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Ozet

Osteopetrozis literatlirde “tas kemik" veya "mermer kemik" veya "Albers Schonberg
hastaligi” olarak gecmektedir. Cok nadir ve kalitsal bir hastaliktir. Osteopetrozisde
kemik formasyonunu saglayan osteoblastlar ile kemik rezorbsiyonundan sorumlu
osteoklastlar arasindaki dengenin bozulmasi séz konusudur. Osteopetrozis tanisi ile
izlenen 8 yasindaki kiz hasta sol bacak agrisi nedeniyle hastanemize basvurmustur.
Hastanemizde cocuk hematoloji polikliniginde anemi nedeniyle takip edilen
hasta oOkslrlik, kalcada ve bacakta agri, halsizlik gibi sikayetlerle bir cok kez yatisi
yapilmis ve bu esnada elde olunan direk grafileri osteopetrozis tanili olgunun
kemik tutulum radyolojik bulgulari sunulmustur. Ayrica anemi, trombositopeni ve
hepatosplenomegalisi bulunan olgumuz cocuk hematoloji polikliniginde takipli
olup zaman zaman kan transflizyonu yapilmaktadir. Cogu zaman baska nedenlerle
cekilen direkt grafilerde sklerotik kemik degisikliklerinin fark edilmesi osteopetrozisi
dustindtrir. Radyolojik goriinimlere ek olarak anemi, hepatosplenomegali ve/veya
gorme kaybi varliginda tani yliksek olasilikla konabilir. Yenidoganlarda osteoskleroz
yaninda kemik uclarinda genisleme de meydana gelir. Bulgularin yenidogan
doneminden itibaren ortaya ¢ikmasi nedeniyle osteopetrozisin otozomal resesif (OR)
olarak kalitilan agir sekli olabilecegi diistiniildii. Sonug olarak, yenidogan déneminde
anemi, trombositopeni, hepatosplenomegali gibi sik rastlanan ve 6zgiin olmayan
bulgular saptanan bebeklerde ayirici tanida osteopetrozisin de diistiniilmesi gerektigi
akilda tutulmali ve bu bebeklere erken donemde kemik iligi transplantasyonu sansi
verilmelidir.

Abstract

Osteopetrosis, also called as "marble bone”, “stone bone" or "Albers-Schonberg
disease” is a very rare hereditary entity. In this disease, the balance between bone-
forming osteoblasts and bone resorbing osteoclasts is altered. Our patient was an
8-year-old girl who was diagnosed with osteopetrosis and followed by the pediatric
hematology department. She has been referred to our hospital several times with
the complaints of cough, fatigue and hip and leg pain. X-ray examinations showed
typical signs of osteopetrosis. The patient also had anemia, thrombocytopenia and
hepatosplenomegaly and received blood transfusions several times. In these patients,
usually the sign of sclerotic bone detected by x-ray establishes the diagnosis. Our
patient had anemia, hepatosplenomegaly and loss of vision in addition to the typical
radiologic signs. In newborns, the diagnosis of osteopetrosis can be established if
osteosclerosis is associated with widening of the long bones. Since the signs were
prominent in the newborn period, our patient was assumed to have autosomal
recessive (OR) form of the disease which has a poorer prognosis. In conclusion, anemia,
thrombocytopenia, and hepatosplenomegaly, which are common, but are not specific
signs, must suggest osteopetrosis when sclerosis of bone accompanies and, the child
must be given a chance for bone marrow transplantation.
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Giris

Osteopetrozis literatlirde “tas kemik”
“mermer kemik” veya Albers Schonberg hastalig
olarak gegcmektedir. Cok nadir ve kalitsal bir hastahktir
(1).

insidensinin tahmin edilmesi giic olsa da ARO
(Otozomal Resesif Osteopetroz) 250000 dogumda
1, ADO (Otozomal Dominant Osteopetrozis) 20000
dogumda 1 olarak bildirilmistir (1).

Osteopetrozisde kemik formasyonunu saglayan
osteoblastlar ile kemik rezorbsiyonundan sorumlu
osteoklastlar arasindaki dengenin bozulmasi s6z
konusudur. Osteoklast sayisi azalmis, normal veya
c¢ogalmis olabilir. Esas 6nemli olan osteoklastlardaki
disfonksiyonun  bu  hastaligin  patogenezini
olusturmasidir (2).

