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Osteogenesis imperfecta, Fragilitas ossium, Lobstein hastaligt
diye de anilan bu hastalik iskeletin nadir konjenital bir hasta-
hgidir: burada kemiklerde miiteaddit kiriklar, kafa tasi, toraks
ve etraf deformasyonlar ve bunlara bagh boy kisalign vardir.
Hastalik fetal hayatta bagliyabilecegi gibi cocuklukta, genclikte
ve hattd daha sonrada bashiyabilir. Skleralarin maviligi, liga-
manlarda gevseklik, litksasyonlar ve otoskleroz klinik tabloyu
tamamlar.

Tarihge. — 1763 - 1826 yillar1 arasinda birgok otdrler, intraii-
terin hayatta husule gelen kiriklardan bahsetmiglerse de, hasta-
Iigin klinik mahiyetini belirtmern iglerdir. 1833 te Strasbourg’lu
LOBSTEIN, idyopatik osteopsatirozis ad1 altinda, bazi gocuklarda
ve genclerde goriillen «miiteaddit kiriklara istidat» tan bahse-
derek hastalifin postnatal tipini tarif etti. Ayni yil RUST, oste-
opsatirozisi osteomalasiden ayirdi. Az sonra GURLT, hastalifin
herediter karakterini tesbit etti. 1845 te VROLIK, ostegenesis im-
perfecta ad1 altinda hastalifin prenatal tipini agikladi. 1847 de
VELPEAU, ligamanlarin gevsekligini belirtti. 1905 te PORAK ve
DURANTE, «dysplasie périostale» i tavsif ettiler. 1910 da Ame-~
rikal: EDDOWES skleralarin maviligini, 1912 de Amerikal1 ADAIR
DIGTHON otosklerozu hastalik tablosuna eklediler. 1928 de
APERT, osteopsatirozisli hastalara <cam adam» adin: takti.

KLiNiK TABLO

Mavi sklera, kemik bozukluklar: ve sagirlik hastaligin tri-
adm tegkil eder.

(1) Mavi sklera. — En ¢ok raslanan bir sempton oldugu
icin en esasli klinik belirtidir. Biitiin otdrler, bu semptcmun
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osteopsatirozisin en bariz karakteri oldugu noktasinda s6z birligi
etmiglerdir. CARRIERE, DELANNOY ve HURIEZ (1), inceledikleri
34 osteopsatirozislinin 33 iinde skleralar1 mavi bulmuslardir. Bu
semptom sabittir ve tek belirti olarak bulundugu zaman bile
-kiymetini muhafaza eder. Bu belirtinin hastaligin teghisine ya-
ramasy icin mavi rengin bir haddi bulmasi, familyal bir karak-
ter gostermesi ve hi¢ degilse osteopsatirozisli bir ailenin bir
ferdinde olsun kemik ve kulak stigmatlar: ile birlikte bulun-
mas1 lazimdir (2).

Bu bulgunun, esasen skleralar1 hafifce mavi olan yeni do-
ganlarda kiymetlendirilmesi gii¢tiir. Tan: bakimindan kiymeti de
esasen Dbiliyiikce cocuklarda ve yetigkinlerdedir (3).

Bu renk, anormal derecede ince olan skleranin alttaki retina
pigmentini aksettirmesine baghdir (BUCHANAN). Skleralarin gef-
fafligi da mezodermal menseli dokularin hipotrofisine hamledi-
liyor. Bazilarina gdre, rol oyniyan skleralarin inceligi degil,
bunlarin kalsiumdan fakir oluglaridir (4). Enteresan nokta su-
durki, mavi sklera mevcut olup eger kemik frajilitesi yoksa,
bu gibi hastalarda burkulmalara ve eklem bozukluklarma kars:
Ozel bir istidat mevcuttur (5).

(2) Sagiwrlik. — Her vakada bulunmamakla beraber bugiin
icin klasik bir semptom olarak alinmahdir (yetigkin hastalarin
% de 60 inda mevcuttur). Sagirlik oldukca gec meydana cikan
bir belirtidir. Ekseriya delikanlilhk caginda veya yirmisinden
sonra goriiliir (6). Daha nadir olarak sagirligin birinci ve ikinci
cocukluk devirlerinde de bulunabilecegi sdyleniyor (7).

Sagirlik cesitli sekillerde izah edilmigtir. BRONSON ve VAN
DER HOEWE, sagwrligr otoskleroz ile izah ederler. APERT ise
bunu kulak zarinin inceligine, kulak kemikciklerinin gevseklik
ve narinligine ve bilhassa kafa tas: anomalisi dolayisiyle zarin
normale nazaran ¢ok daha yatik olmasina hamleder.

Cok nadir olarak kulak zari mavi renkte bulunmustur (8).

(3) Kemik ve eklem bozukluklari. — a) kemik frajilitesi:
kendini O6nemsiz traumalarla husule gelen kiriklarla gosterir.
Esasen hastaligin mevcudiyeti de tekrarliyan kiriklarla anlagilir.
Genel olarak kiriklar ilk yaslarda Onemsiz traumatizmalarla
husule gelir. Kiiciik darbeler, yavasca bir disiis, hattd bazan
bir kasin giddetli kasilmasi sirasinda kemiklerin kirildig: goriliir.
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Bazan bu traumalar o derece hafiftirki, bu kiriklara <spontan»
nazart ile bakilabilir (9). Her halde kirilma istidadinin 20 ya-
sindan sonra da devami nadirdir. JOLY’nin bir vakasinda kirilma
kabiliyeti 27 yasina kadar devam etmistir.

