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14 /| Kemik ve Kikirdagin
Herediter Hastaliklan

14.1 / Giris

Kemik ve kikirdak biiyiime ve gelismesinin
generalize genetik bozukluklarina iskelet disp-
lazileri ya da osteokondrodisplaziler denir."”
Kemigin Konstitiisyonel Hastaliklar1 Ulusla-
rarast Nozoloji ve Siiflamasi (2001) 265 disp-
lazi tanimlamaktadir ve bunlar 33 gruba ayril-
mus olup gen mutasyonlarina ya da radyolojik
gortintimiin sik goriilen tiplerine gére smf-
lanmuglardir (Tablo 14.1). Iskelet displazile-
riyle, tan1 karmagisina yol acgacak sekilde ge-
nellikle klinik 6rtiisme olmasi nedeniyle simif-
lamaya dizostozlar da kaulir. Stniflama, yiiz ve
kraniyal bozukluklarin baskin oldugu, aksiyel
tutulumun baskin oldugu ve ekstremite tutu-
lumunun baskin oldugu olmak iizere {i¢ ana

grup dizostoz tanimlar.

14.2 / Epidemiyoloji
Grubun genelinin toplumdaki prevalans
milyonda 250-350 arasindadir.

14.3 / Klinik Ozellikler

Genellikle kas-iskelet sorunlaryla ilgili ai-
le 6ykiisii vardir. Klinik belirtiler arasinda kisa
boy, ekstremitelerde malformasyon/kisalik ya
da dismorfik 6zellikler vardir. Hasta agr1 yeri-
ne genellikle hareket kisitliliklarindan birisiy-
le gelir. Agr1 ve sertlik omurgayr oldugu gibi
eklemleri de etkileyebilir. Enflamasyon kaniti
yoktur. Iskelet incelemesi epifizde ve bazila-
rinda metafizde karakteristik anormallikler
gosterir (Resim 14.1-14.3). Dizostoz grubun-
da ek ipuglarr arasinda 6zellikle avug icinde ol-
makiizere deri dokusu, tendon kalinlagmasi ve
kisalmast (Resim 14.4), siklikla eklem protezi
gerektiren prematiir osteoartrit aile ykist ve

akraba evliligi (otozomal resesif hastaliklar

Tablo 14.1. Eklem sorunlariyla beraber clabiten hastaliklari iceren uluslararasi adlandirma siniflamasi.

Tanilar

Spondiloepifizyal displazi (SED)

Dogustan

Spondiloepimetafizyal displazi (SEMD) Strudwick tipi
Kniest displazi

SED Namagqualand tip

Spondiloperiferik displazi

Artroz

Stickler sendromu tip |

Stickler sendromu tip Il

Marshall sendromu
Otospondilomegaepifizyal displazi (OSMED)

Grup Numarasi Grup Baslhigi

2 Tip Il kollajenopatiler

3 Tip Xl kollajenopatiler

11 Diger spondiloepi-(meta)-

fizyal [SE(M)D] displaziler

X-linked SED tarda
SEMD Handigodu tip

llerleyici psbdoromatizmal displazi
Dyggve-Melchior-Clausen displazisi
Wolcott-Rallison displazisi

Immiinoossedz displazi (Schimke)

Eklem gevsekligiyle beraber olan SEMD (SEMDJL)
Coklu cikiklarla beraber SEMD (Hall)
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Tablo 14.1 [ devam]. Eklem sorunlariyla beraber olabilen hastaliklari iceren uluslararasi adlandirma siniflamasi.

Grup Numarasi

10

13

19
26

27
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Grup Bashgi

Multipl epifizyal displaziler
ve psddoakondroplaziler

Spondilometafizyal

Brakiyolmi spondilodisplazileri

Displazilerle beraber coklu ¢ikiklar

Dysostosis multiplex grubu

Osteolizler

Tanilar

SEMD Matillin tip
SPONASTRIME displazisi
SEMD kisa ekstremite-anormal
Kalsifikasyon tip

Anoksetik displazi

Psodoakondroplazi
Multipl epifizyal displazi (MED)
Ailesel kalca displazisi (Beukes)

