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Tablo 14.1. Eklem sorunlar›yla beraber olabilen hastal›klar› içeren uluslararas› adland›rma s›n›flamas›.

14 / Kemik ve K›k›rda¤›n 
Herediter Hastal›klar›

14.1 / Girifl

Kemik ve k›k›rdak büyüme ve geliflmesinin
generalize genetik bozukluklar›na iskelet disp-
lazileri ya da osteokondrodisplaziler denir.1-3

Kemi¤in Konstitüsyonel Hastal›klar› Ulusla-
raras› Nozoloji ve S›n›flamas› (2001) 265 disp-
lazi tan›mlamaktad›r ve bunlar 33 gruba ayr›l-
m›fl olup gen mutasyonlar›na ya da radyolojik
görünümün s›k görülen tiplerine göre s›n›f-
lanm›fllard›r (Tablo 14.1). ‹skelet displazile-
riyle, tan› karmafl›s›na yol açacak flekilde ge-
nellikle klinik örtüflme olmas› nedeniyle s›n›f-
lamaya dizostozlar da kat›l›r. S›n›flama, yüz ve
kraniyal bozukluklar›n bask›n oldu¤u, aksiyel
tutulumun bask›n oldu¤u ve ekstremite tutu-
lumunun bask›n oldu¤u olmak üzere üç ana
grup dizostoz tan›mlar.

14.2 / Epidemiyoloji

Grubun genelinin toplumdaki prevalans›
milyonda 250-350 aras›ndad›r.

14.3 / Klinik Özellikler

Genellikle kas-iskelet sorunlar›yla ilgili ai-
le öyküsü vard›r. Klinik belirtiler aras›nda k›sa
boy, ekstremitelerde malformasyon/k›sal›k ya
da dismorfik özellikler vard›r. Hasta a¤r› yeri-
ne genellikle hareket k›s›tl›l›klar›ndan birisiy-
le gelir. A¤r› ve sertlik omurgay› oldu¤u gibi
eklemleri de etkileyebilir. Enflamasyon kan›t›
yoktur. ‹skelet incelemesi epifizde ve baz›la-
r›nda metafizde karakteristik anormallikler
gösterir (Resim 14.1-14.3). Dizostoz grubun-
da ek ipuçlar› aras›nda özellikle avuç içinde ol-
mak üzere deri dokusu, tendon kal›nlaflmas› ve
k›salmas› (Resim 14.4), s›kl›kla eklem protezi
gerektiren prematür osteoartrit aile öyküsü ve
akraba evlili¤i (otozomal resesif hastal›klar

Grup Numaras› Grup Bafll›¤› Tan›lar

2 Tip II kollajenopatiler Spondiloepifizyal displazi (SED)
Do¤ufltan
Spondiloepimetafizyal displazi (SEMD) Strudwick tipi
Kniest displazi
SED Namaqualand tip
Spondiloperiferik displazi
Artroz
Stickler sendromu tip I

3 Tip XI kollajenopatiler Stickler sendromu tip II
Marshall sendromu
Otospondilomegaepifizyal displazi (OSMED)

11 Di¤er spondiloepi-(meta)- X-linked SED tarda
fizyal [SE(M)D] displaziler SEMD Handigodu tip

‹lerleyici psödoromatizmal displazi
Dyggve-Melchior-Clausen displazisi
Wolcott-Rallison displazisi
‹mmünoosseöz displazi (Schimke)
Eklem gevflekli¤iyle beraber olan SEMD (SEMDJL)
Çoklu ç›k›klarla beraber SEMD (Hall)
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Tablo 14.1 [ devam]. Eklem sorunlar›yla beraber olabilen hastal›klar› içeren uluslararas› adland›rma s›n›flamas›.