Ekseriya siibperiostal olan kiriklarda kaynasma cabuk olur.
Hattd bu kaynagmanin normalde oldugundan da erken oldugu
sdylenmektedir. Bazan daha agir traumatizmalar acik ve komp-
like kiriklara yol agabilir. Kiriklarin bir vasfi da bunlarin az
agrili olmas1 veya hi¢ agrili olmamasidir. Buna sebep kiriklarin
siibperiostal olmalaridir. Gene bu sebeple, biiyiik kanamalar da
goriillmez. Kemikler, cam gibi, egrilmeden kirilirlar. Kiriklar
daha ziyade uzun kemiklerde olmakla beraber, kosta, skapula,
klavikula gibi tegiimantal kemiklerde de bulunabilir. Egziiberan
olan kallis iz birakmadan rezorbe olur ve sonradan yapilan
radyografilerde gecirilmis kiriklara ait - deformasyonlar v.s.
disinda-bulgu tesbit edilmez. Bazan eski bir kirik yerinde yeni
kiriklar husule gelebilir. Bu gibi hallerde bile kaynagma kisa
zamanda olur. Vertebra kiriklari da tarif edilmigtir. Eger ver-
tebra kiriklar1 yalniz buraya inhisar etmigse vahim teshis hata-
larina gotiirebilir.

Daha ziyade kol ve bacaklarda husule gelen kiriklar ekse-
riya miiteaddit kiriklar halinde belirir. Kiriklar degigsik sayidadir.
Makroskopik ve mikroskopik olarak bir vakada 80, bir bagka-
sinda 113 kirik sayilmistir (10). Kemik frajilitesi, Lobstein has-
taliginin  bariz olmakla beraber her zaman bulunmiyan bir
belirtisidir. Mavi sklerali yetigkin osteopsatirozisli hastalarin
ancak % de 60 inda kirilma istidad: oldugu sanilmaktadir. Os-
teopsatirozisli olup ta hic kirik yapmamis hastalar mevcuttur. Su
halde APERT’in «cam adam» tabiri her vakaya tatbik edilemez.
Mavi sklera ve sagirlik belirtileri gosterip hi¢ kirik yapmamis
vakalar negredilmistir (11).

b) Traumaya bagli olmiyan kemik deformasyornlari: bunlar
sik goriiliir ve bilhassa kafa tasi kemiklerini ilgilendirir. Fransiz
otorlerinin APERT’den sonra crdne a rebord diye adlandirdiklar:
kafa deformasyonlar: ¢ok karakteristiktir. Burada tamporaller
bariz birer ¢ikint: yaparlar. Bu cikintilar bazan kulaklarn agagiya
itecek dereceyi bulur. Keza oksipital ve frontal cikintilar da
sik goriliir. 25 yagin Ustlindeki sgahislarda ileri derecede bir
prognatizm meveuttur. Cepheden bakilinca hastalarin yiizleri
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bir iicgen bicimindedir. Kifoskolyoz nadir degildir. Kostalar,
genel olarak, kogeleri hizasinda agagiya dogru egilmiglerdir.
Pelvis bazan asimetriktir. Nihayet boy, bir taraftan kiriklar,
Ote taraftan toraks deformasyonlar1 dolayisiyle, normale nazaran
daha kisadir. '

iskeletin sistemli radyolojik incelenmesi daha bagka kemik
anomalilerini de aciga vurabilir.

c) Eklemler ve ligamanlar: ligaman gevsekligi bu hasta-
larda sik goriiliir. Ligamanlardaki gevseklik dolayisiyle diz,
dirsek, bilek ve parmak eklemleri hiperekstansibildir ve bu
yiizden anormal vaziyetler tahassiil edebilir. Burkulma ve lik-
sasyonlara da sik tesadiif edilir. Bag dokusu hipoplazisi olan bu
hastalikta, genel olarak, fitiklar da sik gorulir.

(4) Diger- belirtiler. — Bu triaddan bagka belirtiler de, hep-
sinde degilse bile, bir kisim hastalarda tarif edilmigtir:

a - Saclarin inceligi, gevrekligi ve kurulugu,

b - Tirnaklarin c¢izgili olusu, tizerlerinde beyaz beneklerin
bulunugu ve gevrekligi,

¢ - Disgler {izerindeki beyaz benekler ve bilhassa diglerin
seffaf olusu. Bu nadir bir bulgudur. APERT bunu bir ana kizda
gormiistiir, hastalarin her ikisinde de kirik mevcut degildi.

d - Migren (BOLTEN), vazomotdér bozukluklar, akrosiyanoz
hastalarda sik raslanan belirtilerdir. Mantal bozukluklardan
intellektiiel debilite, depression hali, v.s. bir kisim hastalarda
mevcuttur. Baz1 otdrler hipersempatikotoniden (3), gene bazilar
ise hiposempatikotoniden (12) bahseder,

e - Diffiiz amiyotrofi (8),

f - Kaslarin elektrik kondiktibilitesindeki bozukluklar: ilk
defa LARAT, VOISIN ve TIXIER tarafindan tarif edilmigtir.
Bu bozukluklar, faradik cereyana karsi kontraksiyonda zayifla-
ma, galvanik cereyana kargi kontraksiyonda ileri derecede
azalma tarzinda belirir. Bu tip kasilma, diiz kaslar i¢in normal
bir kontraksiyon seklidir Ancak cizgili kaslar i¢in tam olmiyan
bir istihale reaksiyonu olarak kabul edilmektedir (APERT). Bu
hal, kirtk husule gelen ekstremite kaslarina inhisar etmeyip
biitiin kaslarda mevcuttur ve konjenital bir defekt olarak alin-
maktadir.
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KLINIK SEKILLER
MOORE baglica ii¢ tip tarif eder (13):

