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Chendrodystrophia calcificans congenita, risomelik ve nonrisomelik ol-
mak Gzere iki tipi tariflenmis distrofik bir konnektif doku hastaligidir.
Risomelik tipi ,otosomal resesiv genetik gecis gdsteren, prognozu kotii
ve cok nadir goriilen lethal seyirli bir hastaliktir. Ekstremitelerin 6zellik-
le proksimal segmentlerini etkileyen simetrik kisaligi, epifizlerde gozle-
nen multip! kiiciik kalsifik noktalanmalar, mongloid dzelliklerle birlikte
olan yass! bir yiiz goriiniimii, hilateral katarakt, ihtiyosiform deri degisik-
likleri ve multipl eklem kontraktiirleri hastaligin karakteristik bulgularint
olusturur. Literatiirde Stippled epiphyses, Dysplasia epiphysealis puncta-
ta, Chondrodystrophia calcificans fetalis, Epiphyseal dysplasia puncticu-
laris, Chondrodystrophia fetalis hypoplastica ve Chondrodysplasia punc-
tata adlari ile de gecen Chondrodystrophia calcificans congenita tablosu-
nun risomelik tipini, klinik ve karakteristik radyolojik bulgluari ile tanim-
ladigmiz bir hastada konu ile ilgili literatiir degerlendirmesi ile birlik-
te sunuyoruz.
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nesi'ne getirildi. Bacakiarindaki sisligin degumden beri mevcut clup, kimi
zaman azalip kimi zaman artmakta oldugu, vine dogdugundan beri 6zel-
likle diz ve dirsek eklem hareketlerinin siirli aldugu 8grenildi. Soygec-
mis Oykusiinden, anne ve babasimin teyze gocuklari oldugu, ailenin birin-
Ci gocudunun 3 yasinda nedenini bilmedikleri kir hastahktan slduga, di-
dger iki cocuklarinin (2 ve 5 yaslarinda) saglam ve saglikli clduklar 6g-
renildi. Ayrica ailede hastamiza benzer sikayetleri _clan haska bir birey
olmadigi ve baska bir kalitsal hastalik bulunmadigr dgrenildi. ‘

Fizik incelemesinde; bas cevresi 36,5 cm. gigis cevresi 31,5 cm, boy 50
cm., bas - pubis uzunlugu 28,5 cm. pubis - topuk uzunlugu 19,5 cm. idi.
Genel durumu iyi, yiiz gériinimi kaba, burun kékii basik, list cene one
dodru ¢rkikit. Tum viicudunda cilt kuru ve deriden hafifce kabarik papil-

Resim T
Hastamin genel goriiniigii.

ler lezyonlar mevcuttu. Kollarin 6zellikle proksimal kisimlari ve bacaklar
gévdeye oranla kisa idi. Dirsek ve diz eklemlerinde bilateral ekstansiyon
kisitlligi meveuttu. Diger sistemik muayene bulguiart normal olarak bu-
lundu (Resim - 1),
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Laboratuvar tetkiklerinde; Hemcglohin: 12,8 'g./dl., Beyaz kiire: 6000/mm?®.
ve periferik kan yaymasi bulgulart normaldi. Idrar analizi bulgulart ve
serum kalsiyum, fosfor, alkalen fosfataz degerleri normal olarak bulundu.
Yine serum elektrolitleri, karaciger fonksiyon testleri, BUN ve kreatinin
degerleri .normal simirlarda tesbit edildi. G R

Radyclojik tetkiklerinde; Gst ekstremite grafilerinin incelenmesinde her
iki taraf humerus kemiginin normalden kisa ‘eldugu ve metafizlerinin be-
lirgin genisleme icerdigi izleniyvordu. Omuz ve dirsek, ekleminde epitiziel
multipl ncktasal kalsifikasyonlar mevcuttu. On kol kemlk yapllar normal
gorunumdeydl (Resim - 2).

Resim 2

Ifer iKki iist ekstremite grafisinde, bllatEI‘ul ]111]118111.5
kisalig1 ve epifiziel multipl nnktasal kalsifikasyonlar
izleniyor. i

Pelvis ve alt ekstremite grafilerinde, bilateral femur metafizierinin genis
ve diizensiz bir gérinim aldigt dikkati cekiyerdu. Yine ozellikle kalga ek-
lemi dizeyinde proksimal femoral epifizierin noektasal multipl kalsifikas-
yenlar icerdigi gbzlendi. Her iki taraf iliak kanat yassi ve kiglik gord-
niimdeydi (Resim - 3).

Yan dorso-lomber vertebra grafisinin tetkikinde, vertebral korpuslarin
on - arka capinda bir azalma ile birlikte dorsc-ventral radyolusent kir bant
mevcudiyeti dikkati cekmekteydi (Resim -4].



Resim 3

Pelvis ve hier iki alt ekstremite grafisinde, femur
proksimal metalizlerinde izlenen simetrik genisleme
ve diizensizlikler ile birlikte epifiziel multipl noktasal
kalsifikasyonlar goritliiyor.

