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OZET

X'e bagl hipofosfatemide radyolojik olarak, daha hafif olmakla
birlikte, nltrisyonel rasitizme benzer bulgular izlenir. Grafilerde
uzun kemiklerin kemiklesme bolgesinde opak hattin kaybolmasi,
blylme plaginda 6nce uzun aksta, daha sonra transvers planda
genisleme, metafizde “kadehlesme” ve fizis ile metafiz arasinda
“fircalagma” diye tabir edilen dizensizlik izlenir. Bulgularin sid-
deti bilateral el bilek ve diz anteroposterior grafileri kullanilarak
"Rickets Severity Score” (RSS) (Rasitizmm Agirlik Skoru) ile deger-
lendirilmektedir. RSS tani ve takipte kullanilabilir. Takipte ayrica
“Radiographic Global Impression of Change Scale” (RGI-C) (Ge-
nel Radyografik Degisim Olgiisti) de kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: Grafi, rasitizm, skorlama

ABSTRACT

Radiological findings in X-linked hypophosphatemia are similar
to, albeit less severe than, nutritional rickets. Loss of distinctness
of the zone of provisional calcification, widening of the growth
plate first in the long axis, followed by widening in the short axis,
"cupping” of the metaphysis and irregularity (fraying) at the me-
taphyseal border are seen on X-rays of long bones. The severity
of the findings can be assessed from bilateral anteroposterior
X-rays of the wrists and knees using the “Rickets Severity Score”
(RSS). RSS can be used at the time of diagnosis as well as for
assessing response to treatment. The “Radiographic Global Im-
pression of Change Scale” (RGI-C) is another scoring method
which can be used during follow-up of patients.
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GiRiS

Rasitizmin temelinde hipofosfatemiye bagl hipertrofik
kondrositlerin kemiklesme bdlgesinde (zone of provisi-
onal calcification) apoptoza ugrayamamasi yatar. Bu ne-
denle kemiklesme gerceklesemez ve kondrositler birik-
meye baslar (1). Bu birikim nedeniyle biyime plagi uzun
eksende kalinlagir ve radyografik olarak ilk bulgu oldugu
kabul edilse de, sit ¢ocuklarinda oldugu gibi, blyime
plaginin her iki tarafinda belirgin kemiklesme merkezinin
olusmadigi durumlarda degerlendirmesi zor bir bulgu-
dur. Bu nedenle kemiklesme bdlgesindeki keskin ve ince
opak hattin kaybolmasi erken dénemde daha degerlidir
(Sekil 1). Zamanla bu hat timuyle silinir ve blyime plagdi
ile metafiz arasinda bir sinir ayirt edilemez. Rasitizm ilerle-

dikge biriken kondrositler uzun eksene dik planda da ge-
nislemeye basglar ve klinik olarak da ayirt edilebilir sekilde
kemik uclan siser. Grafilerde kemik uclarinda kadehlesme
gorildr. Kikirdak kitlesi ile metafiz arasindaki sinir diizen-
siz oldugundan “fircalasma” seklinde tabir edilen girintili
cikintili gorinim izlenir (Sekil 2). Rasitizm bulgular en be-
lirgin olarak distal radius ve ulna, distal femur, proksimal
ve distal tibia ve kostalarin anterior uclar gibi blyime-
nin en hizli oldugu yerlerde gorilir. Kemik saftlarinda ise
osteomalazi ve sekonder hiperparatiroidiye bagli dansite
kaybi, yetmezlik kiriklar ve deformiteler gelisir (2).

X'e bagl hipofosfatemide (X-linked hypophosphatemia
- XLH) ise kemik mineralizasyonu nitrisyonel rasitizme
gore daha iyi korunmustur. Uste kiyasla alt ekstremite
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Sekil 1: (A) 1 yaginda XLH’ li bir olgunun ve (B) 1 yasinda normal bir olgunun el bilek grafileri.
Epifiz kemiklesmesi olmadiginda rasitizm bulgularini degerlendirmek gl¢ olabilir. Bu durumda
kemiklesme bdlgesindeki (Zone of Provisional Calcification — ZPC) keskin radyodens hattin kay-
bolmasi rasitizm tanisinda yardimcidir (oklar). Olgu Prof. Dr. Serap Turan’in arsivinden alinmistir.

b

Sekil 2: Dort yasinda nutrisyonel rasitizmli bir olgunun el
bilek grafisi. Radius ve ulnada kemiklesme bdlgesi timiy-
le silinmis ve bu bdlgede dizensiz fircalagmalar mevcut.
Metafizler normalden genis olarak izleniyor. Blyime plad
normalden genis. Prof. Dr. Serap Turan'in argivinden.