1. Osteogenesis imperfecta congenita: Bu tip dogustan mev-
cuttur ve ¢ocuk miiteaddit kiriklarla diinyaya gelir,

2. Osteogenesis imperfecta tarda: Kiriklar ilk defa cocuk
yuriimiye basladigi zaman zuhur eder. Kemik lezyonlar: skle-
ralarin mavi rengi ile birlikte bulunur. Her iki tip te konjeni-
taldir ve dominan bir karakter olarak intikal eder,

3. Idyopatik osteopsatirozis: Bu tipte skleralar mavi de-
gildir.

HASTALIGIN Gipisi

Osteogenesis imperfecta congenita’da gocuklar dogduktan kisa
zaman sonra ekseriya oliirler. Tarda seklinde hastalik yavag
yavag iyilesmek istidadindadir. Piiberteden sonra, 15-20 yaslar
arasinda, ekseriya spontan bir saldh giiriilir. Kinklar daha
seyrek husule gelmiye baslar ve yetiskinlerde biisbiitiin durur.
Gecirilmis olan hastaliktan sekel olarak mavi skleralar, yavasg
fakat progressif bir tarzda yerlesen sagirhik, bir de kiriklar
sonucu meydana gelen deformasyonlar ve kafa tasindak: sekil
bozukluklar: geri kalir.

PATOLOJIK ANATOMI

Osteopsatiroziste esas degisiklik epifiz kartilajinin bozuk-
lugu degil, tiibiiler kemiklerin periost tabakasimin bozuklugudur.
Bundan dolayr kemiklerin uzunlugu fizyolojik 6lciiler ig¢inde
oldugu halde, ceperleri normalin altindadir. Diyafizler ince, ilik
kanali genigtir. Kompakt kemik kisminin lamel sistemi seyrek-
tir ve pordzdiir. Kemik iligi sathindan periost sathina dogru
vukubulan kemik reapsorpsiyonu, periostun azalmis olan yeni
kemik yapma faaliyeti ile muvazi gitmediginden, diyafiz incedir
ve gevrektir. Cok defa, fena pozisyonda kaynasmis kirtklara
raslanir. Bdylece ciicelik ve cesitli sekil bozukluklar1 husule
gelir.

Bu hastalikta genel bir mezangim celimsizligi bahis konu-
sudur. Kemik tegekkiiliindeki kusur, genel mezansim celimrsiz-
liginin lokal bir tezahiirii olarak kabul edilmektedir (PAUER).
Genel goriinlim, kemik yapan osteoblastlarin bu faaliyetlerinde
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bir yetmezlik oldugu intibaim verir. Bu yetmezlik, hem mam-
brand, hem de endokondral kemiklegmeyi ilgilendirir (14). Kireg
metabolizmasinda bozukluk oldugu gériigii reddedilmigtir. Eger
kalsinasyondan sonra total kirec miktar:, E. LESNE, J. HUTINEL
ve G. DREYFUS-SEE'nin tesbit ettikleri gibi, azalmig ise (15)
bu hal organik maddenin azalmasina baghdir (organik madde
normalde kemik agirliginin % de 40-50 si kadardir: SCHABAD).

Kemikler son derece frajildir. Bu, kismen iyi geligmis bir
korteksin bulunmayisindan, genis araliklarla ayrilmig trabekiil-
lerin seyrek olusundan, kismen de kemik maddesinin daha pordz
olmasindan ileri gelir.

Kafa tas1 garip bir gekil alir. Bilindigi gibi, kafa tas ke-
mikleri bircok primer kemik adaciklarmin kaynagmasindan ileri
gelir. Bu hastalikta kaynagma geri kaldigindan cocuklarda kafa
tas1 kemikleri mozaik goriiniimiindedir (16). Kemik iligi hiicre-
leri normaldir. Osteoblastlar ve osteoklastlar normal sayidadir.
Kalsifikasyon da normal gartlar icinde cereyan eder.

RONTGEN BULGULARI

Uzun kemiklerin korteksi incelmigtir. Spongiosa kismi striik-
tirinii  kaybetmistir. Ceperleri incelen uzun kemiklerin ilik
kanali buna mukabil geniglemigtir. Kemiklerde genel bir oste-
oporoz hali vardir, Bu hal, bilhassa hastalik sonucu yatakta
yatanlarda faaliyetsizlik atrofisiyle dahada artar. Ust ekstremi-
tedeki osteoporoz hali alt ekstremitedekine nazaran daima daha
hafiftir, zira burada primer degigiklikleri artiran faaliyetsizlik
atrofisi ya mevcut degildir ya da daha azdir. Epifizler, normalde
oldugundan daha kiiciikk olmakla beraber, diyafiz inceldiginden,
geniglemis intibaini verirler. Epifiz ¢izgisi muntazamdir. Ke-
miklerdeki kire¢ azligi dolayisiyle trabekill deseni barizlegebi-
lir (17). Kiriklar husule gelmigse, bunlardan dogan sekil bozuk-
luklar1 goriiliir. Kaliisler genel olarak bir miiddet sonra iz
birakmadan silinirler ve en iyi filimlerde bile goériilmezler.

