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Nail-patella sendromu, otosomal dominant genetik gecis gosteren, kon-
nektif doku distrofik degisikliklerinin eslik ettigi bir kikirdak-kemik dis-
plazisi hastahgidir. Hastaligin karakteristik bulgulart bilateral posterior
" iliak boynuzlar, patella hipoplazisi veya yoklugu, tirnaklarda distrofik de-
gisiklikler ve dirseklerde gorulen deformitelerdir.! Ayrica bazi hastalarda
bu bulgulara ek olarak, tipik bir nefropati tablosunun da eslik ettigi goste-
rilmistir. Literatiirde «osteo-onycodysostosis», «lliac horns», «Herediter
osteo-onycodysplasia» ve «Fong hastaligi» adlari ile de gecen Nail-patella
sendromu, klinik ve karakteristik radyolojik bulgulari ile tanimladigimiz bir
hastada, konu ile ilgili literatir degerlendirmesi ile birlikte sunulmustur.

Vaka takdimi

KA (PROTOKOL NO. 201524), 29 yasinda erkek. Hasta karin agrisi,
idrar yaparken yanma, sik ve koyu idrar yapma, geceleri sik idra-
ra gitme yakinmalari ile Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiltesi
Hastanesi'ne basvurdu. Bu yakinmalarin son 1 yildan beri mevcut oldugu
ayrica 3 yil énce bir mide kanamast gecirdigi ve duodenal ulkus tamist
alarak tedavi gordiigi Ogrenildi. Ayrica cocuklugundan beri dirsek hare-
ketlerinin kisith oldugu, yiirimekle dizlerinde siddetli agrilar gelistigi 6g-
renildi. Soygecmis oykiisiinde bir dzellik yoktu ve ailesinde benzer sika-
yetleri olan baska kimse mevcut degildi.
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Fizik incelemesinde, boy: 165 cm. agirlik : 75 kg. ates : 36,5°C. ve KB :
140/80 mmHg idi. Genel durumu iyi, her iki el bas parmaginda tirnak
deformitesi mevcuttu (Resim 1). Yine her iki dirseginde eklem hareket-
leri kisitliyd. Patella’lar bilateral kiigik ve laterale disloke idi (Resim 2).
Ayak parmaklarinda bazi tirnaklarin distrofik ozellikler gosterdigi dikkati
cekiyordu. Diger sistemik muayene bulgulari normal olarak degerlendirildi.

Resim 1
Hastanin ellerinin goriiniigll. Her iki bas parmaktaki
tirnaklarin sekil bozukluklarina dikkat ediniz.

Laboratuvar tetkiklerinde, Hemoglobin : 11,4 mg/dl, Iskosit: 7200/mm?
ve periferik yayma bulgulart normaldi. BUN %18.5 mg. (normali : % 10-20),
Kreatinin : ‘% 2 mg. (normali: % 1-2 mg.), Urik asit: % 6,5 mg (n’ormali‘:
%. 2,5-7 mg) olarak bulundu. Yine karaciger fonksiyon testleri normal si-
nirliydr, idrar'analizind'edansite; 1010, protein(—), mikroskopik inceleme-
sinde 3-4 eritrosit ve 1-2 Iskosit tesbit edildi. |

Radyolojik- tetkiklerinde, direkt batin grafisinde; grafiye dahil vertebralar
normaldi. Ancak her iki iliak_kanatta tabam mediale bakan koni seklinde
kemik olusumlar (iliak boynuzlar) dikkati cekiyordu. Pelvisi. olusturan” ke-
mik yapilar normaldi anatomik ozellikleri ile izlenmekteydi.‘ ~ Abdominal
gaz-gaita dagilimi ve Uriner sistem traseleri normal olarak degerlendirildi.
(Resim 3) ' D |
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Resim 2
mastanin dizlerinin goriiniisil. Patellalar bilateral lateral dislokasyon gostermekte

Resim 3
Tyvival-+ hatin orafici Pelvie kamillerindaki nhilateral iliak hnvnuzlar izlenivor.



Her iki diz 6n-arka grafilerinde, ‘patella'larm bilateral hipoplastik oldugu
ve laterale dislokasyon gésterdigi teshit edildi. Diz eklemini olusturan di-
ger kemik yapilar normaldi. (Resim 4)

Her iki dirsek dn-arka grafilerinde, bilateral proksimal radial baslarin hipo-
plastik oldugu ve dorso-medial sublukasyon igerdikleri gézlendi (Resim 5).
Her iki el-el bilek grafileri normal olarak degerlendirildi. Intravendz pyelo-
grafi tetkikinde, bobreklerin fonksiyonu, blyiikliikleri ve toplayici sistem-
leri normal olarak degerlendirildi.

