
184

O.M.Ü. T›p Dergisi 21(4): 184–187, 2004

Osteopetrozis ve Raflitizmin Paradoksal Birlikteli¤i

Dr. Mehtap AKBALIK1, Dr. Tunç FIfiGIN1, Dr. Mehtap KILIÇ1,

Dr. Murat AYDIN1, Dr. Feride DURU1, Dr. Davut ALBAYRAK1, 

Dr. Bar›fl D‹REN2

Ondokuz May›s Üniversitesi T›p Fakültesi Çocuk Sa¤l›¤› ve Hastal›klar›1 ve Radyoloji2

Anabilim Dallar›, SAMSUN

‹ki ayl›k erkek hasta atefl ve huzursuzluk yak›nmalar› ile baflvurdu. Anne-baba aras›nda
üçüncü dereceden akrabal›k öyküsü olan hastan›n büyük erkek kardeflinin osteopetrozis ta-
n›s› ald›¤› ve 2 yafl›nda öldü¤ü ö¤renildi. Laboratuvar incelemesinde hastan›n hemoglobini
6.3 gr/dl, beyaz küre say›s› 4150/mm3, trombosit say›s› 120.000/mm3, plazma kalsiyum
düzeyi 6.1 mg/ dl, fosfor 2.9 mg/dl ve alkalen fosfataz 1398 IU/L idi. Parathormon düzeyi
yüksekli¤i (295 pg/ml) ve anlaml› derecede azalm›fl idrar Ca/cre (0.2) ile birlikte 25-OH vi-
tamin D düzeyi normaldi. Kemik grafilerinde, kemik dansitesinde jeneralize art›fl, radius ve
ulna distal epifizlerinde çanaklaflma mevcuttu. Radyografik ve laboratuvar bulgular› ile has-
tada raflitizm ve osteopetrozis birlikteli¤i düflünüldü. Hastan›n takibinde hipokalsemiye ba¤-
l› konvülsiyonlar› geliflti. Parenteral kalsiyum glukonatla (100 mg/ kg/doz) birlikte 2000 IU
(düflük doz) vitamin D tedavisi bir hafta süreyle verilip, daha sonra 400 IU günlük D vita-
mini ile devam edildi. Düflük doz, k›sa süreli vitamin D tedavisinden sonra hipokalsemi
düzeldi ve ulnada sekonder kalsifikasyon hatt› gözlendi. 
Anahtar kelimeler: Osteopetrozis, rikets, D vitamini

✔

✔ Paradoxical Relation of Osteopetrosis and Rickets
A 2-month-old boy was presented with fever and restlessness. He was the third child of
consanguineous parents and born after a full-term uncomplicated pregnancy. His older
brother had been diagnosed as osteopetrosis and died when he was 2 years old. In laboratory
findings  his hemoglobin was 6.3 gr/dL, white blood count  4150/mm3, platelet count
120.000/mm3, calcium level was 6.1 mg/dL, phosphorus 2.9 mg/dL and alkaline phos-
phatase  1398 IU/L. Parathormone level was high (295 pg/mL), urine Ca/cre (0.2) was sig-
nificantly decreased with  normal 25  hydroxyvitamin D level. Examinatin of bones revealed
generalized increased bone density, cupping of the distal epiphyses in the radius and ulnae.
Radiographic and laboratory findings were compatible with osteopetrosis and rickets. He had
seizure because of hypocalcemia. 2000 IU (low dose) vitamin D was given for one week peri-
od with parenteral calcium gluconat (100 mg/kg/dose) and thereafter 400 IU vitamin D was
continued daily. After treatment of low dose-short period vitamin D, hypocalcemia improved,
and secondary calcification was shown in ulnae by X-Ray.
Key words: Osteopetrosis, rickets, vitamin D

Osteopetrozis, osteoklastlar›n kemik re-

zorpsiyonundaki yetersizli¤i sonucu ortaya ç›-

kan, kemik dansite art›fl› ve medüller aral›¤›n

daralmas›yla karakterize nadir görülen kal›t-

sal bir hastal›kt›r(1–4). Klinik olarak, infantil

malign otozomal resesif, intermediate otozo-

mal resesif ve yetiflkin benign otozomal domi-

nant form olmak üzere üç tipi tan›mlanm›flt›r.

Hastal›¤›n infantil malign otozomal resesif for-

mu; ciddi kemik ili¤i yetersizli¤i ve pansitope-

ni ile seyreden fatal formudur(1,2). Bu formda-

ki osteopetroziste, pansitopeniye ba¤l› enfeksi-

yon ve kanamalar, hepatosplenomegali, krani-

yal sinir bas›s›na ba¤l› körlük ve sa¤›rl›k, mer-

kezi sinir sistemi bulgular›, büyüme-geliflme

gerili¤i, radyolojik olarak kemiklerde dansite

art›fl› gözlenir(2). Hastalar›n ölüm nedenleri ka-

nama, anemi ve enfeksiyondur. Hastal›¤›n tek

kesin tedavi yöntemi uygun donörden yap›lan

kemik ili¤i transplantasyonudur(5).