Kafa kemiklerinin goriiniimii enteresandir: c¢ocuklarda fon-
taneller gec kapanir. Keza siitiirler de uzun zaman acik kalir.
Prenatal tipte kafa kemiklerinin ossifikasyonu geri kalmigtir.
Agir vakalarda kafa tasi, igi kiigiikk kemik adaciklari bulunan
bir mambrandan ibarettir. Yiiz kemikleri kiigiiktiir, radyografi
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temporal ve oksipital cikintilari goésterir. Oksipital ¢ikint, bir
gaga gibi, servikal vertebralara uzayacak dereceyi bulabilir.

ETYOLOJi ve PATOGENEZ

Osteopsatirozis herediter ve familyal bir hastaliktir. Sirrdiye
kadar birkac nesil boyunca takip edilen birkac osteopsatirozisli
ailede bu karakter bariz olarak belirmektedir. Ancak bazi otor-
ler, yayinladiklari miinferit vakalarda, heredo-familyal karak-
terin mevcut olmadigindan bahsetmiglerdir (18).

Hastalik bir ailede zuhur ettimi, ana veya baba tarafindan
kiz veya erkek evlatlara cinsiyet gézetmeden intikal eder. Boyle
bir aileye mensup bir fert, eger hastaliga yakalanmamissa,
bundan gelen cocuklar da yakalanmazlar. Boyle bir ailenin sag-
lam bir ferdi, saglam bir ailenin ferdi ile evlenirse, bunlardan
dogan cocuklar da saglamdirlar. Osteopsatiroziste atavik bir here-
dite degil, devamlt bir heredite vardir. Hastallk MENDEL kanun-
larina uygun bir gekilde dominan bir karakter olarak intikal eder
ve cocuklarin ancak % de 50 si hastaliga yakalanir (APERT).

Avrupada, gimal memleketlerinde cenup memleketlerinden
daha cok goriilldiigii yazilmagtir (19). Bazilar1 hastaligin kadin-
larda daha sik goriildiigiinii, intikal isinde kadinlarin daha
onemli bir rol oynadigin1 kabul ederler (20). -

Hastaligin husuliinde sifilizin, tiiberkiilozun, alkolizma ve
cesitli entoksikasyonlarin rol oynamasi muhtemel gériillmiiyor
(21).

Bugiin icin en revacta olan gorilg, hastaligin mezodermal
bir celimsizlikten ileri geldigidir. Bu celimsizlik, kemiklerde
osteoblastlarin faaliyetlerinde azalma ile kendini gosterir. Bun-
dan dolay: mezoderm, tegkil edilebilmesi en kolay olan hiicreyi,
yani kartilaji tegkil eder, ancak daha cok diferansiye olan oste-
oblastlar: tegkil edemez. Bundan dolay: osteopsatiroziste sadece
veya baglica metaplazik kemik husule gelmektedir.

Bu celimsizligin neden ileri geldigi bilinmiyor.

Ic salg: bezleri dikkati ¢ekmigtir. Basedowda osteoporoz ve
spontan kiriklarin husule geldigi gézoniine alinarak osteopsati-
roziste bir tirotoksikoz diigliniilmiistiir. Ote yandan, kobaylara
giinde 25 mgr. gibi yiiksek miktarlarda tiroid ekstresi vererek



30

bunlarda kemik frajilitesi deneysel olarak tevlit edilmistir (22).
Diger otérler ise miksdédemin varligindan bahsederler.

Kalsium metabolizmasinda paratiroidlerin oynadiklar1 rol
dikkat nazarina alinarak, bu bezlerin osteopsatirozisle ilgisi
sorulmustur. Baz1 vakalarda hipoparatiroidinin mevecudiyeti,
spazmofili ile de saglamlagmigtir (11). Ancak yapilan «<greffe» ler
veya paratiroidlerin gorevini arttirmak amsc: ile servikal sem-
patik tzerine yo6neltilen midahaleler bir sonu¢ vermemistir.
Sonradan, hiperparatiroidinin daha 6nemli oldugu anlasilmistir.
Hiperkalsemi gosteren bir osteopsatirozislide yapilan ameliyatta
paratiroidlerden birinde hiperplazi goriilerek bez cikarilmig ve
hasta iyilesmigtir (1).

Timusun kemiklerin kalsifikasyonu ile yakin miinasebeti
diigiiniilerek, bu gibi vakalara timus tedavisi yapilmis ve iyi
sonucglar alinmigtir (23). Ancak hastalarin bir kisminda timus
sklerozu bulunmugsa da, digerlerinde bez normal ve hatta
hiperplazik bulunmustur.

Hipofizin, hastaligin husuliinde rol oynadifina dair elde

belge yoktur. On lob ekstreleri ile yvapilan deneylerle de esasen
bir sonu¢ alinamamaigtrr.

Kemik frajilitesinin piiberteden sonra gectigi ve bazilarina
gore hastalifin kizlari tercih ettigi diisiiniilerek, seksiiel bezlerin
ve bilhassa yumurtaliklarin ne gibi bir etkisi oldugu sorulmus-
tur (24). Kati hitkiimler vermek icin vakit heniiz erkendir.

Bugiine kadar yapilan biitiin deneylere ve klinik gorgiilere
ragmen, i¢ salgr bezlerinin ve bilhassa tiroidle paratiroidlerin
hastalifin  husuliinde Onemi olduguna dair elde hicbir belge
mevcut degildir (25).