daha belirgin tutulur. Genu varum sik oldugundan dizde
medial kesimler daha belirgin etkilenir. Dis gelisimi geci-
kir ve dis apseleri siktir (2). Cocuklarin yaklasik %60'inda
kraniosinostoz (genellikle sagital) ve %25-50'sinde Chiari
Tip 1 malformasyonlar gérilur (3). Buyltk cocuklarda ke-
mik agrilari, yetmezlik kiriklari ve deformiteler 6n planda-
dir. Cocuklar ve erigkinlerde yapilan caligmalar XLH'de
demineralizsyonun genellikle apendikiler iskelette oldu-

Junu, aksiyel iskelette ise kemik dansitesinin artabilece-
gini gostermektedir (2).

XLH'nin tanisinda el bilek ve/veya diz ve/veya ayak bilek
bolgesinin anteroposterior (AP) grafiler ile gérintilen-
mesi ve bulgularin agirhiginin skorlanmasi énerilmektedir
(3). Rasitik hastalarda radyografik bulgularin agirhig Tha-
cher tarafindan gelistirilen “Rickets Severity Score” (RSS)
(Rasitizm Agirlik Skoru) ile degderlendiriimektedir (Sekil
3) (4). Bu skorlama yénteminin (hafif degisikliklerle) XLH
hastalarinda validasyonu yine Thacher ve ark. tarafindan
yapilmistir (5). Bu skorlama yénteminde hastaligin siddeti,
metafizer kadehlesme, fircalagsma ve biyime plaginin ne
kadarinin tutulduguna bakilarak degerlendirilir. Skorlama
icin her iki el bilek ve diz AP pozisyonda gorintilenir. Pu-
anlama daha agir tarafa gére yapilir. iki bolge, el bilek en
fazla 4 puan, diz en fazla 6 puan ve toplamda en fazla 10
puan olacak sekilde ayri ayri puanlanir (Tablo 1). Yuksek
puanlar daha agir hastalida isaret eder. El bilek bélgesin-
de radius ve ulna ayri ayr dederlendirilir ve puanlar top-
lanarak el bilek puani belirlenir. Diz bélgesinde de femur
ve tibia ayrn degerlendirilir. Burada ayrica puanlar tek taraf
(medial ya da lateral) tutulmussa puan 0,5 ile, iki taraf da
tutulmussa 1 ile carpilir. Her iki kemigin puanlar toplana-
rak diz skoru elde edilir (Sekil 4).

Bu skorlamanin ALP seviyesi, kemik dansitesi, ve hastanin
klinigi (bUytme hizi, yirime, agn, fiziksel fonksiyon) ile ko-
rele oldugu belirtiimektedir. Degerlendirenler arasinda (in-
ter-reader) orta dereceli ve degerlendirenlerin kendi icinde
ise (intra-reader) belirgin uyum oldugu belirtilmektedir (5).
Calismada ayrica daha 6nce hipofosfatazya hastalannda
validasyonu yapilmis “Radiographic Global Impression of
Change Scale” (RGI-C) (Genel Radyografik Degisim Olcii-
st) de (6) RSS ile karsilastirilmig ve bu dl¢lideki degisimlerin
RSS puanindaki degisimler ile benzerlik gosterdigi belirtil-
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Sekil 3: Thacher tarfindan gelistirilen Rickets Severity Score (RSS) (Rasitizm Adirlik Skoru)
(4). XLH' de Tablo 1'de belirtilen eklemeler yapilarak kullanilmistir. Verilmesi gereken puan-
lar grafilerin altinda belirtilmistir. (A) Normal el bilek. (B) Blyime plaginda dizensizlik ve
genisleme var, fakat kadehlesme izlenmiyor. (C) Konkav metafizer kadehlesme ve metafizer
fircalagsma. (D) Normal diz. (E) Femur ve tibianin sadece medial metafizleri etkilenmis. Tibia
medialinde kismi lisent gdrinim izlenmekle birlikte sinirlar net secilebiliyor (ok). (F)
Metafizlerde kismi lisent gorinim var fakat sinirlar net secilemiyor. (G) Kemiklesme bolge-
si timuyle lGsent izleniyor. Epifizler metafizer bolgelerden uzaklagmis goriinimde.