- Resim 4
Her iki diz o6n-arka grafii. Patellalarin bilateral hipoplastik w
lateral dislokasyon gosterdigi izleniyor. :

Osofagus mide dudenum tetkikinde, 6sofagus alt ucunda kayici tipte hiatal
herni tesbit edildi. Ayrica doudenal bulbusun ileri derecede deformasyon
gosterdigi, santral mukoza. diverjansi ile birlikte opak ilag takintisi ile
karakterize olan aktif ilser nisi icerdigi goruldi.

Tartisma

Nail-patella sendromu, bilateral posterior iliak boynuzlar,. patellanin hipo-
plazisi veya yoklugu, dirsek deformiteleri ve 6zellikle tirnaklarda degigik
diizeylerde gelisen. distrofik degisikliklerle karakterize olan mesoekdoder-
mal anomaliler gibi bulgularin birarada goraldiga displastik bir hastalik
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tablosudur.! Posterior iliak boynuzlar bu hastalik tabosunun karakteristik
bir bulgusu olup vak'alarin % 80'ininde gozlenir. Hiak boynuzlar ilk defa
1939 yilinda Kieser tarafindan tariflenmistir.? Takiben Fong, 1946 yilinda
simetrik “posterior iliak cikintilar adi ile tabloyu tanimlamistir® Bilateral
posterior iliak boynuzlarin beraberinde, diz-tirnak-dirsek displastik degisik-
likleri ile birlikte goraldugii ise ilk olarak Minto tarafindan 1984’de yayin-
fanmistir.® Takiben 1949 yihinda Thompson, bu sendromun otosomal domi-
nant genetik gecis gosterdigini tesbit etmistir.

Resim 5
Her iki dirsek on-arka grafisi. Bilateral proksimal radial baslarin hipoplastik
ve dorso-medial subluksasyon gosterdigi izleniyor.

Nail-patella sendromunun karakteristik bulgusu olan posterior iliak boynuz-
lar, ‘ossifikasyon merkezlerinden bagimsiz olarak gelisen kemik cikintilar-
dir? Klinik olarak herhangi bir yakinmaya yolacmayan bu kemik olusumila-
rin ‘bazen bir epifiz plag: ile kapli oldugu gozlenebilir.’ itiak boynuzlar do-
gumdan hemen sonra cekilen pelvis grafilerinde izlenebilirler. Bunlar, has-
talik tablesunun karakteristik bir bulgusu oldugundan infantil donemde er-
ken taninin konmasinda biyiik 6nem tasirlar! Ancak bu arada énemle vur-
gulanmasi gereken, iliak boynuzlarin bilateral ve simetrik olmasidir. Giin-
kii tek tarafli iliak boynuz (central posterior iliac process) pelvisin izole
bir anomalisi olarak gériilebilir ve bu, Nail-patella sendromu ile bir iligki
gostermez.® ’



Hastalik tablosunun ekdodermatl bulgularini, siklikla el bas parmaginda
ve isaret parmaklari tirnaklarinda gériilen sekil bozukluklari, hipoplaziier
veya aplaziler clusturmaktadir.’ Tirnak degisiklikleri daha nadir olarak ayak
tirnaklarinda da gorilebilmektedir.! Tirnakiar icin yukarda tariflenen -bul-
gular dogumda her zaman bulunmayabilir, siklikia ilerleyen yasla geligir-
ler?

Nail-patella sendromunun bir diger komponentini olusturan dirsek defor-
miteleri kapitellum ve radial basta gorilen hipoplazi sonucunda gelismek-
tedir.” Kieik radial bas siklikla dorsal sublukasyon icerir. Bu durum dirsek
eklem hareketinde kisitlanmaya, ekstansiyonda azalmaya neden olur. Ek-
lem hareketindeki bu kisitlilik siklikla supinasyon ve puronasyondaki si-
nirlilik ile beraberdir. Dirsegin tasiyict acisimin artmis oldugu tesbit edilir.
Hastalik tablosunda tesbit edilen hir diger bulgu da patella’larda g6zlenen
bilateral "'.hipoplazidir. Bazi vak'alarda patella hic gelismemis olabilir. Pa-
tellada gériilen hipoplazi, tekrarlayan lateral dislokasyonuna neden olur ve
hastalar klinik olarak yiiriimekle gelisen diz agrilarindan yakinirlar.! Patel-
la buiguiarinin radyolojik tanisi, kemiklesme gozlenene kadar mimkdin
degildir. Bu nedenle, genellikle 4 yasindan sonra gésterilebilinir.