Rikets, epifizlerin aç›k oldu¤u dönemde ke-

mik dokusundaki mineralizasyon yetersizli¤i-

ne ba¤l›d›r. Organizmada D vitamini yetersizli-

¤ine ba¤l› geliflen raflitizmin klinik ve radyolo-

jik bulgular›n›n oluflumuna kadar geçen dö-

nemde hipo/normo kalsemi, hipo/normo fos-

fatemi, alkalen fosfataz yüksekli¤i, 1,25 (OH)2

düzeylerinin normal, yüksek ve düflük olma

olas›l›¤› vard›r. Raflitizme ait biyokimyasal bul-

gular raflitizmin dönemlerine göre de¤iflmekte-

dir. Raflitizm tan›s›nda genelde radyolojik bul-

gular tan›y› kolaylaflt›rmaktad›r. Klasik radyo-

lojik bulgular büyüme pla¤› bölgesinde geniflle-

me, metafizyel s›n›rlarda düzensizlik, f›rçalafl-

ma ve çanaklaflma ile genel osteopenidir(6,7).

Bu makalede, süt çocuklu¤u döneminde

kardefl ölüm öyküsü olan, erken dönemde os-

teopetrozis tan›s› alan ve klinik tablosuna ra-

flitizm eklenen bir olgu D vitamin tedavisinde-

ki zorluklar nedeniyle tart›fl›lm›flt›r. 

OLGU B‹LD‹R‹M‹
‹ki ayl›k erkek bebek yüksek atefl ve hu-

zursuzluk yak›nmalar› ile klini¤imize baflvur-

du. Hastan›n, 25 yafl›ndaki annenin 3. gebeli-

¤inden 3. canl› do¤an› oldu¤u ve anne-baba

aras›nda üçüncü dereceden akrabal›k oldu¤u

ö¤renildi. Birinci çocu¤un 4 günlükken evde,

ikinci çocu¤un 2 yafl›nda iken osteopetrozis

nedeniyle eksitus oldu¤u ve aileye tekrar ço-

cuk yapma planlar› oldu¤unda prenatal tan›

çal›flmas›n›n yap›lmas› gerekti¤inin bildirildi-

¤i, ancak ailenin herhangi bir giriflim yapma-

d›¤› ö¤renildi. Hastan›n fizik muayenesinde

vücut a¤›rl›¤› 4200 gr (<%3), boyu 50 cm

(<%3), bafl çevresi 40 cm (%50) idi. Cilt ve mu-

kozalar› soluk görünümde, ön fontanel 4x4 cm

aç›kl›kta, bilateral solunum sesleri kaba, ka-

raci¤er kot alt›nda 5 cm, dalak kot alt›nda 2

cm ele geliyordu. Laboratuvar bulgular›nda;

hemoglobin 6.3gr/dl, hematokrit %18,7, löko-

sit say›s› 4150/mm3, trombosit say›s›

120,000/mm3, MCV 90 fL, periferik yaymas›n-

da %40 parçal›, %58 lenfosit, %2 monosit

mevcuttu. Periferik yaymada gözyafl› biçimin-

de eritrositler, normoblastlar, metamiyelosit-

ler, miyelositler ile lökoeritroblastik görünüm

mevcuttu. Hastan›n biyokimyasal parametre-

lerinde patolojik bulgu olarak Ca:6.1 gr/dL,

P:2.9 mgr/dL, ALP:1398 U/L saptand›. Parat-

hormon düzeyi yüksek (295 pg/ml, N:9-78),

25-OH vit D düzeyi normal (19 ng/ml, N:10-

40) ve idrarda kalsiyum/kreatinin at›l›m› dü-

flük (0,2) bulundu. Di¤er biyokimyasal de¤er-

leri normal s›n›rlar içindeydi. Radyolojik ola-

rak kemik grafilerinde yayg›n radyodansite

art›fl›, osteoskleroz ve kafa grafisinde gözlük

manzaras› (fiekil 1), radius ve ulna alt ucun-

da çanaklaflma tespit edildi (fiekil 2). Hasta-

n›n göz muayenesinde, orbita ve temporal to-

mografisinde kraniyal sinirlere bas› gözlen-

medi.
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fiekil 1. Direkt kafa grafisi.

fiekil 2. El-bilek grafisi.



Hastada laboratuvar ve radyolojik olarak

osteopetrozis ve raflitizm bulgular› birlikte ol-

du¤undan, osteopetrorikets tan›s› düflünüldü.