Spondilometafizyal displazi (SMD)
Koslowski tip

SMD Sutcliffe/corner kirik tip
Agir genu valgumla beraber SMD

Hobaek tip
Maroteaux tip
Otozomal dominant tip

Larsen benzeri sendromler

Mukopolisakkaridozis (MPS) IH
MPS IS

MPS Il

MPS lIA

MPS 1IIB

MPS HlIC

MPS 1IID

MPS IVA

MPS IVB

MPS VI

MPS VI

Fukosidoz
a-Mannosidoz
b-Mannosidoz
Aspartilglukozamindri
GM1 gangliosidoz
Sialidoz

Sialik asid depo hastaligi
Galaktosialidoz

Coklu sulfataz eksikligi
Mukolipidoz I
Mukolipidoz Il

Nefropatiyle beraber olan ve olmayan multisentrik

karpal-tarsal osteoliz
Winchester sendromu
Torg sendromu
Hadju-Cheney sendromu
Mandibuloakral sendrom
Ailesel ekpansil osteoliz

Juvenil hiyalin fibromatoz (sistemik jtvenil hiyalinoz dahil)

Ek olarak, eklem kikirdaginin veya diger yapisal proteinlerin 6nemli bir parcasi olmayan kollajen mutasyonlarini
iceren ve birinci basamak hekimine kas-iskelet yakinmalariyla gelen cok daha baska hastaliklar vardir. Daha sikca
gorulenleri tablonun devaminda listelenmistir.



14.3 / Klinik Ozellikler
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Tablo 14.1 [ devam]. Eklem sorunlariyla beraber olabilen hastaliklari iceren uluslararasi adlandirma siniflamasi.

Anormal
Protein/Bozukluk Hastahk
Tip | kollajen Osteogenesis imperfecta

Idiyopatik jiivenil osteoporoz

Tip I, il ve V kollajen Ehlers Danlos sendromlari

Fibrillin Tip | Marfan sendromu

Lubrisin Kamptodaktili-artropati-

coxa vara-perikardit (CACP)

Sistationin sentetaz Homosistintri Tip |

Kaynak 4 ve 5'ten uyarlanmistir.

icin) vardir. Taniy1 koymada yardim edebil-
mesi nedeniyle, kemik ve eklemlerle ayni pro-
teinlere sahip olan doku ve organlardaki klinik

belirtileri arastirmak 6nemlidir (Gron. Tip II

kollajen anormallikleri g6z ve kulagi da tutar;

QS

Resim 14.1. Stickler'i olan bir cocugun pelvis grafisi iliak
kanatlarin hipoplazisini, kalinlasmis femur boynunu, meta-
fiz diizensizlliklerini, femur epifizinin diizlesmesini, aseta-
bular ¢ikintiyr ve daralmis siyatik olugu gostermektedir.

Onemli Ozellikler

Kiriklar, kisa boy, mavi sklera, dentinogenesis
imperfecta

Alt ekstremite metafizyal kiriklar, omur kiriklari,
ergenlik civarinda ortaya cikar ve kendiliginden gecer

Belirtiler ve siddet anormal olan proteine baglidir
ve eklem hipermobilitesi, deri gevsekligi, hamurumsu
cilt, noddller, mitral kapak prolapsusunu kepsar

Eklem hipermobilitesi, uzun boy, lens dislokasyoniari,
yuksek kemerli damak, pectus excavatumi, acrt koka
bozukluklari

El ve ayak parmaklarinda erken baglayzn fleksiyon
kontrakturleri, ilerleyici nonnflamatuvar
poliartropati, bzt hastalarda perikardit varken
digerlerinde coxa vara vardir

Eklem kontrakturleri uzun boy, g6z anormallikleri,
hipotoni inental retardasyon

Resim 14.2. Multipl epifizyal displazisi olan bir ¢ocugun
omurga grafisi anormal diizlesmis omurlar gostermekte-
dir: Matrillin—3 geninde bir mutasyonu vardir.

Tip XI kollajen anormallikleri kulag: tutar,
gozii tutmaz). Yapisal proteinlerinde mutas-
yonu olan hastalarin ek o6rnekleri Resim

14.5-14.7’de gosterilmigtir.