Nail-patella sendromu'nun yukarda sunulan temel bulgularinin disinda, da-
ha nadir gézlenebilen baska kemik deformitelerinin de eslik edebilecegi
bildirilmistir. Bunlar, ayak kemiklerindeki sekil bozukluklari, skolyoz ve el
5. parmadinin orta falanksimin hipoplazisi ile birlikte goriilen klinodaktili’
dir.®®

Nail-patella” sendromunun klinik onemi, hastalarda ilerki yaslarda bir bob-
rek yetmezliginin gelistiginin gosterilmis olmasindan kayn:—}klanmak’cadtr.l_1
Son yillarda yapilan elektronmikroskopik calismalarla bu hastalarin bébrek-
lerinde karakteristik bir ultrasitriiktiirel yapt tanimlanmistir. Bu yapi, re-
nal kapiller luplarin glomeriiler ic membranlarinda birbirini caprazlayan
(cross-striated) kollajen bantlardir, 1213 By kollajen paketler baska hicbir
renal hastalikia gozlenmemistir. Bu nedenle meso-ekdodermal displastik
degisikliklerle karakterize bir hastalik tablosunda, yukarida tariflenen re-
nal bulgularinda ayni histopatolojik zeminde gelistigine  inaniimaktadir..
Hastalarda gec donemde bobrek yetmezligi ile sonuclanan bu tablo, erken
donemde assmptomatik bir proteiniri ile karakterize olmaktadir. Bu ne-
denle aciklanamayan intermittant veya persistan asemptomatik proteiniiri
vak'alarinda pelvis grafilerinin iliak boynuzlar yéniinden dikkatle incelen-
mesi gerekir.



Bu calismamizda takdim etmis oldugumuz hastada Nail-patella sendromu-
nun karakteristik radyolojik bulgutari gosterilerek taniya gidilmistir. An-
cak hastanin, son 1 vyildir gelisen iriner sistem yakinmalart ile hastane-
mize basvurmasi klinik olarak dikkatli bir yaklasimi gerektirmektedir. Has-
tada Nail-patella sendromu tanisimin ilk defa bu basvurusunda tesbiti, {ri-
ner sistem yakinmalarinin hastaligin yukarda tariflenen bir bdbrek tutulu-
muna bagl olabilecegini diisindirmistir. Bu nedenle hasta proteiniri yo-
ninden dikkatle gozlenmis ve tetkik edilmistir. Bununla beraber, gesitli
araliklarla yapilan tetkiklerin de hastada proteiniiri gosterilememistir. Uri-
ner sistem yakinmalarinin bir enfeksiyona bagh oldugu distnilerek uygun
medikal tedavi verilmistir. Hastanin kontrol muayenelerinde yakinmalari-
nin gectigi 6grenilmistir. Hasta, hastanemiz Uroloji Anabilim Dali tarafin-
dan 6 aylik kontrollerle degerlendirilmek tizere takibe alinmistir.

Nail-patella sendromu oldukca ender goriilen bir hastalik tablosudur. Ulus-
lararasi literatiirde hastaligin insidanst bakimindan bir bilgi mevcut de-
gildir. Ancak Ulkemizden daha 6nce tanimlanmis baska bir vak'a tesbit
edilmemistir. Sonug olarak, bu makalede hastaligin tani kriterleri ile birlikte
klinik 6nemi vurgulanmistir. Ayni zamanda otosomal dominant genetik ge-
cis gostermesi bakimindan vak'a tesbit edilen ailelerin ayrintili  olarak
arastirtimasi ve bu vak'alara genetik danisma verilmesi bilyiik énem tast-
maktadir.

Ozet

Nail-patella sendromu, otosomal dominant genetik gecis gdsteren bir yu-
musak doku hastaligidir. Sendromun karakteristik bulgulari, bilateral pos-
terior iliak boynuzlar, patella hipoplazi veya aplazisi, tirnak displasileri ve
dirsek deformiteleridir. Bu makalede, 29 yasinda bir erkek hastada tanim-
lanan Nail-patella sendromu klinik ve radyolojik 6zellikleri ile sunulmus,
ayrica konu ile ilgili literatiir gdozden gecirilmistir.

SUMMARY
Nail-patella syndrome

Nail-patella syndrome is a connective-tissue disorder with an autosomal
dominant pattern of inheritance, characterized by hypoplasia or aplasia of
patellae, nail dysplasia, elbow deformities and bilateral posterior iliac
horns. In this study, Nail-patella dyndrome was diagnosed in a 29 year-
old man. We have discussed it's clinical and radiological features in view
of relevant literature. ‘
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