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BRACHYMETACARPAL CUCELIK SENDROMU
(Pseudo - pseudohypoparathyroidism)

Dr. Ahmet Sonel* Dr. Ovsev Ozerkan*”

Albright ve arkadaglar: 1942 senesinde hipoparatiroidi igin ti-
pik sayilan kan kimyas: bulgular: (hiperfosfatemi ve hipokalsemi)
gosteren, fakat buna mukabil i. V. paratiroid extresi zerk edildi-
ginde hipoparatiroidi vak’alarindaki gibi phosphatiiri meydana gel-
meyen 3 vak'a yaymnladilar. Bu vak'alardan 1 tanesinde de biopside
paratiroid bezleri normal bulundu. Takdim edilen hastalar kisa
boylu, tiknaz, yuvarlak yiizlii kimselerdi. Brakidaktili, konvulsionlar,
laringcspazm, tetani, mental gerilik ve dig anomalileri gibi semp-
tomlardan bazilar veya hepsi bu vak'alarda mevcuttu. 1960 senesi-
ne kadar diinya literatiiriinde toplanabilen 40 vak’anin hemen hep-
sinde, hastalik kendini tetani ile ortaya koymustur. Beyin bazal
ganglionlarinda kireclenme, deri alti dokusunda kemiklegme, kata-
rakt, kemik anomalileri gibi semptomlarda pek nadir degildi. Bu
hastalik; tarif edildigi giinden beri endokrin bozukluklar arasinda;
hormon sekresyonunun normal, fakat hedef organimin cevap ver-
memesi ile meydana gelen hastaliklar icin tipik bir Ornek olarak
gosterilmekte ve (Pseudohypoparathyroidi) ismiyle tanmmakta-
dir(1 - 3).

1952 senesinde Albright, Forbes ve Henneman (3), klinik ve
laboratuvar bulgular: hypoparathyroidism bakimindan tamamen ne-
gatif olan, fakat Pseudohypoparathyroididekine benzeyen fizik vii-
cud yams: anomalileri gosteren bir hastanin miigahedesini yayinla-
dilar. Kisa boylu, tiknaz yapili, yuvarlak yiizli ve 29 yagmdaki ka-
din hastada kan kimyasi normaldi. Brakidaktili vardi ve paratircid
extresi tatbiki ile normal phosphatiirik cevap goriiliiyordu. Hypo-
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parathyroidi ile ilgisi olmamasina ragmen, miiellifler bu sendroma,
Pseudo - pseudohypoparathyroidi ismini verdiler. Sonradan negro-
dilen vak’alarda kisa boy, tilrnaz yapi, bilhassa metakarplarin kisa-
ligindan miitevellit olan brakidaktilinin hemen daima bulundugu;
bazi1 vak’alarda eklem yakinlarinda deri alt: kalsifikasyonu mcvcu-
diyeti yazilmigtir (1 - 8). Sendromun familyer oldugu miigahedeler
bildirilmistir (2, 7, 9). Aym sendromun gonadal dysgenesis ile bir-
likte bulunan gekli de tarif cdilmigtir (7). Negredilen vak’alarin co-
gu kadindir. Baz1 vak’alarda arteriel hipertansiyonun mevcut oldu-
gu zikredilmektedir (2, 7). Yayinlanan vak’alarda en miigterek bul-
gunun, bilhassa lateral metakarplarin kisaligindan ileri gelen bra-
kidaktili ve kisa boy oldugu hesaba katilarak bu anomali jicin,
Brachymetacarpal ciicelik sendromu ismi teklif edilmigtir (7). Goz-
den gecirebildigimiz literatiirde vak’a sayis1 35 kadardir. Memleke-
timizde Ali GORPE ve arkadaglar tarafindan 1 vak'a yayinlanmig-
tir (13). Biz de son zamanlarda I. Ic Hastaliklan Kliniginde miiga-
hede ettigimiz bir vak’ay1; sendromun yeni tanmmmaya baslanmig
olmas1 ve nadirligi yniinden, hem de aile anemnezi ve arteriel hi-
pertansiyon ile birlikte bulunmasi bakimindan nesretmeyi uygun
gordiik.

VAK’A MUSAHEDESI
A. B. (Kl Prot. No: 17673) 28 vaginda, erkek, ciftei.

Eskiden beri gayrimuayyen bel agrisi olan hastada, ii¢ ay once bag din-
mesi, bulanti, kusma sikdyetleri olmus ve ¢ zaman kan basiner yiiksek bulun-
mus. (Sistolik 235 mm. Hg.). Tuzsuz diyet ve semptomatik tedaviden sonra
kan basiner maksima 160 mm. Hg. ya inmig. Fakat haflif bag danmelerinin de-
vami iizerine 28.12.1962 tarihinde tetkik icin vatirildi, Kendisi, ameasi, amca-
smn oflu, bir kardesi ve bir cocugunun boylar1 kisa imis. Babasi ve ameas:
hemiplejiden sonra vefal etmisler, Bir erkek kardesinde ve amecasinin kizinda
kan bacinsi yiiksek imis.