Osteopetrozis karsimiza neonatal baslangictan,
kemik iligi biyopsisinde tesadiifen saptanan genis bir
yelpazedecikabilmektedir.Klinhibisyonuhayatitehdit
edenbirdurumken, radyografidetesadiifenkarsimiza
cikabilmektedir (1).

Osteopetrozlarinayirtedilebilen%70'indeenaz 10
genmutasyonununsebepoldugubildiriimektedir.Gen
mutasyonlariOtozomalresesif,otozomaldominantve
X'e bagli osteopetrozis olarak siniflandiriimaktadir. En
siddetli formu ARO'dur (1).

Radyografide artmis kemik yodunlugu ile
karakterizedir (1).

veya

”

Olgu Sunumu

Osteopetrozis tanisi ile izlenen 8 yasindaki
kiz hasta sol ayak agrisi nedeniyle hastanemize
basvurmustur. Oykiisiinde yenidogan déneminde
hipokalsemikkonvilsiyonnedeniyleyenidoganyogun
bakimda izlenen hasta osteopetrozis tanisi almistir.
Hastanemizde cocukhemotolojipoliklinigindeanemi
nedeniyle takip edilen hasta oksurik, kalcada ve
bacakta agn, halsizlik gibi sikayetlerle bircok kez yatisi
yapilmis ve bu esnada elde olunan direk grafileri ile
osteopetrozistaniliolgununkemiktutulumradyolojik
bulgulari sunulmustur.

Bilateral kotlarda genisleme ve opasite artisi
izlenmektedir (Resim 1). Tim vertebralarda
sandvi¢c vertebra goriinimi ve vertebra korpus
yuksekliklerinde minimalazalmamevcuttur(Resim2).
Torakal diizeyde acikhigi sola bakan lomber diizeyde
acikhgi saga bakan rotoskolyoz mevcuttur (Resim 3).
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Resim 1. Kostalar genislemis ve sklerotik olarak
izlenmektedir (oklar)

S

Resim 2. Vertebralarda sandvi¢ vertebra seklinde
deformasyon mevcut olup vertebra korpus ytikseklikleri
azalmistir (oklar)
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Resim 3. Santral 9. ve 10. vertebralar olmak {izere torokal
vertebralarda acikhgr sola bakan rotoskolyoz yani sira
lomber vertebralarda acikligi saga bakan rotoskolyoz (uzun
oklar) mevcuttur. Her iki humerusta da kemik icinde kemik
bulgusu ve skleroz izlenmektedir (kisa oklar)

Resim 4. iliak kantlarda ve femurda skleroz, sol femurda
eski fraktlir mevcut olup asiri ve deforme kallus olusumu
mevcuttur (kisa oklar). Yani sirailiak kanatlarda radyolusent
alanlar seklinde kemik icinde kemik bulgusu izlenmektedir
(uzun oklar)

Tdm kemik yapilarda skleroz mevcuttur (Resim 1, 2, 3,
4, 5). Uzun kemiklerde belirgin olmak tizere medulla-
korteks ayriminin kayboldugu, femurda metafizlerde
cizgilenme ile birlikte genisleme (Erlenmayer flask
deformitesi) izlenmektedir (Resim 3, 4, 5). Her iki
humerus, iliak kanat, femur, tibia ve fibulada kemik
icinde kemik bulgusu saptanmistir (Resim 3, 4, 5). Sol
femur metafizinde eski kirik ve buna bagh gelismis
asin kallus goze carpmaktadir (Resim 4).

Olgumuzdatimklasikkemikbulgulariningérilmesi
nedeniyle olguyu sunmayi uygun bulduk.