Serum fosfatazinin artmas:1 sik raslanan bir bulgu ise de,
bunun hastaligia husuliinde veya menseinde bir faktér olmaktan
ziyade hastaliin sonucu olmasi daha yakin bir ihtimal gibi
gorilmektedir. Kalsium ve fosfor metabolizmasi, kalsemi ve

fosforemi normaldir (26). Ancak, baz1 vakalarda kalsium ve mi-
neral fosfor yiiksek bulunmustur (27 ve 27 bis).

TEDAVI

Sebebi bilinmiyen bu hastaligin 6zel bir tedavisi yoktur,
Fosfor, kalsium, D vitamini ve diger vitaminlerle mem-
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nunluk verecek bir fayda saglanmamistir. Bazi vakalarda timus
ekstreleri iyi sonuclarla kullanilmigtir. Estrojen maddelerle tedavi
edilen vakalarin bir kisminda kalsium ve fosfor retansiyonunda
artma kaydedilmigtir.

Kiriklara sebep olabilecek Dbiitiin traumalardan sakinmak
gerekir. Kirtk vukua gelmigse, deformasyona méani olacak ge-
rekli tedbirler alinmalidir.

Skleralarin maviligi 6zel bir tedaviyi gerektirmez. Otoskle-
rozun tedavisi yoktur.

Observasyon 1.

Bay M. A., 38 yasinda, dokumaci (KIl. Pr. No. 1076). Do~
gugtan itibaren skleralari mavi imisg. Dort yasinda ylrimis. On
dért yasinda 5 metrelik bir agactan diigerek sol el bilegi kiril-
mig. Orta derecede agri olmussa da kanama olmamis ve kink
15 ginde ev ilaclar: ile iyilesmisg. 16 yasinda egsekten diiserek
sol radialis ortasindan kirilmig. Bu defa da hafif bir agr:1 olmusg,
kanama olmamig ve kiritk 10 giinde iyilegmis. On yedi yasinda
60 kilo agirhkta bir yik tasirken diz tstit diigserek sol rotulas:
kirilmig, orta siddette agr: olmus, kanama olmamis ve 18 gilinde
iyilegserek ayaga kalkmis. Kiigilkken annesi bir kolunun c¢iktigim
séylemis. Iki ¢gocugundan on yaslarinda olan kizinin skleralarida
dogustan mavi imis. Bu kiz alt1 yaglarinda iken dort metrelik
bir divardan diiserek sag dirsegi kirilmig, Bundan bagka kirk
olmamig. Hasta, kollaterallerinde ufak traumalarla kirik veya
¢ikik olanlari hatirlamiyor. Ailesinde mavi sklerali olanlar da
yokmusg. Karisi dort ayhk iki spontan diisiik yapmis. Sifiliz
gecirmemis. Ailesinde fazla cocuk vefiyat: veya diisiik olmamas.

Pozitif bulgular :

1. Mavi sklera,

2. Kemik frajilitesi (simdi yok),
3. Kafa tas1 ve yiiz deformasyonu,
4

. Radyolojik olarak kemiklerde osteoporoz (Sekil 1, 2, 3,
4, 5, 6).

Negatif bulgular :
1. Sagirhk yoktur,
2. Kaslarin elektrik kondiiktibilitesinde bozukluk yoktur,
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3. Ligamanlarda hiperlaksisite yoktur.
Laboratuvar bulgular::

A. Kanin sitolojik muayenesi: Aly. 3.000.000, Aky. 4.700,
hemoglobin % 60, boya endeksi 1, parcali % 64-57, lenfosit
9/, 33-43, monosit % 6-0.

B. Kamin gimik muayenesi (Prof. Dr. B. TUGAN):

a. Kolesterin % 1.34 gr.,

b. Kalsemi % 8.4 mgr.,

c. Inorganik fosfor 9/, 5.00 mgr.,

d. Mecmu inorg. fosfor 9% 6.25 mgr.,

e. Fosfataz (Bodansky iinitesi) 7.5,

f. Hiperglisemi provoke deneyi ile normal kurb elde edildi.
C.

Miygelogram (sternogram): Lenfoblast ve lenfositlerde
hafif bir artma.

D. Idrar: Normal.
E. Bazal metabolizma: % + 9.

F. Elektrik reaksiyonlar: (Prof. Dr. N. S. Dirisu): Ust ve
alt taraf sinirlerinde normal.

G. Go6z muayenesi (Prof. Dr. S. GORDUREN): Mezansim
Orglisiindeki zaafa bagli sklera inceligi dolayisiyle mavi renk
tesbit edildi. Nistagmus yoktur.

H. Kulak muayenesi (Prof. Dr. V. OZAN): Rinne -, Weber
indirekt, Schwabach normal, perceptio cerani normal, isitme
normal.

l. Dis ve apeksleri normaldir.

J- Kraniyometri (Dog. Dr. S. TUNAKAN ):

Bag vzuplugu . . ... ... 191 mm. Yiiziin fizyonomik yitks. 188 mm.
Bag genigligi .. ...... 180 » Yiiziin morfoloj. yiiksek. . 122 »
Ahln genigligi . . .. .... 122 » Ust yiizin fizy. yiks. .. 76 »
fki mastoid aras1 genigl . . 135 Ust yiiziin morf. yitk. . . 73

Yiiz genigligi + « . . . ... 149 Burun uwzunlugu . .. .. . 60

Alt ¢ene agilari genigl. . . 103 Bag cevresi. .. ...... 590
Burun genigligi . . . . ... 38 Sajital bag gevresi . . . . 410
Agiz genigligi .. .. ... b2 Transversal bag ¢. ... . 376

Bag yiiksekligi .. ... .. 128
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180 X 100
191
K. Sinir sistemi (Prof. Dr. R. ADASAL): Normal.

