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Olgu bildirisi

Ciddi bir yak›nmas› olmaks›z›n, sadece huzursuzluk ve
bir hekimin kalbinde üfürüm duymas› nedeniyle getirilen
hastan›n, aralar›nda üçüncü dereceden akrabal›k olan ai-
lenin ikinci çocu¤u oldu¤u, miad›nda, 3 500 gr, normal
yolla, hastanede do¤du¤u ve perinatal sorununun olmad›-
¤› ö¤renildi. Sa¤l›kl› bir kardefli olan olgunun ailesinde
önemli bir hastal›k öyküsü yoktu. 

Muayenesinde genel durumu iyi, bilinci aç›k, vücut
a¤›rl›¤› 4 300 gr (50-75p), boyu 56 cm (50-75p), bafl çev-
resi 37 cm (25-50p), vücut s›cakl›¤› 36,8ºC, solunum say›-
s› 60/dak, nabz› 136/dak ve ön fontaneli 4x3 cm bulundu.
Dinlemekle mezokardiyak odakta 1-2 /6 sistolik üfürüm
duyuldu. Karaci¤er 3 cm, dalak 3 cm ele geliyordu ve di-
¤er sistem muayenelerinde özellik yoktu.

Tam kan say›m›nda hemoglobin 9,5 g/dL, ortalama
eritrosit hacmi (MCV) 85,6 fL, lökosit say›s› 
27,9x103 /mm3, trombosit say›s› 93x103 /mm3; periferik
yaymada lökoeritroblastoz, ikili ve üçlü trombositler sap-
tand›. Biyokimya tetkiklerinde aspartat aminotransferaz
(AST) 196 U/L, alanin aminotransferaz (ALT) 87 U/L, kal-
siyum 8,4 mg/dL, fosfor 1,85 mg/dL, alkalen fosfataz
2126 U/L bulunurken böbrek ifllev testleri, total protein,
albümin ve di¤er elektrolitleri normal bulundu. 25-OH ko-
lekalsiferol düzeyi 16 ng/mL (10-40 ng/mL), parathormon
düzeyi 316 pg/mL (11-68 ng/mL) bulundu. Kemik ili¤i çok
az al›nabildi ve hiposelüler idi.

Üfürümü nedeniyle çekilen ekokardiyogafisi normal
bulundu. Kar›n ultrasonografisinde fazla olmayan karaci-
¤er-dalak büyüklü¤ü izlendi. Tam idrar tetkiki, CRP, tiroid
ifllev testleri, B12 vitamini, folik asit, Ig G, M, A, E, C3, C4,
HBV, HCV, HIV, CMV, EBV, TORCH, idrar ve kan amino-
asitleri, “tandem mass”, idrarda organik asit, laktat ve pi-
rüvat düzeyleri normal bulundu. 

Hastaya ayr›ca kafa (Resim 1) ve uzun kemik grafisi
(Resim 2) çekildi.
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Resim 1. Resim 2.



RReessiimm  11..  OOllgguunnuunn  kkaaffaa  ggrraaffiissii  

RReessiimm  22..  OOllgguunnuunn  bbaaccaakk  ggrraaffiissii  

Tan› -Tart›flma

Süt çocuklu¤u malin osteopetroz ve raflitizm

Hiposelüler kemik ili¤i, ileri derecede yo¤un uzun kemik
görünümü ve yine kafa grafisinde ileri derecede yo¤un göz-
lük fleklindeki kemik görünümü osteopetroz tan›s›n› koy-
durdu.

‹laveten çok yüksek alkalen fosfataz düzeyi ve uzun ke-
mik metafizlerinde görülen geniflleme, f›rçalanma ve ça-
naklaflma görünümü nedeniyle de evre iki raflitizm tan›s›
konuldu.

Raflitizm aç›s›ndan hasta tedaviye al›nd›; ancak 
ostepetroz tedavisi için kemik ili¤i nakli planlanmas›na ra¤-
men uygun verici bulunamad› ve hasta destek tedavisiyle
izleme al›nd›.