Tartisma

Osteopetrozis osteoklast islev bozuklugunun
neden oldugu ender goriilen bir genetik hastaliktir
(3,4). Hastaligin agir sekli otozomal resesif (OR)
olarak kaltilir ve genellikle erken dénemde agir
anemi, trombositopeni, hepatosplenomegali, gérme
ve isitme kaybi ile seyreder (4). Ayrica blylme
geriligi, yineleyen enfeksiyonlar, hipokalsemik

konvilziyon, kemikkiriklariveanormalylizgorinimi
tabloya eslik edebilir. Bu 6zglin olmayan bulgularla
baslangicta dogru tani koymak sikhkla gtig olur. Bizim

Resim 5. Her iki tibia ve fibulada, femur diastal diafizde
radyolusent alanlar seklinde ‘Kemik icinde kemik bulgusu’
(Os in os sign) mevcut olup (kisa oklar), her iki femurda
Erlenmayer deformitesi izlenmektedir (uzun oklar). Ayrica
metafizeal cizgilenmeler saptanmistir (ok basi)
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hastamizdayenidoganddénemdehipokalsemiknobet
gecirmis olup tekrarlayan enfeksiyonlarla bircok
kez hastanemize yatisi yapilmistir. Ayrica anemi,
trombositopeni ve hepatosplenomegalisi bulunan
olgumuz cocuk hematoloji polikliniginde takipli olup
zaman zaman kan transfiizyonu yapilmaktadir. Cogu
zaman baska nedenlerle cekilen direkt grafilerde
sklerotik kemik degisikliklerinin  fark edilmesi
osteopetrozisi diistindlrir. Radyolojik goriiniimlere
ek olarak anemi, hepatosplenomegali ve/veya gorme
kaybi varliginda tani yliksek olasilikla konabilir. Elster
ve ark. (5) osteopetrozis tanisi alan 13 hastanin
basvuru anindaki klinik bulgularini incelediklerinde
Uclinde anemi, lcilinde enfeksiyon, birinde anemi
ile birlikte enfeksiyon, ikisinde goérme sorunlari,
birinde hepatomegali, birinde fontanel kabarikhgi
saptamislar ve diger ikisinde ise herhangi bir klinik
bulgusaptamamislardir.Ekolarak ortalamataniyasini
1,1 yil olarak bildirmislerdir (5).

Osteopetrozis tanisi icin  kemik grafilerinin
deneyimli bir pediatrik radyolog tarafindan
incelenmesi 6nerilmektedir (6). Kemiklerde yaygin
olarak dansite artisi tipiktir (6). Yenidoganlarda
osteoskleroz yaninda kemik ucglarinda genisleme de
meydana gelir (3, 6). Kafa grafisinde kalvarium hafif
kalinlasirken kafatasi tabaninda daha belirgin skleroz
izlenir (4). On-arka kafa grafisinde palyaco maskesi
veya gozluk seklinde goriiniim olmasi tipiktir. Toraks
grafisinde kostalar genelde sklerotik olarak izlenir (3).
Pelvisteiliakkanatlardakemikicinde kemikgoriinim
izlenebilir (Resim 4) (7). Vertebralarda radyolusen
ve radyodens alanlar sandvi¢ goriintiisiine neden
olabilir (Resim 1, 2) (5). Bizim olgumuzda bulgularin
yenidogan doneminden itibaren ortaya c¢ikmasi
nedeniyle osteopetrozisin ORolarak kalitilan agir sekli
olabilecegi distnlda.

Osteopetrozis tanili  hastalarin  en Onemli
sorunlarindan biri gelisen kemik iligi yetersizligi
nedeniyle kan transfiizyonu gereksinimleridir. Ug
ayinaltindakibebeklerde transflizyon gereksiniminin
olmasi hastaligin agir oldugunu ve prognozun koéti
olacagini gosterir (6). Hastamizin kan transflizyonuna
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gereksinim duymasi hastaligin adir olduguna isaret
etmektedir.

Sonu¢ olarak, yenidogan doneminde anemi,
trombositopeni,hepatosplenomegaligibisikrastlanan
veodzglinolmayanbulgularsaptananbebeklerdeayirici
tanidaosteopetrozisindedustiniilmesigerektigiakilda
tutulmali ve bu bebeklere erken donemde kemik
iligi transplantasyonu sansi verilmelidir. Olabilirse
hastaligin genetik tipi de saptanmali ve aileye genetik
danismanlik hizmeti de verilmelidir.
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