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OZET

Giris: Spondiloepifizyal displazi (SED) siklikla erken baslangigh osteoartrozis ile iligkili
genetik heterojen bir bozukluktur. X-kromozomu bagimh resesif formu erkekleri
etkiler ve kisa boy, boyu gecen kulag boyu ve figi g6giis deformitesi ile karakterizedir.
Radyografik olarak, vertebral cisimlerin horgiic benzeri deformitesi ve kalga
artrozunun erken belirtisi olan femur baginin hafif epifizyel displazisi izlenir. Bu
bozukluk Xp22.12-p22.31 kromozomunun SEDL (sedlin) genindeki mutasyonlar
sonucunda olusur. Erken primer bilateral osteoartrozu olan erkeklerde SED ayirici
tanida mutlaka akillarda olmalidir.

Olgu Sunumu: Yiirimekle kalgada olusan agr, uzun siire yiiriyememe ve ayakta
duramama, aksayarak yiiriime sikayetleri ile bagvuran ve SED tanisi alan 11 yasindaki
ikiz erkek kardesler sunulmustur.

Tartisma: Kalga, bel agrilari ve yiirimede bozukluk sikayetleriyle basvuran hastalarda
nadir goriilen bu iskelet displazileri diistintilmelidir. (Giincel Pediatri 2011; 9: 97-9)
Anahtar kelimeler: Osteoartroz, spondiloepifizyal displazi tarda, perthes, ikiz

SUMMARY

Introduction: Spondyloepiphyseal dysplasia (SED) is a genetically heterogeneous
disorder often associated with the early onset of osteoarthrosis. The X-linked recessive
form (SEDL) affects boys and is characterized by reduced height, arm span exceeding
total height, and barrel chest deformity. The radiographic phenotype comprises a
hump-shaped deformity of vertebral bodies and mild epiphyseal dysplasia of the femoral
head associated with early signs of hip arthrosis.The disorder is caused by mutations in
the SEDL (or sedlin) gene on Xp22.12-p22.31. SED should be kept in mind as a differential
diagnosis in men with early “primary” bilateral osteoarthrosis.

Case Report: Here, 11 years old twins diagnosed as SED due to walking disability,
limitation of joint motion, pain at the hips and disability in standing for a long time
were presented.

Discussion: This rare skelatal dysplasia must be keptin mind in patients with painful spine
and hip joints, and walking disability. (Journal of Current Pediatrics 2011; 9: 97-9)
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Giris

Epifizlerin ortaya ¢ikmasinda gecikme ile gévde ve
ekstremitede kisalik, yarik damak, basik yiiz, eklem kisit-

Spondiloepifizyal displazi (SED) orantisiz boy kisall-
g1, pelvis ekleminde ve vertebralarda dejeneratif degi-
siklikler ile karakterize X'e bagli kalitilan nadir bir has-
taliktir. SED artralji, eklem kontraktiirleri, metakarpofa-
langeal ve interfalangeal eklemlerde genisleme, platis-
pondili ve kisa boy ile karakterizedir. Klinik ve radyolo-
jik degisiklikler siklikla yasa bagimlidir ve dogumda fark
edilmez. Bu iskelet displazisinin bulgulari ise genellikle
3-8 yas civarinda ortaya ¢ikmaktadir.

liklari, kifoskolyoz, odontoid hipoplazi, miyopi, belirgin
koksa vara, skapula karelesmesi, genu varum veya val-
gum ve ekinovarum deformiteleri goriilebilir (1-3).
Radyolojik bulgular ise platispondili, diizensiz ve genis
femoral epifizler, eklem araliklarinda daralma, erken
osteoartrit, femur boynunda kisalma seklinde goriiliir
(2,3,4). Hastaligin seyri birgok hastalik ile karistirilsa da
siklikla Kkliniligi juvenil idiopatik artirt ile karigmaktadir.
Taninin kesin olarak konulmasi 6nemlidir, ¢linkii bu has-
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taliklarda tedavi birbirinden farkli olmakta ve hastalar
gereksiz tetkik ve tedaviye maruz kalmaktadir. Bu yazida
5-6 yaslarinda iken Perthes hastaligi tanisi alan ikiz kar-
deslerin 11 yaslarina geldiklerinde tanilarinin SED tarda
oldugdu klinik ve radyolojik olarak sunulmustur.