L. Urografi (Prof. Dr. E. ASAR): Her iki bobrek, pelvis
ve kalisleri normaldir.

M. Kalb teleradyografisi (Prof. Dr. E. ASAR): Normal.
N. Sella turcica radyografisi (Prof. Dr. E. ASAR): Normal.
O. W.R.: Negatif.

P. Kemik biyopsisi (Prof. Dr. N. ERANIL): Génderilen
parcanin makroskopik ve mikroskopik incelenmesinde normal
bir kemik dokusu oldugu anlagilmigtir.

Bas endeksi: —94 (hiperbrakisefal)

Observasyon II.

Bay M. Y., 18 yasinda (KIl. Pr. No. 1134). Dogustan itiba-
ren skleralar1i mavi imig. 1-6 yaglar:1 arasinda ufak traumalarla
kol ve bacaklarinda kolaylikla kiriklar husule gelmis. Kiriklar
kanama olmadan kolay iyilesirmis. Fena pozisyonda kaynasma
sonucu alt ekstremite deforme ve atrofik. Hasta ancak koltuk
deyneklerinin yardimi ile ayakta durabilmektedir. Son defa 30
ay evvel atilan bir tasin darbesi ile sol bacakta sonuncu kirik
olmug. Bu olay iizerine depression hali baglamis.

Pozitif bulgular:

1. Mavi sklera,

2. Kemik frajilitesi (gsimdi azalmigtir), ligaman laksisitesi,

3. Kafa tas1 ve yiiz deformasyonu,

4. Radyolojik olarak kiriklar sonucu gekil bozukluklar: ve
osteoporoz (Sekil 7, 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14).

Negatif bulgular :

1. Sagirhk yoktur,

2. Kaslarda elektrik kondiiktibilite bozukluklan yoktur.

Laboratuvar bulgular: :

A. Kamn sitolojik muayenesi: Aly. 3.500.000, Aky. 7.400,
hemoglobin % 70, boya endeksi 1, parcali % 50-62, lenfosit
% 49-36, monosit % 1-2.

Tip Fakiiltesi Mecmuas: 3
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B. Kamn simik muayenesi (Prof. Dr. B. TUGAN):
a. Kolesterin % 1.86 gr.,
b. Kalsemi % 9.8 mgr.,

inorganik fosfor% 6.25 mgr.,

Mecmu inorg. fosfor % 7.15 mg.,

c.

d

e. Fosfataz- (Bodansky iinitesi) 8.05,

f. Hiperglisemi provoke deneyi ile normal kurb elde edildi.
C.

Miyelogram (sternogram): lenfoblast ve lenfositlerde
hafif bir artis.

D. [Idrar: normal.
E. Bazal metabolizma: % — 2.

F. Elektrik reaksiyonlar: (Prof. Dr. N. S. DIRisSU): ust ve
alt taraf sinirlerinde normaldir.

G. Géz muayenesi (Prof. Dr. S. GORDUREN): I Obs. daki
ayni bulgular.

H. Kulak muayenesi (Prof. Dr. V. OZAN): Rinne +, Weber
indirekt, Schwabach normal, perceptio crani normal, igitme
normaldir.

I. Dis ve apeksleri normaldir.

J. Kraniyometri (Dog. Dr. S. TUNAKAN):

Bag vzunlugn . ....... 181 mm. Yiiziin fizyonomik yiiks. . 161 mm.
Bag genigligi . ....... 159 » Yiziin morfolojik yiiks. . 104 »
Alin genigligi . . .. .. .. 106 »  Ust yiiziin fizy. yiks. . 595 »
iki mastoid arasi genigl . . 133 » Ust yiiziin morfol. yiks. . 58 =»
Yiz genigligi - . . . . . .. 186 » Burun uzunlugu ...... 51 »
Alt cene agilar: genigligi . 96 » Bag cevresi . ....... 540 »
Burun genigligi . . .. ... b » Sajital bag ¢evresi . ... 386 >
Apz genigligi ... .... 64 » Transversal bag gevresi . 380 »
Bas yiiksekligi . . . . ... 112
159 X 100

Bas endeksi: =287 (hiperbrakisefal)

181

K. Sinir sistemi (Prof. Dr. R. ADASAL): a) volonter hare-
ketlerden aktif hareketler: yiiz, g6z ve boyun hareketleri nor-
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mal. Kollar, omuz eklemindeki ankilozdan dolay1 uzun istika-
metten daha yukariya kalkamiyor. Sag on kolun fleksiyonu
normal. Ekstansiyonu dirsek eklemindeki trofik bozukluktan
dolay1 110° ye kadar yapilabiliyor. Sol 6n kolun fleksiyonu 60°,
ekstansiyonu 120° ye kadar yapiliyor. Bilek eklemleri disa bii-
kik. El kareketleri normal. El kuvveti: sag ve sol elde 11
Kgr. Bacaklar kisa, sag tibia 1/3 hizasinda konkavitesi arkaya
dogru 120° lik ac: yapacak sekilde biikiilmiis. Sol bacak ta ayni
sekilde 140° biikiikk ve diga rotasiyon vaziyetinde. Arka iistii
yatar vaziyette bacaklarin yukariya kaldirilmasi normal. b) pasif
hareketler : eklemler kismen serbest degil (kiriklarin fena kaynas-
mas1 sonucu). Biitiin kaslarda hipotoni hali vardir. c) involonter
hareketler yoktur. d) yiiriiylis ve muvazene: evvelce vukua
gelmis olan kiriklar sonucu deformasyondan dolay: ayakta du-
ramayor ve ancak koltuk deyneklerinin yardimi ile yerde siirii-
niircesine yiiriiyebiliyor. e} ruhi durum: aktif, bazan tecaviiz-
kar. Alayci. Yiiz anlamlari bazan miilayim, bazan korku ifade
etmekte. Dikkat zayif, fikir istiraki zayif. Muhakeme: Kkalitatif
olarak kendine kotii muamele edildigi, doktorlarin kafasini ke-
seceklerini soyledikleri, harekete maruz kaldig: iddias1 var.
Kantitatif olarak en basit hesaplari yapiyor, basit mukayeseleri
bagariyor. Teessiiriyet: ekseriya negeli. Bazan agliyor. Dikkati
lizerine cekmek i¢in bagin1 divara carplyor, gogsiine yumruklar
indiriyor. Jiletle derisini kesip akan kanlarla viicuduna sekiller
¢iziyor. Reaksiyon: ekseriya selimdir.