Grup Numaras› Grup Bafll›¤› Tan›lar

SEMD Matillin tip
SPONASTRIME displazisi
SEMD k›sa ekstremite-anormal
Kalsifikasyon tip
Anoksetik displazi

8 Multipl epifizyal displaziler Psödoakondroplazi
ve psödoakondroplaziler Multipl epifizyal displazi (MED)

Ailesel kalça displazisi (Beukes)

10 Spondilometafizyal Spondilometafizyal displazi (SMD)
Koslowski tip
SMD Sutcliffe/corner k›r›k tip
A¤›r genu valgumla beraber SMD

13 Brakiyolmi spondilodisplazileri Hobaek tip
Maroteaux tip
Otozomal dominant tip

19 Displazilerle beraber çoklu ç›k›klar Larsen benzeri sendromler

26 Dysostosis multiplex grubu Mukopolisakkaridozis (MPS) IH
MPS IS
MPS II
MPS IIIA
MPS IIIB
MPS IIIC
MPS IIID
MPS IVA
MPS IVB
MPS VI
MPS VII
Fukosidoz
a-Mannosidoz
b-Mannosidoz
Aspartilglukozaminüri
GM1 gangliosidoz
Sialidoz
Sialik asid depo hastal›¤›
Galaktosialidoz
Çoklu sülfataz eksikli¤i
Mukolipidoz II
Mukolipidoz III

27 Osteolizler Nefropatiyle beraber olan ve olmayan multisentrik 
karpal-tarsal osteoliz
Winchester sendromu
Torg sendromu
Hadju-Cheney sendromu
Mandibuloakral sendrom
Ailesel ekpansil osteoliz
Jüvenil hiyalin fibromatoz (sistemik jüvenil hiyalinoz dahil)

Ek olarak, eklem k›k›rda¤›n›n veya di¤er yap›sal proteinlerin önemli bir parças› olmayan kollajen mutasyonlar›n› 
içeren ve birinci basamak hekimine kas-iskelet yak›nmalar›yla gelen çok daha baflka hastal›klar vard›r. Daha s›kça
görülenleri tablonun devam›nda listelenmifltir.



için) vard›r. Tan›y› koymada yard›m edebil-

mesi nedeniyle, kemik ve eklemlerle ayn› pro-

teinlere sahip olan doku ve organlardaki klinik

belirtileri araflt›rmak önemlidir (örn. Tip II

kollajen anormallikleri göz ve kula¤› da tutar;

Tip XI kollajen anormallikleri kula¤› tutar,

gözü tutmaz). Yap›sal proteinlerinde mutas-

yonu olan hastalar›n ek örnekleri Resim

14.5–14.7’de gösterilmifltir.
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Kaynak 4 ve 5'ten uyarlanm›flt›r.

Anormal

Protein/Bozukluk Hastal›k Önemli Özellikler

Tip I kollajen Osteogenesis imperfecta K›r›klar, k›sa boy, mavi sklera, dentinogenesis 
imperfecta

‹diyopatik jüvenil osteoporoz Alt ekstremite metafizyal k›r›klar, omur k›r›klar›, 
ergenlik civar›nda ortaya ç›kar ve kendili¤inden geçer

Tip I, III ve V kollajen Ehlers Danlos sendromlar› Belirtiler ve fliddet anormal olan proteine ba¤l›d›r 
ve eklem hipermobilitesi, deri gevflekli¤i, hamurumsu 
cilt, nodüller, mitral kapak prolapsusunu kapsar

Fibrillin Tip I Marfan sendromu Eklem hipermobilitesi, uzun boy, lens dislokasyonlar›, 
yüksek kemerli damak, pectus excavatum, aort kökü 
bozukluklar›

Lubrisin Kamptodaktili-artropati- El ve ayak parmaklar›nda erken bafllayan fleksiyon 
coxa vara-perikardit (CACP) kontraktürleri, ilerleyici noninflamatuvar 

poliartropati, baz› hastalarda perikardit varken 
di¤erlerinde coxa vara vard›r

Sistationin sentetaz Homosistinüri Tip I Eklem kontraktürleri, uzun boy, göz anormallikleri, 
hipotoni, mental retardasyon

Resim 14.2. Multipl epifizyal displazisi olan bir çocu¤un
omurga grafisi anormal düzleflmifl omurlar› göstermekte-
dir: Matrillin–3 geninde bir mutasyonu vard›r.

Resim 14.1. Stickler’i olan bir çocu¤un pelvis grafisi iliak
kanatlar›n hipoplazisini, kal›nlaflm›fl femur boynunu, meta-
fiz düzensizlliklerini, femur epifizinin düzleflmesini, aseta-
bular ç›k›nt›y› ve daralm›fl siyatik olu¤u göstermektedir.




