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Osteopetrozis
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Osteopetrozis, osteoklastlardaki fonksiyonel defekte bagl nadir bir kemik displazisidir. Yazimizda, bir olgu
nedeniyle, bu herediter hastaligi kaynak bilgiler 1siginda gézden gegirdik

Anahtar kelime: Osteopetrozis

Osteopetrosis

Osteopetrosis is a rare bone dysplasia which is related to the functional deficiency of the osteoclasts. In
this article, taking one case as a basis disease is reviewed in the light of existing knowledge
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ilk defa 1904 yilinda Alber-Schonberg tarafindan
tanimlanan bu kemik diplazisi, 1926'da Karshner ta-
rafindan osteopetrozis olarak isimlendirilmistir. Litera-
tirde buglne kadar 500 dolayinda olgu yayinlanmis-
tir (3, 6, 7). Generalize, herediter, bazi otorlere gore
etyolojisi bilinmeyen, kemiklerde genisleme ve dansi-
te artisi ile karakterize bir hastalikiir. Osteoklastlarda-
ki fonksiyonel defekte bagl olarak kikirdak ve kemik
rezorbsiyonu yetersizdir (4, 6). Kemigin tamaminda
normal yapi ve dansite bozulmustur. Tamamen skle-
rotik, medullasi kapanmis kemik gorinimindedir.
Metafizlerde genisleme vardir (5, 6).

Osteopetrozisin konjenital veya malign, tarda ve-
ya benign olmak Gzere iki sekli vardir. Konjenital tip
otozomal resesiftir ve mortalite potansiyeli fazladir.
Bir cogu dogum aninda veya dogumdan hemen son-
ra, digerleri erken yasta anemi, kanama veya enfek-
siyondan 6lir. Yaygin sekil olan tarda tipi daha selim
seyirli olup, otozomal dominanttir. Klinigi asemptoma-
tik olup, olusan patolojik kiriklar nedeniyle ya da bas- _ . _ i
ka nedenlerle gekilen grafilerde tesadifen saptanir Resim 1: Toraks grafisinde kemiklerde yaygin dansite artim
(1,3, 6).

Olgu sunumu

21 yasinda erkek hasta, futbol maginda basit bir
travma sonucu olusan sol tibia cisim, sol ayak bilegi
ic ve dis malleol kiriklari nedeniyle yatirildi. Laboratu-
var tetkikleri normal sinirlarda idi. Radyolojik olarak
tim vicut kemiklerinde yaygin dansite artimi (Resim
1), her iki kalga ekleminde coxa vara ve dejeneratif
artrit (Resim 2) mevcuttu. Nérolojik muayenesinde
patoloji saptanmadi. Oz ve soy ge¢misinde &zellik ol-
mayan hastanin kiriklarinda acik rediksiyon, internal
fiksasyon uygulandi. Postoperatif donemi normal
seyretti. Kemik biopsisi sonucu osteopetrozis ile
uyumlu geldi. Ameliyattan 8 ay sonra radyolojik ola-
rak kirik kaynamasi yeterli bulundu ve internal fiksas-
yon materyali ¢ikartildi (Resim 3). Resim 2: Pelvis grafisinde bilateral coxa vara ve dejeneratif artrit
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Resim 3: Postoperatif 8. ayda radyolojik gérinum

Tartisma

Osteopetroziste yaygin bir problem olan kiriklar,
kemigin asiri frajilitesinden dolayi kolayca olusur. Ki-
rik hatti genellikle transversdir ve sinirlari gcok keskin-
dir. En sik femurda, ozellikle kalca bélgesindedir. Kal-
lus, normal kemikteki gibi olusur. Ancak iyilesme ol-
dukga yavastir (6). Femur boynundaki anormal kemi-
ge gelen makaslayici kuvvetlerle gelisen coxa varaya
bagl coxartroz gorulebilir (7).

Cocukta ve erigkinde radyolojik olarak kemiklerde
uniform, yaygin dansite artisi vardir ve kortikal en-
dosteal sinir yoktur. Ciddi olgularda kemiklerde rad-
yolusent seritten, kemik icinde kemik goértinimi izle-
nebilir (4, 6).

Adolesan ve eriskin cagda sandwich gérunidmu
alan vertebralardaki stress kiriklarina bagl spondilo-
listezis olusabilir (3, 5)

Kemik iliginin kapanmasi sonucu anemi ve trom-
bositopeni olusur. Ekstramedullar hematopoezis, le-
koeritroblastozis ve ilerleyici hepatosplenomegali go-
rilebilir. Kranial sinirlerin foramenlerinin daralmasi
sonucu optik sinir atrofisi ve sagirlik gelisebilir (2, 3,
6). Maksilla ve mandibulada azalmis lokal kan akimi
nedeniyle osteomiyelit gorilebilir (6).

Pycnodysostosis, Englemann hastaligi, Pyle has-
taligl, artmis kemik dansiteli metal zehirlenmeleri, sifi-
liz, neoplaziler ve miyelofibrozis ile klinik ve laboratu-
var bulgular 1siginda ayirici tarm gerekir (6).

Konjenital tipin tedavisi hayati tehdit eden anemi-
ye yonelik olmaldir. Kemik iligi transplantasyonu ile
basarili sonuglar alinmistir (1, 6).

Osteopetrozisli hastalarin kiriklari konvensiyonel
metodlarla tedavi edilir. Sert kemigin drilizasyon ve
internal fiksasyonunun zorluk yaratabilecegi, kirik iyi-
lesmesinin yavas oldugu unutulmamalidir (4, 6).
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