Resim 4
Yan dorso-lomber vertebra grafisinde, vertebral
korpuslarda vertikal radyolusent bantlar izleniyor
(koronal kleft vertebra bulgusu).
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Yan servikal grafide laringeal kikirdak kalsifikasyonu tesbit edildi (Re-
sim - 5},

Teleradyogramin incelenmesinde akciger ve kalp bulgulari normal olarak
degerlendirildi.

Resim 5
Yan servikal grafide laringeal kikirdak kalsifikasyonu
izleniyor.

Tartisma

Chondrodystrophia calcificans congenita, risomelik ve non -risomelik ol-
mak lzere iki tipi tariflenmis, konjenital, kalhtsal distrofik bir konnekiif
doku hastahigidir. Risomelik tip, otosomal resesif genetik gecis gdsterir.
Non - risomelik tip ise genellikle otosomal dominant, daha ender olarak-
ta, otosomal resesif, x kromosomuna bagli dominant ve diger genetik ge-
cis tiplerini gosterebilmektedir’. Iki tipi birbirinden ayiran diger temel
ozellikler Tablo - I'de karsilastirmali olarak sunulmustur®?.
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TABLO |

Chendrodystrophia calcificans congenits, risomelik ve non - risomelik
. tiplerinin karakteristik &zelliklerinin karsilastiriimasi. '

Risomelik tip Non - riscmelik tip

Genetik gecis Ctosomel resesiv Heterojen
Prognoz Kt yi
Lezyonlar Simetrik Asimetrik
Ekstremiteler Proksimal segment

kisaliklar (—)
Vertebralar Koronal kleft (—)
Pelvis {liyek kanatlar {—)

vaset ve kiglk {—)

Risomelik tip chondrodystrophia calcificans congenita, ekstremitelerde
ozellikle de ekstremitelerin proksimal segmentlerinde kisalik, mongloid
ozelliklerle birarada goriilen yassi bir yiz gériniim(, bilateral katarakt,
ihtiyosiform deri degisiklikleri ve multipl eklem kontraktirleri gibi klinik
bulgularla karakterize clmaktadir®®. Karakteristik radyolojik bulgusu ise,
normal ossifikasyen merkezlerinin gelisiminden daha 6nce ortaya cikan,
epifizlerdeki multipl, kicik kalsifik noktalanmalardir®®. Hastalik ilk defa
1914 yilinda Conradi tarafindan ‘“chendrodystrophia fetalis™ adiyla tanim-
lanmis olup, daha scenraki arastirmalar sonucunda risomelik ve non - riso-
melik olmak Gzere iki tipi tariflenmistir’.

Hastalik tablosunun karakteristik radyolojik buigusu olan epifiziel kalsifik
noktalanmanin gelisim nedenine yénelik yapilan arastirmalar scnucunda,
bunun epifiziel merkezlerdeki mukeid dejenerasyona bagh oldugu ve tab-
loya® epifiziel hipervaskiileritenin de eslik ettigi gosterilmistirt®. Mukoid
" dejenerasyon epifizlerin fragmantasyonuna neden olurken, bu fragmanlar
da kalkerdz kikirdak birikintilerinin ve noktasal kemiklesmenin odak nok-
tasim olusturmaktadirlart, Epifizlerdeki bu ncktalanma o6zellikle, diz, kal-
ca, omuz ve bilek eklemlerinde gériiimektedir. Diger epifizlerin etkilen-
mesi daha nadir goriilmekle birlikte, tim epifizlerin  etkilenebilecedi bi-
linmelidir®. '

Yukarda tariflenen epifiziel noktalanmaya radyolojik baska bulgularda
eslik etmektedir. Bunlarin baslicalart, siklikla humerus kemiklerinde ve
bazi olgularda da beraberinde femur'larda kisalikiar, vertebra korpusla-
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rinda dersal ve ventral ossifikasyon merkezlerini ayiran. kikirdak bant for-
masyonu (koronal kleft vertebra gbrintmi), iliyak kemiklerde yassilik ve
hipoplaziye bagh trapezcid sekildir*. Bu bulgulara ek clarak radyolojik
tetkiklerde, iliyak cikintilarda da nicktalanmalar ve bilateral kalca eklemi
dislokasyonu' tesbit edilebilmektedir®. Yine scolunum sistemi kikirdak ya-
pilarinda gelisen kalsifikasyonlar da radyolojik tetkikler ile tesbit edile-
bilirler. Siklikla laringeal kikirdaklarda izlenen kalsifikasyon bazi olgular-
da tim trakeal ve bronsial kikirdaklarda -da gelisebilmektedir. Solunum
sisteminde izlenen bu kikirdak kalsifikasyonlari daha siklikla non - riso-
melik tipte tesbit edilmektedir®’.

