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Piknodizostozisin klinik ve radyografik 6zellikleri: Olgu
raporu

Piknodizostozis artmis kemik yogunlugu, kisa boy, distal
falankslarin osteolizi, mandibular gonial acida artma ve kemik
kinlganligi ile karakterize otozomal resesif bir bozukluktur.
1921 kromozomu Uzerindeki katepsin K (CTSK) proteinini
kodlayan genin mutasyonu sonucu olugur. Piknodizostozis ilk
kez Maroteaux ve Lamy tarafindan 1962'de tanimlanmistir. Bir
milyon kiside 1 ila 1.7 siklikta gorulir. 16 yasinda erkek hasta
dislerindeki caprasiklik nedeniyle klinigimize basvurdu. Klinik
muayenede kisa boy, hipertelorizm, gaga seklinde burun,
frontal siglik, mandibular retrognati, el distal falankslarinda
displazi, derinlesmis damak kubbesi ve sinif Il molar iliski
goruldu. Radyografik muayenede ise gonial agida artma,
kondil boynunda uzama ve kemik dansitesinde artis gorildu.
Bu makalenin amaci hastaligin karakteristik orofasiyal
bulgularini tagiyan bir piknodizostozis vakasini bildirmektir.

ANAHTAR KELIMELER

Gelisimsel kemik hastaligi, goriintiileme 6zellikleri,
piknodizostozis

ABSTRACT

Clinical and radiographic features of pycnodysostosis: A case
report

Pycnodysostosis is an autosomal recessive disorder characterized by
increased bone density, short stature, acro-osteolysis of the distal
phalanges, obtuse mandibular gonial angle and fragility of bone. It is
due to mutations mapped to chromosome 1g21 in the gene that
codes for the enzyme cathepsin K (CTSK). Pycnodysostosis was first
described by Maroteaux and Lamy in 1962. The estimated prevalence
of pycnodysostosis is 1-1.7 per million. A 16-year-old male patient
was admitted to our clinic due to crowding of his teeth. Short stature,
hiperthelorism, prominent nose, frontal bossing, mandibular
retrognathia, dysplasia of the hand distal phalanges, grooved palate
and class Il molar occlusion were detected on physical examination.
The radiographic examination showed obtuse gonial angle,
elongation of the condyle neck and increase in the bone density. The
main purpose of this article was to report a case of pycnodysostosis,
describing the characteristic orofacial findings of the disease.
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Piknodisostozis ilk olarak Maroteaux ve Lamy
tarafindan  1962'de  tanimlanmistir.  Yunanca
“pucnos” (yogun), “dys” (kusurlu) ve “ostosis”
(kemik) kelimelerinden turetilmis otozomal resesif
gecigli iskeletsel displazidir.”? 1921 kromozomu
Uzerindeki katepsin K (CTSK) proteinini kodlayan
genin mutasyonu sonucu olusur.® Bir milyon
dogumda 1 ila 1.7 oraninda gérulir.2 Kadin ve erkek
esit siklikta etkilenir.* Literatirde en sik vaka
Asyalillarda (% 39.3) en az ise Guney Amerikalilarda
(% 16.6) bildirilmistir.® Hastalarda kisa boy, artmig
kemik yogunlugu, distal falankslarin osteolizi
sonucu tombul el-ayak, kirik riskinde artma,
klavikulalarda displazi ile agik fontanel ve suturlar
goralur.8”  Maksillofasiyal olarak maksilla ve
mandibulada hipoplazi, daimi dis suUrmesinde
gecikme, persiste sut disleri, caprasiklk, artmig
mandibular ac¢i, derinlesmis damak kubbesi,
kondilde ve koronoid progeste uzama gorallr.8”

Piknodisostozis genellikle clcelik ve dismorfik fasiyal
goérandm gibi tipik ézellikler nedeniyle geng yasta teghis
edilir.2 Atipik veya hafif klinik tablolari olan olgularda klinik
tabloya dayanan spesifik bir tani zor oldugu icin molekler
tani yaklasimlari yararli olabilir.8

Bu makalenin amaci, piknodisostozisli bir cocuk olgusunu
bildirmek ve hastaligin karakteristik orofasiyal bulgularini
tartismaktir.