‹zlem süresinde dört ayl›kken ateflsiz yayg›n tonik nöbet
geçirmesi nedeniyle çekilen elektroansefalografi sonucu
epilepsi tan›s› ald› ve tedavi baflland›. Görsel ve iflitsel uya-
r›lm›fl potansiyeller normaldi. Sekiz aya kadar olan izlemle-
rinde hastan›n karaci¤er ve dalak boyutlar› artt›. Düflük
trombosit, düflük hemoglobin ve yüksek lökosit düzeyleri
devam etti Steroid ve transfüzyonlarla destek yap›ld›. Alka-
len fosfataz düzeyi yüksek (1152U/L) devam etti. Ayr›ca
hastada optik atrofi ve sese karfl› tepkide azalma geliflti ve
psikometrik geliflim testleri geri bulundu.

Olgu halen destek tedavisiyle izlenmektedir.

Tart›flma

Osteopetroz, osteoklastik aktivitedeki azalma ya da bo-
zukluk neticesinde yayg›n osteoskleroz ile seyreden, 
1/200 000 oran›nda görülen, otozomal çekinik (resesif) , an-
cak bir formunda bask›n (dominan) geçiflli bir hastal›kt›r.
Osteoklastlar›n kemik resorpsiyonundaki yetersizli¤i sonu-
cu kemiklerde yo¤unluk art›fl› geliflir. Artan kemik dokusu
taraf›ndan kemik ili¤i bofllu¤unun giderek daralt›lmas›na
ba¤l› olarak kemik ili¤i hipoplazisi, ilerleyici pansitopeni,
bunlar› karfl›lamak için ekstramedüller hematopoez ve so-
nucunda karaci¤er-dalak büyüklü¤ü gözlenir (1,2). Süt ço-
cuklu¤u malin osteopetroz tan›s› do¤umu takip eden aylar-
da konur ve kemik ili¤i nakli flans› olmayan hastalar genel-
likle iki y›l içinde kaybedilir (2-4). 

Anemi, trombositopeni, hepatosplenomegali, makrose-
fali ve daha ileri dönemde görme ve iflitme kayb› ve büyü-
me gerili¤i hastal›¤›n s›k rastlanan bulgular›d›r (2,4). Hasta-
da trombositopeni ve belirgin lökoeritroblastoz nedeniyle
yetersiz eritropoez yapan nedenler irdelendi. Hepatosple-
nonomegali, anemi, trombositopeni ve hiposelüler kemik
ili¤i beraberinde artm›fl kemik yo¤unlu¤u saptanm›flt›. Ke-
mikte yo¤unluk yan›nda metafizlerde kemikleflme bozuklu-
¤una ba¤l› ‘kemik içinde kemik’ görüntüsü vard› ve kafa
grafisinde gözlük fleklindeki yo¤unluk art›fl› görülüyordu

(Resim 1,2). Bu bulgularla hastaya ‘süt çocuklu¤u malin 
osteopetroz’ tan›s› konuldu. 

Osteopetrozun klinik olarak üç tipi tan›mlanm›flt›r: a) Süt
çocuklu¤u malin ostepetrozu b) Süt çocuklu¤u ara (inter-
mediate) osteopetrozu c) Eriflkin benin osteopetrozu.

‹lk iki tip otozomal çekinik, eriflkin tipi ise otozomal bas-
k›nd›r. Bu klinik formlar osteoklast ifllev bozuklu¤uyla belir-
gin genetik bozuklu¤un heterojenitesiyle iliflkilidir (2,5). 

Süt çocuklu¤u malin osteopetrozu ölümcüldür ve ciddi
kemik ili¤i yetersizli¤i ve pansitopeni ile seyreder (2,5,6). Er-
ken dönemde hepatosplenomegali ve sitopeninin h›zla ge-
liflti¤i olgumuz bu gruba girmektedir.

Hastal›kta sklerotik kemik dokusu bas›s›na ba¤l› olarak
kafa çiftleri etkilenir ve hastalarda görme ve/veya iflitme ka-
y›plar›, yüz felci geliflebilir. ‹laveten hidrosefali, konvülziyon-
lar, zekâ gerili¤i oluflabilir. Olguda yap›lan uyar›lm›fl potan-
siyeller incelemesi iki ayl›kken normal bulundu. Ancak taki-
binde konvülziyon geçirmesi, iki tarafl› optik atrofi izlenme-
si, ve gerek görsel gerekse iflitsel uyar›lm›fl potansiyellerin
bozulmas› sinir bas›s› ile iliflkilendirildi. 