Chondrodystropm@ calcificans congenita tamist radyolojik bulgular ile ko-
nvu‘imaktad;‘r. Hastaligin tanist kadar riscmelik ve non - risomelik tiplerinin
ayirici tanisinin da yapilabilmesi 6nem tasir. Non - risomelik tipte, riso-
melik tipin aksine lezyonlar asimetriktir ve metafiz buigulan daha az sid-
detiidir’. Ekstremitelerde cranh bir kisahk izlenir ve bu tipte risomeli go-
rilmez. Yine risomelik tipte izlenen korcnal kieft vertebra bulgusu ve
pelvis degisiklikleri non - riscimelik tipte gbzienmez'.

Risomelik tip oldukca k&t bir prognoza sahiptir. Hastalar genellikle ilk
iki yas icinde kaybedilirler. Olim nedeni geneliikle respiratuvar yetmez-
lik, trakeal stenoz yada spinal kord basilaridir™’.  Buglne kadar litera-
tirde bildirilen vakalar icinde sadece bir hastanin 7 yasina kadar yasadi-
g1 gérilmistiir. Bu vakada da spastik tetrapleji ile giden ciddi mental
retardasyon goézlenmistir®.

Sonuc olarak, bu calismada takdim edilen hastada chondrodystrophia
calcificans congenita tanist karakteristik radyclojik bulgulari ile konmus
ve bu bulgulart ile tipler arasi ayirict tamsi yapilmistir. Bircok displastik
hastalikta oldugu gibi, bu hastalik tablosunda da tami ve ayirici tant yo-
niinden radyolojik yaklasim biyitk énem tasimaktadir. Erken tanmin has-
tahdin takibi bakimindan dnemi bliydktir. Aym zamanda hastalik tablosu-
nun, genetik gecis gdstermesi bakimindan, vaka tesbit edilen ailelerin
ayrintili olarak arastirilmasi ve genetik danisma verilmesi de biylik onem
tasimaktadir. Hastaligin nedene yonelik bir tedavisi yoktur. Mevcut semp-
tomlara yonelik yaklasimlar ancak gecici yararlar saglamaktadir.

Ozet
Chondrodystrophia calcificans cengenita “risemelik tip” otosomal resesiv
genetik gecis gdsteren bir kennektif doku hastaligidir. Hastaligin karak-

teristik-hulgular:, epifiziel noktalanma, ekstremitelerin ézellikle proksimal
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segmentlerinin kisaliyi, mongloid ozelliklerle birlikte gorillen yassi yiiz
gorinimd, ihtiyosiform deri degisiklikleri ve multipl eklem kontraktiirle-
ridir. Bu makalede, 1 aylhk bir erkek cocukta tanimlanan chondrodystrop-
hia calcificans congenita “risomelik tip"”, klinik ve radyolojik 6zellikleri
ile takdim edilmis ve konu ile ilgili literatiir g6zden gecirilmistir.

SUMMARY

Chondrodystrophia calcificans congenita “rhizomelic type" is a connective
tissue disorder and inherited as an autosomal recessive trait. It's charac-
terized by stipplinb epiphyses, symmetric shortening of the proximal
segments of the extremities, flat face with mongloid features,
ichthyosiform skin changes and multiple joint contractures. In this article,
chondrodystrophia calcificans congenita “‘rhizomelic type” was diagnosed
in a one - month year old boy and presented with clinical and radiological
features and also relevant literature has been reviewed.

KAYNAKILAR

1. Spranger, JW., Opitz, J M., Bidder, V. Heterogenity of chondrodysplasia
bunctata. In the Clinical Delineation of Birth Defects, XII: Skin, and
Nails. Baltimore : Williams and Wilkins, 1971.

2. Edeiken, J. Chondrodystrophia calcificans congenita (stippled epiphyses,
1 Roentgen Diagnosis of Diseases of Bone, Third Edition. Vol: 2 Baltimore:
Williams and Wilkins, 1230 - 1232, 1981,

3. Spranger, J., Langer, 1.0., Wiedemann, HR. Chondrodysplasia punctata,
Recessive type. In Bone Dysplasias : an atlas of Constitutional disorders
of skeletal development. Philadelphia: W.B. Saundars Co. 7 - 9, 1974.

4. Lenz, V.D., Holt, J.F., Discussion. In the Clinical Delineation of Birth
Defects, IV : Skeletal Dysplasias. Baltimore: Williams and Wilkins, 71-75,
1969.

5. Rosenbloom, AL., Smith, DW. The natural history of metaphyseal
dysostosis. J. Pediatr, 66, 857, 1965.

6. Meschan, I, Farrer - Meschan, R.M.F.,, Chondrodysplasia punctata, In
Analysis of Roentgen signs i general radiology, Vol: 1 Philadelphia:
W.B. Saunders Co. 204 - 205, 1973.

1. Parland, M. Cleidocranial dysostosis: a review of the syndrome and report
of a sporadic case with hereditary transmission. Am. J. Med. 33, 792, 1962,

8. Langer, L.O. Mesomelic dwarfism of the hypoplastic ulna, fibula, mandible
type. Radiology 89, 654, 1967.

9. Beals, RK. Hypochondroplasia, a report of five kindres, J. Bone Joint
Surg. 51 A, 728, 1969.

128 . &