Semptomatik hipokalsemisi olan hastaya pa-

renteral kalsiyum glukonat ve bir hafta sürey-

le 2000 U/gün (düflük doz) vit D verildi. Has-

tan›n hipokalsemisi düzeldi ve ulnada rekalsi-

fikasyon hatt› izlendi. Daha sonraki takibinde

400 U/gün oral vit D ile proflaksi önerildi. Ya-

flayan kardefli olmayan hastaya kemik ili¤i

transplantasyonu için HLA uygun donör bulu-

namad›. Hasta halen destekleyici tedavi ile ta-

kip edilmektedir. 

TARTIfiMA 
Osteopetroziste, kemik dokusu içinde oste-

oklastlar taraf›ndan kemik ili¤i dokusu için

yeterli boflluk aç›lamad›¤›ndan kemik ili¤i ye-

tersizli¤i ortaya ç›kar. Yükselen sitokin seviye-

si karaci¤er ve dalakta hematopoezin aktif ha-

le geçmesine (ekstrameduller hematopoez) ne-

den olur. Hastam›zda kemik ili¤i yetmezli¤i ne-

deniyle anemi ve trombositopeni, ekstrame-

düller hematopoeze ba¤l› karaci¤er ve dalak

büyüklü¤ü ortaya ç›kt›¤›n› düflündük. Hasta-

l›¤›n kesin tedavi flekli normal monositik oste-

oklast prekürsörlerini sa¤lamak için kemik ili-

¤i transplantasyonu (K‹T) yap›lmas›d›r. Hasta-

n›n yaflayan kardeflinin olmamas› ve anne, ba-

ban›n da doku gruplar›n›n uygunsuz olmas›

K‹T flans›n› zorlaflt›rmaktad›r. 

Raflitizm, infantil malign osteopetrozisin

olas› ancak paradoks bir bulgusudur(1). Oste-

oklast fonksiyonlar›nda yetersizli¤e ba¤l› total

vücut kalsiyumu normal olmas›na karfl›n se-

rum kalsiyum ve fosforu yeni oluflan kemik

doku mineralizasyonu için yetersiz kal›r ve ra-

flitizm ortaya ç›kar(1,4). Olgumuzda saptad›¤›-

m›z kemik grafilerinde jeneralize radyodansite

art›fl› ile osteopetrozis tan›s› alan hastam›z, hi-

pokalsemi, hipofosfatemi, alkalen fosfataz

yüksekli¤i, parathormon yüksekli¤i ve radius

distalindeki çanaklaflma bulgular›n›n da ol-

mas› nedenleri ile raflitizm tan›s› da ald›. Bu

birliktelik literatürde osteopetrorikets olarak

isimlendirilmifltir(1,8,9). Literatürde neonatal

dönemde hipokalsemik nöbet nedeniyle bafl-

vuran ve osteopetrozis tan›s› konan olgular

mevcuttur(12). Ancak hastam›zda semptomatik

hipokalseminin yan›s›ra riketse özgü di¤er la-

boratuar ve radyolojik bulgular›n olmas› nede-

ni ile osteopetrorikets tan›s› düflünülmüfltür.

Osteopetrorikets tan›s› alan hastalarda te-

mel problem semptomatik hipokalsemi geliflti-

¤inde D vitamini kullan›m›d›r. Raflitizme yöne-

lik yüksek doz D vitamini tedavisi kemiklerde-

ki kalsifikasyonu artt›r›rken, osteopetrozisin

do¤al seyrinde kalsifikasyona ba¤l› kraniyal si-

nirlerin s›k›flmas› sonras› geliflen körlük ve sa-

¤›rl›k oluflumunu da h›zland›rabilir. Biz litera-

türe bakt›¤›m›zda özellikle maternal raflitizmin

osteopetrozis ile birlikteli¤inde D vitamini kul-

lan›m›n›n yayg›n oldu¤unu, ancak maternal

olmayan raflitizme efllik eden osteopetroziste D

vitamin kullan›m› konusunda görüfl birli¤i ol-

mad›¤›n› saptad›k(1,8,11,12). Bu nedenle hasta-

m›za normalden düflük olan 2000 Ü/gün do-

zunda D vitamin tedavisini normal süreden

daha k›sa bir süre olan 7 gün süresince, pa-

renteral Ca glukonat tedavisi ile birlikte uygu-

lad›k. Daha sonra da 400 U/gün D vitamin

proflaksisine devam ettik. Hastan›n kan kalsi-

yum düzeyinin normal düzeylerde oldu¤unu

ve radius distalinde kalsifikasyon hatt›n›n ge-

liflti¤ini gözlemledik. 

Osteopetroziste paradoks bir durum olsa

da rikets birlikteli¤inin olmas› ve verdi¤imiz D

vitamini ile tedaviye iyi yan›t al›nmas› nede-

niyle olguyu tart›flmay› uygun gördük.
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