhk miimkiin degildir. Siddetli skolyoz ileryliyerek solu-
num yatersizlifinre sebep olebilir. Otosomal resesif gegislidir (1,4,6).

Tip IV O.1 nin siddeti daha az olup, yine de uzun kemik deformiteleriyle so-
nuglanabilir. Mavi sklera, eklemlerde gevseklik ve isitme bozuklukler: daha az
siklikta olup dentinogenezis imperfekta sik'tkla vardir. Hem otosomal domi-
nant hemde otosoms.l resesitf gecebilir(1) Bezzen mutasyonla olusabilir, o zaman
tam glicliik arzedebilir. Bu vak’alarda aile anemnezi negatiftir. Radyografide
‘Worminan kemiklerinin ve osteopeninin bulunmast degerlidir, ancak: gdriilme-
mesi O.I. y1 reddettirmez, (4,0).

0.1 da kemikte Haversian sistemler, osteoid genislikler azalir, Woven k>mikler
belirginlesir ve biiyiik osteositik lakiinler goriiliir(8). Ancak kemik biyopsisi tani
i¢in genellikle degerli degildir. Tar1: anemnez,soy gegmis, fizik muzyene ve radyolo- -
Jik bulgulera deyenir. Osteomelezi ve rasitizmle birlikte olan kiriklar ve def
ormiteler hastaligin hefif formleriyla karisabilir. Rontgenoarafi, kelsiyum, fosfor
parathormon D vitamini 6lgiimleri 2yiric1 tantya yardim . eder. Bizim clgulari-
mizda kan biyokmyest normeldi. Hesteligin siddetli formlerinin (tip II ve IH)
intrauterin tanist igin ultrasonografi yardimei olabilir. -

O.f nin tedavisinde kullanilan kalsyum, D vitamini, anabolik steroidler,
kelsitonin ve pirofosfat tatminker sonug saglememustir. Ancak kismi faydesi
olabilir. Halen gegerli olan tedevi ortopediktir (distan cestek, intrameduller ¢u-
buklerla uzun kemik deformiteleririn cerrahi diizeltilmesi gibi). Plastik destek-
leyicilerin kullanilmest hereketlilii idame ettirmede tercih edilir. Skolyozun
iletlemesini engellemek heniiz bqgarllamemlstlr‘ Adele eksersizleri, ekstremi-
telerin optimel kullamml igin fayd911d1r Fizik tedavi, 6zelikle yiizme, tedavide
gok feydalidir (1).

Bu bilgiler, hikaye, soy geemis, fizik muayere ve laboratuvar bulgularimiz
olgularimizin tip 1 O.1 ya uydugunu géstermistir.

726



" SUMMARY
THREE CASES WITH OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Ostoeogenesis imperfecta is a heritable disorder of connective tissue that re-
sults primarily in fragile bones that break with minimal trauma. in this article,
three patients with osteogenesis imperfecta is introduced.
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