OLGU SUNUMU

16 yasinda, erkek hasta diglerinde caprasiklik sikayeti ile
Ondokuz Mayis Universitesi Dis Hekimligi Fakiltesi Agiz
Dis ve Cene Radyolojisi klinigine basvurdu ve alinan
anamnezde Piknodizostozis tanisinin Ondokuz Mayis
Universitesi Tip Fakiltesi Tibbi Genetik kliniginde
konuldugu égrenildi. Hastanin boyu 1.50 cm ve kilosu 60
kg di. Ekstraoral muayenede hipertelorizm, gaga seklinde
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burun, frontal sislik, mandibular retrognati,
distal falankslarin osteolizi sonucu tombul el
goéruldi (Resim1, Resim 2 ve Resim 3).
intraoral muayenede derinlesmis damak
kubbesi, sinif 1l molar iligki, yer darlid ve
dislerde caprasiklik goéruldd (Resim 4).
Alinan panoramik radyografta 17, 18, 27, 28,
38, 47, 48 nolu diglerde inkllzyon, gonial
acida artma, kondil boynunda uzama ve
kemik dansitesinde artma izlendi (Resim 5).
Hasta ortodonti klinigine yonlendirildi. Yer
darligi icin ekspansiyon iceren tedavi
gerektigi fakat sonrasinda osteomyelit
riskinin mevcut oldugu dustndldid. Bu
nedenle hastaya oral hijyen egitimi verilip
dizenli araliklarla takip énerildi. Resim 3.

Distal falankslarin osteolizi sonucu tombul el goriilmektedir

Resim 4.

Ust ¢enede yer darlig1 ve derinlesmis damak kubbesi goriilmektedir

Resim 5.

Panoramik radyografta 17, 18, 27, 28, 38, 47, 48 nolu dislerde inkliizyon, gonial
agida artma, kondil boynunda uzama ve kemik dansitesinde artma goriilmektedir

Resim 1, 2.

Ekstraoral fotograflarda hipertelorizm, gaga burun,
frontal sislik, mandibular retrognati goriilmektedir
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TARTISMA

Piknodizostozis, artmis kemik yogunlugu, kisa boy ve
iskelet kirlganidi ile karakterize otozomal resesif
gecisli iskeletsel displazidir. 1921 kromozomun
Uzerindeki CTSK proteinini  kodlayan genin
homozigot veya heterozigot mutasyonu sonucu
olusur. CTSK, tip I ve tip Il kollejen ile osteopontin ve
osteonektin gibi kemik matriks proteinlerinin dusuk
pH'ta parcalanmasinda rol oynar. Osteoklastlar
tarafindan salgilanan bu proteinin olmamasi, kemik
matriks proteinin bélinmesinde defekte neden olur
ve kemik anormal derecede kirilgan hale gelir.®
Hastalarda kisa boy, artmis kemik yogunlugu, distal
falankslarin osteolizi sonucu tombul el-ayak, kirik
riskinde artma, displastik tirnaklar, klavikulalarda
displazi, acik fontanel ve suturlar, frontal ve paryetel
sislik, hafif egzoftalmi, gaga seklinde burun ve mavi
sklera gorilir.5” Vakamizda kisa boy, tombul el ve
ayak, frontal sislik, gaga seklinde burun ve
radyografide kemik dansitesinde artis mevcuttu.
Klavikulalarda displazi, mavi sklera ve displastik
tirnaklar gérilmedi. Maksillofasiyal olarak maksilla ve
mandibulada hipoplazi, paranasal sinus
havalanmasinda azalma, daimi dis surmesinde
gecikme, persiste sit digleri, caprasiklk, artmig
mandibular agl, derinlesmis damak kubbesi, kondilde
ve koronoid progeste uzama goérullr.%” Vakamizda
maksillofasiyal olarak mandibular retrognati, oluklu
damak, gonial agida artma, kondil boynunda uzama
ile 2. ve 3. daimi molar digler gdbmulu olarak gorulda.
Mine hipoplazisi, hipersementoz, sirnimere disler,
pulpa odasi ve kok kanallarinda obliterasyon