FIZIK MUAYENE dc : Boy 1,56 em., agirlik 60 Kg., alt segment 80 em.,
iist segment 76 cm,, her iki kol yana agikken parmak ucundan parmak ucuna
kadar olan mesafe 152 cm., gigiis cevresi 191 em. bulundu. Tiknaz, yuvarlak
yiizlii, sihhatli goriilen hastada yiiz yuvarlak, el ve ayaklar ufak, parmaklar
kisa ve kalin idi (Sekil: 1).

LABORATUVAR MUAYENELERINDE: Kan sayimi ve lokosit formiilii
normal, gaitada Necator Americanus yumurtalar: tesbit edilmis ve Alcopar ile
tedavi edilmistir, Goz dibi, gérme alani normaldir.
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Sekil: 1 — Hastamn ellerinin resmi.

Karaciger fonksiyon testleri, kanda iire, aclik kan gekeri normal hudutlar
iginde bulunmugtur. Kanda kolesterol 226 mg. %, Calcium 11 mg. %, S. Inor-
ganik phosphoru 2.3 mg. %, Standart ire klirensi 105.2 ce., P. S. P. 1. saatte
725 % . II. saatte % 26 nisbetinde itrah edilmistir.

E. K. G. de sol ventrikiil hipertrofisi bulgulari mevcuttu.
Regitin testi (—) fti.

Radyolojik muayenede; Sella Turecica ve Urografik inceleme normal netice
vermisti. El ve ayaklarmnin rontgen [ilimlerinde biitin metatars ve metakarp-
larm anormal sekilde kisa oldugu tesbit edildi. (Sekil: 2, 3).

Her iki iiretere katater ithali ile yapilan Howard testi {inilateral vaskiiler
lezyon bakimindan negatif sonu¢ verdi.

Klinikte kan basinei 170/110 - 155/105 mm. Hg. arasinda seyretmig ve
hasta asemptomatik kalmigti.

TARTISMA

Pseudo — pseudohypoparathyroidism veya Brachymetacarpal
clicelik sendromu, pseudohypoparathyroidiye benzeyen fizik Gzellik-
ler gosteren, fakat tetaniye yol agan simik degigiklikler ve parat-
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Sekil: 2 — Hastanin ellerinin rontgen filmi.

hyrcid bezi anomalisi gostermeyen ayri bir klinik sendromdur.
(1, 3, 11). Nesredilmis olan vak’alarin hicbiri Albright’in tarif etti-
gi ilk vak’anin gosterdigi biitiin ozellikleri gostermemektedir (2).
Miisterek olan taraflari kisa boy ve brachydactilidir. Burada tak-
dim edilen vak’ada kisa boy ve brachydactili mevcuttu. Bu vak'anin
el parmaklar1 ve ayak parmaklarimin kisa ve genis olusu bariz idi.
Yiizii yuvarlak, boyu kisa (1.56 cm.)ve tiknaz idi. Radyolojik tet-
kikte brachydactili’'nin metacarp ve metatarslarin kisahigindan ileri
geldigi anlasilmigtir. Deri alti  ossifikasyonu tesbit edilememigtir.
Vak'ada uyrica arteriyel hipertansiyon mevcuttu. KEndokrin
hipertansiyon ydniinden yapilan incelemeler negatifti. Renovaskiiler
hipertansiyon bakimmdan yapilan separe bobrek fonksiyonlarinin
ve klirenslerin normal bulunmasi sebebi ile de bu vak’ada hipertan-
siyonun esansiyel oldugu kabul edilmek zorunda kalinmigti,

Hastanin babasinin, amcasinin ve bir akrabasinin cerebrovas-
kuler bir aksidandan 6lmiis bulunmasi, erkek kardesi ve amcasinin
kizinda kan basincinin yiiksek bulunmasi, arteriyel hipertansiyon
etyolojisinde hereditenin rolii oldugunu diigiindiirmektedir.
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Sekil: 83 — Hastanin ayaginin rontgen filmi.

Hipertansiyon ile bu sendromun bir arada bulunmasinin tesa-
diiften ibaret oldugunu kabul etmek giictlir. Daha 6nce de hipertan-
tansiyonlu vak’alar nesredilmigtir. Ayrica bu sendromun familyer
oldugu vak’alar da yaymlamigtir (7, 9). Fakat hem hipertansiyon ve
hem de Brachymetacarpal ciicelik sendromunun her ikisininde here-
diter oldugunu telkin eden bir bulgu yazilmamigtir. Burada hiper-
tansiyon ve pseudo - pseudohypoparathyroidi sendromunun ayni
sahista bulunmasi ve her ikisinin de familyer olmas: ayni genetik
faktoriin her iki hastalik igin etyolojik sebep olabilecegini diigiin-
diirmektedir. Bu bakimdan bdyle vak’alarin genetik incelemelerinin
ilerde aydinlatici bilgiler verebilecegi umulur.
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Literatiirdeki vak’alarin bir kisminda ayni zamanda gonodal bir
dysgenesisin mevcut olmas: enteresandir. Boyle bir koensidans, iske-
let gelismesinin tam olmamas: veya kemik anomalilerinin meydana
gelmesinde hormonal bir faktoriin rolii oldugu ihtimalini hatira ge-
tirmektedir. Bu sendromu gosteren kadin hastalarin ekserisinde
amenore bulunmasi, ayrica idrar gonodotropinlerinin hastalarin co-
gunda yliksek tesbit edilmig bulunmasi da (1 -3, 6,7) bu goriis lehi-
nedir. Burada takdim edilen vak’ada dig genitaliya normal, seks kro-
matini menfi bulunmug, hastanin sihhatli normal cocuklar: olmus-
tur. Bu bakimdan herhangi bir gonat disgenesisi ihtimali yoktur.