L. Urografi (Prof. Dr. E. ASAR): her iki bobrek, pelvis,
ve kalisleri normaldir.

M. Kalb teleradyografisi (Prof. Dr. E. ASAR): normal.

N. Sella turcica (Prof. Dr. E. ASAR): normal.

0. W.R.: negatif.

P. Kemik biyopsisi: evvelkinin ayni,

Observasyon 1II.

Bayan F. Y., 45 yasinda, ev kadin1 (Obs. II.nin annesi:
ayaktan takip edilmistir). Skleralar1 dogustan mavi imis. Baba-
sinin  annesinin  skleralar1 da mavi imis. 3-8 yaglara arasinda
sol bacaginda o6nemsiz traumalarla sekiz defa kirik husule gel-
mis. Kiriklar az agrili imis ve kanama olmazmg. Dort gocu-
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gundan yalmz birinde ayni hastalik mevcutmus. i1k Adetlerini
15 yasinda gormiis, halen kalite ve kantite bakimindan normal
imig. Cocuklugunda gecirdigi tifodan sonra agir igitirmis. Kolla-
terallerinde kendi hastalifina benzer (oglu ve sklerast mavi
olan baba annesinden bagka) fertler oldugunu hatirlamiyor.

Pozitif bulgular :

1. Mavi sklera,

2. Kemik frajilitesi (simdi yok),

3. Kafa tas1 deformasyonu (az bériz),

4. Radyolojik olarak kemiklerde osteoporoz ve deformas-
yonlar. (Sekil 15, 16, 17).

Negatif bulgular :
1. Sagirlik (tifodan sonra bagladig: icin negatif kabul edildi),
2. Kaslarin elektrik kondiiktibilitesi (yapilmadi).

Laboratuvar bulgular: :

A. Kanin sitolojik muayenesi: Aly. 4.000.000, Aky. 7.000,
hemoglobin % 65, boya endeksi 0.81, parcali % 26, lenfosit
% 69, monosit % 4

B. Kamin simik muayenesi (Prof. Dr. B. TUGAN):

a. Kolesterin % 1.96 gr., b. kalsemi % 9.4 mgr., c. inorg.
fosfor % 5.5 mgr., d. mecmu inorg. fosfor % 5 mgr. e. fosfataz
(Bodansky tinitesi) 4.4, (hiperglisemi provoke: yapilmadu).

C. Miyelogram (sternogram): lenfoblast ve lenfositlerde
hafif artig.

D. ldrar: Normal.
E. Géz muayenesi: Otekilerde oldugu gibi.

F. Kulak muayenesi (Prof. Dr. V. OZAN): Rinne (sagda ve
solda) - Schwabach kisalmis (Solda 7° sagda 10°), isitme: fisil-
tiy1 1 metreden igitmede. Sagda piirillant orta kulak iltihab,
solda iltisaki vetire. Sonug: alic1 ve iletici cihaz tipinde igitme
azligi.

G. Disler normaldir.
G. Kraniyometri (Dog. Dr. S. TUNAKAN):
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Bag uzunlugu . . ... .. 166 mm. Yiiziin fizyonomik yiiksekl. 167 mm.
Bag genigligi ....... 154 > Yiiziin morfolojik yiiksekl. 114 »
Aln geaigligi «. ... .. 106 » Ust yiiziin fizyon. yiksekl. 76 »
iki mastoid aras: genigl . 119 » Ust yiiziin morfol. yiiksekl. 73 >
Yiiz genigligi . ...... 136 » Burun vzunlugu . . . . ... 59 »
,Alt ¢ene agilar1 genigl. . 93 > Bag cevresi . ... ..... B30 >
Burun genigligi . . . ... 856 » Sajital bag gevresi L% B’ 2 360 =
Bag yiksekligi ...... 109 » Transversal bag gevresi . . 330 »
Bas endeksi: —IE%EQ —92 (hiperbrakisefal)

I Sinir sistemi: aktif, sebepsiz giilmekte, hafiza zayif.
Basit hesaplar1 yapamiyor. Dikkat ve fikir igtiraki zayif.

J. Kalb teleradyografisi (Prof. Dr. E. ASAR): Normal.
K. Sella turcica (Prof. Dr. E. ASAR): Normal.
L. W.R.: negatif.

Ozet

1. Uc osteopsatirozis vakasi sunulmustur.

9. Bu hastalarda, sklera maviligi, kemik frajilitesi, bir
vakada ligaman hiperlaksisitesi, radyolojik olarak ta kemik
osteoporozu diginda tarif edilen diger klinik bulgular yoktur.