bildirilmis olmasina ragmen vakamizda
gérl':||medi_2,10,11,12,13,14
Piknodizostozisin  ayinci  tanisinda, Ozellikle

kleidokraniyal dizostoz, akroosteoliz, osteogenezis
imperfekta ve  osteopetrozis g6z &énlunde
bulundurulmalidir. Kleidokraniyal dizostozda acik
fontaneller ve kafa suturlari vardir; ancak klavikula da
etkilenmistir ve otozomal dominant kalitim vardir.
Piknodizostoziste sadece tek bir kemigin etkilenmesi
nadirdir ve otozomal resesif kalitim gorulir.™
Akroosteoliziste piknodizostozisin karakteristigi olan
azalmig mandibular agi yoktur.'® Kemik kirlganhgi ve
sk  kink Oykusu, osteogenezis imperfektayi
dusundurebilir, ancak osteogenezis imperfektada
kirklar cok daha siddetlidir.’s'® Osteopetroziste
kemiklerde generalize radyoopasite artigi vardir
ayrica splenomegali, hepatomegali, lenfadenopati ve
sarilik gorulir.817

Piknodizostozisli hastalar dislerindeki capragiklik
nedeniyle, agiz hijyenini korumakta gliglik cekebilir.®
Hastalara oral hijyen egitimi verilmeli ve bakteriyel
patojenlere bagl osteomyelit riskini 6nlemek igin
periyodik detertraj ve cuUrlklerin  restorasyonu

yapiimaldir.’ Bu hastalarda zayif kemik iyilesmesi
nedeniyle dis ¢cekimi sonrasi osteomyelit gelisme riski
mevcuttur ve risk yasla birlikte artar. Bu yuzden
travmatik cekimlerden kacinilmal, uygun aseptik
teknikler kullaniimal ve &zellikle erigkinlerde antibiyotik
profilaksisi yapilmalidir. Piknodizostozisli ¢cocuk veya
geng eriskinlerde etkili ve guvenilir ortodontik tedaviler
hakkinda yeterli bilgi literatirde mevcut degildir. Bazi
arastirmacilar, caprasikig gidermek icin erken
ortodontik tedavi 6nermektedir.2® Bu durumda tedavi
sUresi uzar ve beyaz nokta lezyonu olugma ihtimali artar.
Ortegosa ve ark.?' (st cenede hareketli aparey
kullanilarak seri cekim yapilmasinin dis hareketleri icin
glvenli oldugunu bilmiglerdir. Hern’andez-Alfaro ve
ark.?2 piknodizostozisli hastaya ait bir vaka raporunda
dentofasiyal deformitelerin tedavisinde rijit fiksasyon ve
kemik grefti kullanilarak yapilan bimaksiller ortognatik
cerrahi tedavisini tanimlamiglardir.

Konvansiyonel ortognatik cerrahide enfeksiyon riski
yuksekken, ekstraoral distraksiyon osteogenezisinde
enfeksiyon riski en aza iner ayrica obstruktif uyku apnesi
olan hastalarda bu yodntem konusma fonksiyonunu
olumsuz etkilemeden solunumu rahatlatir ve istenen
hareketi saglar.2® Bircok vaka raporunda rijit eksternal
distraktdrle yapilan distraksiyon osteogenezisi sonucu
maksillada basarili ilerlemeler bildirilmistir.2+2°

invaziv prosedirler uygulanmadan énce risk yarar orani
hesaplanmalidir. Bu vakada hastaya ortodontik tedavi
protokoll ve olasi riskler hakkinda bilgi verildi ve hasta
tedaviyi kabul etmedidi igin takip dnerildi.

SONUG

Osteoklast disfonksiyonu, kirlgan kemik, kraniyofasiyal
defektler, ciddi malokluzyon ve dis anomalileri ile
karakterize piknodizostozis gibi iskeletsel displazi olan
hastalar dikkatle incelenmeli ve tedavi planlanirken risk
faktorleri belirlenmelidir. Hastalar ameliyat dncesi olasi
riskler ve komplikasyonlar hakkinda bilgilendirilmeli,
oral hijyen egitimi verilmeli ve duzenli kontrolleri
yapiimalidir.
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