Olgu Sunumu

Onbir yaginda ikiz erkek kardesler yiirimekle kalgada
olusan agr, uzun siire yiirliyememe, aksayarak yiirlime
ve uzun siire ayakta duramama sikayetleri ile poliklinigi-
mize basvurdular. Ozgegmislerinde hastalarin 5-6 yaginda
iken ylriimede bozukluk, uzun siireli yiirime sonucunda
kalca ekleminde ortaya cikan agr sikayeti ile bagvurduk-
lari ortopedi béliimii tarafindan 4-5 sene Perthes hastali-
gi tanisi ile takip edildikleri tespit edildi. Soyge¢mislerinde
anne ve baba arasinda 1. derece akraba evliligi oldugu
ogrenildi. Fizik muayenelerinde 1. ikizin agirhig 34 kg (25-
50p), boy 148 cm (75p), kulag 151 cm, iist-alt orani 1,0 idi.
ikinci hastanin, agirligr 33 kg (25p), boy 147 cm (50-75p),
kulag 150 cm, Gst-alt orani 1,0 idi (Sekil 1). Kardeslerin
zeka seviyesi normal sinirlardaydi. Vakalarda her iki kalca
ekleminin tiim yonlere hareketleri agrili ve internal rotas-

Sekil 1. Fenotipik olarak belirgin bulgulari olmayan vakalarin bel agri-
s ve uzun siire yiiriiyememe basvuru yakinmalariydi

yonlari kisithydi. Laboratuvar incelemesinde, idrar tetkik-
leri, serum elektrolitleri, karaciger, bdbrek, tiroid ve para-
tiroid fonksiyonlari ile ilgili biyokimyasal testleri normal
sinirlar iginde bulundu. Her iki kardesin pelvis grafilerinde
bilateral femur epifizlerinde diizensizlik, osteoartritik
degisiklikler ve epifiz ve metafizlerinde genisleme mev-
cuttu (Sekil 2 a,b,c,d). Yapilan ekokardiyografilerinde 2.
vakamizda aort kapaginda kalsifikasyona bagh 1. derece
aort yetmezligi tespit edildi. Hastalarin klinik ve radyolojik
bulgulari SED tarda ile uyumlu olmasi nedeniyle poliklini-
gimiz tarafindan takibe alindi.

Tartisma

Spondiloepifizyal displazi yavas lineer biiyiime ile
karakterize orantisiz viicut yapisina neden olan herediter
bir kemik hastaligidir. SED konjenita, tarda ve progresif
artropati olarak ii¢ farkl tipe ayrili. SED konjenita formu
otozomal dominant ve otozomal resesif kalitim gdsterebi-
lir (5). Klinik ve radyolojik bulgular siklikla yasa bagimlidir
ve dogumda fark edilemeyehilir. Kisa ekstremite, diiz yiiz,
yarik damak, isitme kaybi, miyopi ve retina dekolmani
eslik edebilir. Boyun ve vertebralar kisadir; bu da kifoz ve
lordozu belirgin hale getirir. Skolyoz ve pektus karinatum
ve odontoid hipoplazi siklikla eslik eder. Belirgin koksa
vara, skapula karelesmesi, genu varum, genu valgum ve
ekinovarum deformiteleri goriilebilir (1,2). El ve ayaklar
normaldir (6). Radyolojik olarak en belirgin bulgular vertebra
ve pelvistedir. Ossifikasyon gecikmistir ve yenidoganda
pubik kemik, distal femur, proksimal tibia, kalkaneus ve
talusta ossifikasyon olmayabilir. Belirgin koksa vara siktir,
karpal ve tarsal kemiklerin gelisimi de geri kalabilir (7).

Sekil 2 a, b, ¢, d. Ikiz kardeslerin pelvis grafilerinde femur epifizinde diizen-
sizlik, osteoartritik degisiklikler ve epifiz ve metafizlerinde genisleme
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Hastalarimizin sikayetlerinin 5-6 yasinda ortaya ¢ikmasi
nedeni ile konjenita formu diisiintilmemistir.