Osteopetrozda kalsiyum metabolizma bozukluklar› ol-
du¤u bilinmektedir (10). Osteoklastlar›n ifllevi bozuk oldu-
¤undan, vücutta yeterli kalsiyum ve fosfor olmas›na ra¤-
men yeni oluflan kemi¤in mineralizasyonu için yetersiz kal›r
ve raflitizm geliflir. Olguda kalsiyum normal, fosfor düflük,
alkalen fosfataz yüksek, 25-OH kolekalsiferol alt s›n›rda,
parathormon düzeyi artm›fl, uzun kemiklerin ucunda ça-
naklaflma, metafizde geniflleme tespit edilerek raflitizm ta-
n›s› kondu. Osteopetroz ile birlikte görülebilen bu çeliflkili
durum, literatürlerde de belirtildi¤i gibi “osteopetrorikets”
olarak adland›r›lmaktad›r (2,11,12). 

Radyografik olarak kortikomedüller s›n›r olmaks›z›n ke-
mik yo¤unlu¤unda art›fl›, metafizlerde geniflleme, “kemik
içinde kemik” veya “kemik içi fenomeni” görülür ki bu du-
rum bizim olgumuzda da vard› (1,2,5,13). 

Osteopetrozda tek iyilefltirici tedavi yöntemi erken dö-
nemde kemik ili¤i naklidir (2,3,14). Bu nedenle olgunun ai-
lesinin HLA doku tiplendirmesi yap›ld›. Ancak uygun doku
örne¤i bulunamad› ve destek tedavisi ile takibe al›nd›.

Süt çocuklu¤u malin osteopetrozda, yaflam›n ilk iki y›l›nda
ölüm oran› yüksektir. Tedavisiz olgular›n %70’i ilk befl y›lda
enfeksiyon, anemi ve kanama nedeniyle kaybedilirler. Korti-
kosteroidler, yüksek doz kalsitriol, eritropoetin ve -‹nterfe-
ron uygulanan destek tedavileri aras›ndad›r. Steroidlerin
yüksek dozda kemik yo¤unlu¤unu azalt›rken, düflük dozda
transfüzyon ihtiyac›n› azaltt›¤› bildirilmifltir (2,15). Bu neden-
le olguya 2 mg/kg/gün dozunda prednizolon baflland›. Yük-
sek doz kalsitriol, osteoklastlar›n kemik y›k›m› ifllevini uyar›r
ve osteoklast de¤iflimini art›r›r.   -interferon, kemik rezorpsi-
yonunu art›rarak ilerlemeyi yavafllatmaktad›r (2,5,8).

Do¤ufltan raflitizm ile birlikte osteopetroz varl›¤›nda, k›-
sa süreli yüksek doz D vitamini deste¤i önerilmektedir. Bu-
nun yan›nda do¤ufltan olmayan raflitizmin oldu¤u oste-
opetroz olgular›nda yüksek doz D vitamini kullan›m› tart›fl-
mal›d›r. Yüksek doz D vitamini ile kalsifikasyon ve dolay›-
s›yla sinir s›k›flmalar› olas›l›¤›n›n artaca¤› belirtilmifltir
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(1,2,12,16). Olgumuzda tespit edilen evre 2 raflitizm nede-
niyle 2 000 U/gün dozunda 25-OH D3 vitamini bir ay sürey-
le uyguland›ktan sonra 400 U/gün dozunda koruyucu D vi-
tamini ile devam edildi.

Sonuç olarak, süt çocuklu¤u döneminde sitopeni, kara-
ci¤er-dalak büyüklü¤ü, görme ve/veya iflitme kayb› ile ge-
len hastalarda osteopetroz ay›r›c› tan›da düflünülmeli ve ke-
mik grafileri çekilmelidir. Raflitizm osteopetroz ile birlikte
görülebilir. Osteopetrozun erken tan›nmas› kemik ili¤i nak-
linin baflar›s›n› artt›racakt›r. 
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