3. Jier iki hastada da orta derecede (III. vakada % de €9 a
varan) bir lenfositoz tesbit edilmistir.

4. Yaptigimiz rontgen muayeneleri ile bagka organlarda
bir anomaliye raslanamamistir.

5. Laboratuvar muayenelerinden, bilhassa kalsemi, fosfo-
remi, bazal metabolizma, v.s. normal hudutlar i¢indedir.

6. Hastaligin etyolojisi, patogenezi ve tedavisi hentiz tama-

men bilinmiyor.
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(Yazi mecmuaya verildikten sonra incelemek firsatim buldugu-
muz IV. osteopsathyrosis vakamizin observasyonunu sunuyoruz)

Observasyon IV

Bay M. M., 64 yaginda, rengber (Kl. Pr. No. 1326). Hasta, incelemekte ol-
dugumuz hastahig ile ilgisi olmiyan gikiyetlerden &tiirii klinige yatmighr. Do-
gugtan itibaren skleralari mavi imig. Kirik, cikik olmamig. 9 =10 sene evvel bag-
hyan sagirlik ancak son zamanlarda hafif bir apirlagma gostermig. Kollateral-
lerinde, mavi sklerali veya 8nemsiz travmalarla kink veya qikik olanlan hatir-
lamiyor.

Pozitif bulgular

—

. Mavi sklera,

. Sagirlik (?).

(-]

Negatif bulgular
1. Kemik frajilitesi,

. Kafatast ve yiiz deformasyonu,
Kemik radyografilerinde ostesporoz,

. Kaslarm elektrik kondiiktibilitesinde bozukluk,

o S - I

Ligamanlarda hiperlaksisite.

Laboratuvar bulgular:

A. Kammn sitolojik muayenesi: Aly. 8.500.000, Aky. 9.400, hemoglobin %
40, boya endekai 0,567, parcali % 67, lenfosit 9/, 24, monosit % 6, eo. % 8.

B. Kammn simik muayenesi (Prof. Dr. B. TUGAN): a. Kolesterin %o
1.76 ¢.,

b. Kalsemi % 105 mgr..

¢. Inorganik fosfor ¢/, 4 mgr.,

d. Fosfataz (alkalin) (Bodanski iinitesi) 3.03,
e. Achk glisemisi %o 0.91 gr,

C. Miyelogram (sternogram): Normal.

D. Idrar: Normal.
E. Elektrik reaksiyonlart (Prof. Dr. N. S. DIiRISU) : Her iki baecakta sinir

ve kaslarin elektrik reaksiyonlari normaldir. Yalmz sag bacakta sola nazaran
eok hafif galvanik hipoeksitabilite vardir.



F. Gé&z muayenesi (Prof. Dr. S. GORDUREN): Her iki gozde mavi sklera

vardir. Gérme 0.4 derecesindedir.

G. Kulak muayenesi (Prof. Dr. V. OZAN): Zarlar qéki‘lk, hafifge atrofik-
tir. Rinne sagda ve solda -, Weber indiferansiye, Schwabach sag ve solda ki-
salmighir. Sonug: Ig kulak tipinde hafif igitme noksanli,

H. Kraniyometri (Dog. Dr. S. TUNAKAN):

Bag uzunlugu. . . . . . 1?77 mm. Burun genigligi . . . . . 87 mm.
Bag genigligi . . . . . 159 » Afgiz genigligi . . . . . 58 »

Aln genigligi . . . . . 106 »  Yiiziin fizyonomik yiiksekl. 174 »
tki mastoid aras: genigligi 187 Yiiziin morfolojik yiiksekl. 114 »
Yiz genigligi . . . . . 146 » Ust yiiziin fizyonom. yiks. 76 »
Alt cene agilan genigligi.. 102 » Burun wzunlugu . . . . B3 »
1569 < 100
Bag endeksi: ’f;“,] = 89.88 Hipererakisefal

1. Sinir sistemi (Prof. Dr. R. ADASAL): Normal.

J- Sella turcica, kafa ve uzun kemiklerin radyografisi ( Prof. Dr. E.
ASAR): Normal.

Wa. R : Negatif.
Vakamin ozelligi: 1. Sagirhk i¢ kulak tipinde oldugu igin

hastalik i¢in kiymetli degildir; 2. Sklera maviligi tek bagina
taniy: koydurmaktadir.

(Mecmuaya gelis tarihi: 28, XI. 1947)



Mehmet Mangaloglu, I I¢ Has. Kl



v




39
22) G. MOURIQUAND, P. MICHEL, R. SANYAS: Presse Méd.,
No. 64, 697-698, 11 aout 1923.

23) L. G. ROWNTREE: F. Tice: Practice of Medicine, Vol.
VIII, 531, 1945.

24) F. NIKLAS: Beit zur Path. und zuf allgemeine Anat.,
No. 61, 1916.

25) The Cyclopedia of Medicine, Surgery and Specialities,
Vol. III, 16, 1945.

26) J. CATHALA: Manuel de Pathologie médicale, Masson
éd., 1945.

27) KAPLAN: Presse Méd., No. 71, 1319, samedi 3 septembre
1938 (referat). :

27 bis) Bull. Soc. Péd., No. 8, 548, nov. 1935.
(Mecmuaya geldigi tarih: 18 IX. 1947)