SED progresif artropati ise otozomal resesif kalitim gos-
teren formu olup 3-8 yaslari arasinda ortaya ¢ikar. Ozellikle
ellerde agri, sislik, kontraktir gelisimi s6z konusudur. Klinik
olarak romatoid artrite benzer ancak laboratuvar degerle-
rinin normal olmasi bu tanidan uzaklastirir. Vertebral ossifi-
kasyon defekti goriilmesi, femur boyu kisalig, epifizyal diiz-
lesme ve osteoartrit belirgindir. llerleyici eklem hastaligi
hareket kapasitesini onemli olgiide kisitlar (2,8).
Hastalarimizin progresif seyir gdstermemesi ve el bulgula-
rinin olmamasi, klinik bulgularinin agir seyretmemesi nede-
ni ile SED progresif artropati diisiiniilmemistir. SED tarda
genelde 3-5 yas arasinda erkek gocuklarda ortaya cikar. Ik
kez 1939 yilinda Jacobsen tarafindan tanimlanmigtir ve mil-
yonda 1,7 oraninda goriiliir. Genelde X'e bagh resesif kall-
tim gosterir. Bu bozuklugun Xp22 gen lokusundan kaynak-
lanabilecegi belirtilmistir (9). Otozomal dominant ve otozo-
mal resesif kaltimla seyreden ge¢ baglangich tiplerinin de
olabilecedi belirtilmistir. Bu formlari X'e bagl tipinden klinik
olarak farkl dedgildir (9,10,11). Hafif boy kaybi vardir. Kalga
ve sirt agnlar 6nde gelen sikayetleridir ve puberte ile daha
belirgin hale gelirler. Ekstremite ve yiiz normaldir.
Radyolojik bulgular lomber bdlgede daha fazla goriiliir. Boy
kisaligi platispondiliye baglidir. Karakteristik vertebral kon-
figlirasyon vardir. Burada ug plaklarin 2/3 posteriorunda
hiperostotik kemik bulunur (12). Kalgada erken ve belirgin
osteoartrit dnemli radyolojik ozelliklerdendir (2). Eklem
arasi kaybi, kist olusumu femur basi ve boynunda deformi-
te yapar. Pelvis derin ve dardir. Toraks genis ve sternum
belirgin olabilir. Omuzda da dejeneratif degisiklikler olabilir.
Daha az siklikla diz ve ayak bileginde dejeneratif degisiklik
olabilir (6,13). SED tarda vertebralara gore daha sik olarak
biiyiik eklemlerin epifizlerini etkilemektedir. Vakalarimizda
heniiz belirgin vertebra bulgular mevcut degildi.

Perthes hastaligi kalitsal olmayip idiyopatik olarak goriil-
mektedir. Travma sonrasl, omuz dislokasyonu, ekleme ste-
roid uygulanmasi veya sinovit sonrasi goriilmektedir.
Siklikla lezyon kalga ekleminde tek tarafli olarak femur boy-
nunda ve baginda erozyon gelismekte ve asetabulumda
etkilenmektedir. Tedavisi cerrahidir (14). Ancak SED tarda
ise kalitsal olup aile bireylerinde mevcut olabilir. Siklikla bir-
cok eklemin epifizinde lezyon gelismektedir. Hastalarimiz,
literatiire gore ikizlerde rapor edilen ilk vakalar olma dzelli-
gini tagimaktadir. Vakalanmizin erkek olmasi, aile hikayesi-
nin olmamasi, baglangi¢ yasinin 5-6 yas olmasi, her iki kalga
ekleminde deformitenin izlenmesi ve radyolojik bulgulari
SED tarda tanmisini desteklemektedir. Tedavi secgenekleri
sinirli ve konservatiftir. SED tarda formuna eslik eden pato-
lojiler korneal opasiteler, aort yetmezligi, odontoid siireg
anomalileri ve nefrotik sendrom olarak bildirilmistir (9).

Bizim 2. vakamizda yapilan ekokardiyografide aort kapagin-
daki kalsifikasyona bagl 1. derece aort yetmezligi vardi.

Sonug olarak kalga ve bel agrilari ve buna bagl bul-
gularla basvuran hastalarda nadir de olsa iskelet displa-
zileri diigiiniilmelidir. Bu hastalarda eslik eden sistemik
bozukluklar arastinimaldir. Cocuklarda eklem deformite-
lerine yol agan SED tarda, Perthes hastaligi ve diger
eklem hastaliklarinin ayirici tanilarinin yapilmasi ile
gereksiz tetkik ve tedaviler dnlenmis olacaktir.
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