Bu sendromda ya biitiin metakarplar ve metatarslar veya da-
ha sabit olarak 4. ve 5. metrekarplar kisadir. Anomalinin bu selektif-
liginin bir izah1 yoktur. Myositis ossificans progressive de ise me-
takarpal defekt hemen daima bag parmaga miinhasir kalmakta ve
deri alti ossifikasyonu bulunmaktadir. Deri alt1 ossifikasyonu ile
birlikte olan pseudo-pseudohypoparathyroidi vak’alarinin taninma-
sinda bu hususu hatirda bulundurmanin énemi vardir. Klinik olarak
bu sendroma ¢ok benzeyen baska sendromlar da vardir. Bu arada
familyer brakidaktili, Achrondroplasia, Hurler sendromu ve diger
baz1 chondrodystrophyler sayilabilir (1, 3, 11, 12). Familyer braki-
daktilide esas kusur falankslardadir. Otosomal dominant heredite
ile intikal eden bu son sendromda orta falanks ekseriyetle rudiman-
ter, parmaklar ¢ok kisa ve metakarplar normaldir. Chondrodystro-
phylerde 6zel klinik ve radyolojik bulgular vardir ve genellikle Brac-
hymetacarpal ciicelik sendromu ile karigtirilmazlar. Metakarp ve
metatars anomalisinden miitevellit Familver Brachydactili sendro-
mu son senelerde yazilmig ve burada izole otosomal dominant tra-
it geklinde bir genetik ozellik oldugu bildirilmistir (12). Boyle vak’a-
larda iskeletin diger kisimlarinda da epifiz bozukluklar:i bulunmug
olmas1 Brachymetacarpal ciicelik sendromu dahil, bu tip hastalik-
larin hepsinin aslinda birer Chondrodystrophy oldugunu diigiindiir-
mektedir (2, 11, 12). Bundan bagka Multiple exostoslu ailelerde
pgeudo-pseudohypoparathroidi koensidansi yazilmigtir (10, 14).

Rastgele secilmig 764 kigiden hi¢ birinde kisa metecarp anoma-
lisi tesbit edilmemigtir. Anlasilan oldukca nadir bir anomalidir.

Gonat dysgenesisi ve Hypothyroidi ile miigterek gekillerin sik-
ligi, vak’alarin bu yonden tetkikini gerektirdigi igin pratik ¢nem ta-
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siyabilir. Bu hususta arteriyel hipertansiyon da nazari itibare alin-
malidir. Bilhassa genetik faktorlerin etiolojisinde daha ¢ok rol oy-
namasi muhtemel olan renovaskiiler hipertansiyon bu bakimdan
6n planda diisiiniilmelidir. Vak’ada biz bu yénden yaptigimiz tetkik-
de {iinilateral renal vaskiiler lezyonu diigiindiirecek bir fonksiyon
bozuklugu bulamadik.Hasta kabul etmedigi icin arteriyografik tet-
kik yapilamamig, bu husus bdylece tam incelenmemis olarak kal-
migtir.

Beraberinde bulunan diger semptomlar ve bulgular nazari iti-
bare alinmazsa, bu sendrom yalmz bagina benign seyirlidir. Her-
hangi bir tedavi tedbirine liizum géstermez.

OZET

1 — 28 yaginda, erkek bir Brachymetacarpal ciicelik (Pseudo-
Pseudohypoparathyroidism) sendromu takdim edilmis ve bu konu
tartigilmigtir.

2 — Vak’ada endokrin bir bozukluk olmadig: gibi, herhangi bir
metabolik bozukluk da bulunamamistir. Bilhassa el ve ayak kisali-
giin 6n planda oldugu bir ciicelik tesbit edilmistir.

3 — Sendromun vak’amizda, hipertansiyonla birlikte bulunugu
ve familiyer olmasinin ilgi gekici oldugu diisiiniilmiigtiir.

SUMMARY

Brachymetacarpal dwarfism
(Pseudo-pseudohypoparathyreidism)

1 — 28 year-old male patient with Brachymetacarpal Dwarfism
(Pseudo-pseudohyparathyroidism) syndrome is presented and the
subject is discussed.

2 — No metabolic disturbances or endocrinologic abnormalities
were found in this case. But a dwarfism with noticeable brachydac-
tilia was observed.

3 — Family history and the presence of hypertension together
with the syndrome, in this case, are thought to be interesting.
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