Tablo 1: XLH agirligini degerlendirmekte kullanilan RSS radyografik skorlama yontemi (5)

Radius ve ulna skorlamasi (en fazla 4 puan)

0
0,5
1
1,5
2

Normal buyime plagr.

Metafizer kenarda lusensi. Dizensizlik ya da fircalagma yok.

Geniglemis blylime pladi, metafizer kenarda dizensizlik. Kadehlesme yok.
Kismi metafizer konkavite veya metafizer kenarda kismi fircalagma.

Fircalagsmanin da géruldigi metafizer konkavite.

Femur ve tibia skorlamasi (en fazla 6 puan)

0
1
2
3

Carpan

Normal biyime plagr.

Metafizer kismi lisensi. Metafizin diizgln kenari izlenebiliyor.
Metafizer kismi lisensi. Metafizin diizgln kenari izlenmiyor.
Total lUsensi. Epifiz ile metafiz birbirinden uzaklagmis gérinlyor.
Tek bir kondil ya da plato tutulumu varsa 0,5 ile ¢arpilir.

Toplam skor (en fazla 10 puan)

El bilek puani Radius Puani + Ulna Puani

Diz puani

Toplam

(Femur Puani x Carpan) + (Tibia Puani x Carpan)
El Bilek Puani + Diz Puani
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Sekil 4: Sekiz yasinda XLH' li bir olgunun (A) el bilek ve (B) diz AP grafileri. El bileginde hem
radius hem de ulnada kemiklesme hatti silinmis. Diz grafisinde femur ve tibiada medial
kesimde lUsensi izleniyor ve metafizer kemiklesme hatlar silinmis. Femurda ek olarak late-
ral kesimde de kemiklegme hatti keskin degdil. Bu hastanin RSS skorlamasina gore el bilek
puani 1 (Radius 0,5 + Ulna 0,5), diz puani 3 (Femur 2x1 + Tibia 2x0,5) ve toplam puani 4
olacaktir. Prof. Dr. Serap Turan’ in arsivinden.

mistir (5). RGI-C yontemi iki grafi arasindaki degisimin de-
recesinin kalitatif olarak degerlendirildigi -3 ile +3 arasinda
degisen yedi puanli bir dlgektir. Sifir, herhangi bir degisim
olmadigini gosterir. Hafif, orta ve belirgin olmak tzere
arti yondeki puanlar iyilesmeyi, eksi yondeki puanlar ise
kotilesmeyi belirtir (6). Thacher ve ark. XLH" de skorlarin
nltrisyonel rasitizme gore daha distk oldugunu ve distk
skorlarda RSS yonteminin ¢ok basarnli olmasa da hastaligin
siddetini degerlendirmede iyi bir yontem oldugunu ve te-
daviye yanitin degerlendirilmesinde RGI-C yonteminin ek
olarak kullanilabilecegdini belirtmislerdir (5).

XLH'nin tanisinda ayrica alt ekstremite AP ortoréntge-
nogrami ve nefrokalsinozis icin renal ultrasonografi (US)
onerilmektedir. Klinik ihtiyaca goére dental panoramik
rontgenogram ve kraniosinostoz bulgular ya da nérolojik
sempotmlar bulunmasi halinde ayrica beyin manyetik re-
zonans gorlntlileme (MRG) énerilmektedir (3).

izlemde ise grafi su durumlarda énerilmektedir (3):

e  Tedaviye yanit vermeyen ya da deformitesi artan has-
talarda sol el bilek ve/veya diz grafisi

e Ortopedik cerrahi ihtiyaci olan hastalarda
e Aciklanamayan kemik agrisi olan hastalarda

e Erigkin takibine gecis yapacak hastalarda deformi-
tenin degerlendirilmesi amaciyla (alt ekstremite or-
torontgenogram)

Hastaligin izleminde ayrica Burosumab tedavisi alan has-
talarda nefrokalsinozis yoksa iki yilda bir, bilinen nefro-

kalsinozisi/hiperkalsilirisi olan hastalarda ise yillik USG
onerilmektedir. Kraniosinostozu dustndurir morfoloji
gelisiminde ya da nérolojik semptomlar ortaya cikar-
sa beyin MRG &nerilmektedir. Bes yasinda bazal dental
panoramik réntgenogram yapilmasi ve klinik gereklilige
gore tekrar edilmesi énerilmektedir. Uzun siren yiksek
tansiyonda (95. persentilin Uzeri) ekokardiyografi de éne-
rilir. Kemik yogunlugu él¢iimleri ise XLH hastalarinda 6ne-
rilmemektedir (3).
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