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Kamptomelik displazi sendromu

(Olgu sunumy)

E. Ferda Pergin(1), Ayca Torel Ergiir(2), ilhan Sezgin(3), Sitki Pergin(4), Asim Giiltekin(5)

Kamptomelik displazi sendromu, uzun kemiklerde ézellikle tibiada konjenital kavislenme ile birlikte diger
iskelet anomalileri, 6zellikle slnir sistemi ve solunum sistemini tutan lezyonlarla karakterize nadir bir iskelet dis-
plazisidir. solunum sistemi bozukluklari, siklikla erken ¢ocukluk déneminde 6lime yol agar. Etyolojisi heniz bil-
inmemektedir. Bu yazida (st ekstremitelerinde de kavislenmesi olan bir olgu sunuldu.

Anahtar kelimeler: Kavisli tibia, tibial gamze, vertebra anomalisi

Camptomelic dysplasia syndrome

The camptomelic dysplasia syndrome is a rare skeletal dysplasia which includes, in addition to typical an-
gulations of long bones, other skeletal abnormalities and visceral lesions, particularly those of the brain and of
the respiratory tract. Respiratory disorders often lead to death in early infancy. Its etiology has not yet been de-
termined. In this article, a case with a bowing of the upper extremites has been presented.

Keywords: Bowed tibia, tibial dimple, vertebral anomalies

Kamptomelik displazi, 6zellikle tibiada olmak Uze-
re ekstremite kemiklerinde kavisienme, skapula ve
klavikula hipoplazisi, vertebra ve pelvik kusak defor-
miteleriyle karakterize bir sendromdur (4-6, 10, 14).
Ust ekstremite kemiklerinde kavislenme oldukga
nadirdir. Bu karakteristik 6zelliklere ek olarak polihid-
ramnios, makrosefali, kot anomalileri, radyoulnar dis-
lokasyon, yarik damak, kalp ve genital anomaliler de
olabilmektedir (2, 5, 14). Genellikle erken ¢ocukluk
déneminde solunum komplikasyonlarindan élim ol-
masina karsin daha uzun yasam sureleri de bildiril-
mistir (2, 5, 7, 8).

Etyolojisi bilinmemektedir. Ancak otozomal resesif
kalitim, sporadik dominant mutasyon ve X'e bagh ka-
littm oldugunu gésteren raporlar vardir. Ayrica bir kag
olguda kromozom anomalilerinden de s6z edilmekte-
dir (1, 4, 5, 10, 12). 1990 yilhina kadar kamptomelik
displazi sendromiu (KDS) 100 olgu bildirilmis olup,
son yillara ait literatir incelemelerinde de yeni olgu
sayisinin gok az oldugu gérilmektedir (10, 11).

Olgumuzda KDS'nun tipik 6zelliklerine ilaveten az
rastlanan bulgularin da varligi ve bunlara karsin sant-
ral sinir sistemi anomalilerinin olmayisi ilgingti.
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Olgu sunumu

Oykusunden, 29 yasindaki annenin 2. gebeligin-
den, yasayan 2. ¢ocuk olarak sezeryanla dogdugu,
prenatal dénemde annenin sigara kullanimi ve poli-
hidramniosu oldugu 6grenildi. Anne ve baba arasinda
akrabalik yoktu. Gestasyonel haftasi, Ballard skorla-
masina gére 38 hafta olan olgunun vital bulgular sta-
bildi. Fizik muayenesinde; agirlik 3000 gr. (%50), boy
43 cm (%101), bas gevresi 37.5 cm (%90T), kulag
uzunlugu 36 cm Ust/alt segment orani 2.38 cm idi. On
fontanel 3x2 cm arka fontanel 1x1 cm sagital sitiir
0.3 cm agik olarak palpe ediliyordu. Makrosefali, ar-
kaya dusuk kulaklar, yumusak damak yari@i, mikrog-
nati, kisa ve kavisli ekstremiteler, radyoulnar dislo-
kasyon, tibia Uzerinde gamze, bilateral metatarsus
varus ve kigulk patolojik yerlesimli ayak parmaklari
vardi (Sekil 1, 2). Bifid skrotumlu olgunun, sag testisi
skrotumda, sol testisi inguinal kanalda palpe ediliyor-
du (Sekil 3). Karaciger midklavikuler hatta 3 cm pal-
pabldi, gégus kafesi dardi. Akcigerlerinde dinlemekle
ince raller ve mezokardiyak odakta 2/6 dereceden
sistolik GfGrima vardi. Pupiller izokorik, 151k refleksi
normaldi. Moro ve yakalama refleksleri var, emme ve
grama refleksleri yoktu. Laboratuvar bulgulari normal-
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Sekil 2: Tibia dizerinde gamze, metatarsus varus ve patolojik

Sekil 1: Olgunun genel gériinimi yerlegimli ayak parmaklari
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Sekil 3: Bifid skrotum

Radyografik incelemelerde; genis kalvaryum, k-
¢Uk yliz ve kiglik cene gérinimu vardi. Toraks grafi-
lerinde C5-7 ve Th1-6. vertebralarda ark deformitesi,
Th1, 2, 4. vertebralarda pedikil hipoplazisi vardi. Kot-
lar dalgall gérinimde olup, solda 11, sagda 12 kot
vardi (Sekil 4). Uzun kemik grafilerinde radiuslar ulna-
ya, fibulalar tibiaya gére daha kisa ve femur, tibia, fi-
bula, radius ve ulna kemiklerinin timi anguleydi (Se-
kil 5, 6). Talus-kalkaneusla siiperpoze olarak izleni-
yordu (Sekil 5). Pelvisin radyografik incelenmesinde
iliak kemikler kigik, asetabulumlar hipoplazik olarak
tespit edildi. Pelvis ¢ikimi, rélatif olarak genis gérinu-
yordu (Sekil 5) Ultrasonografik (US) incelemede batin
dogald, uterus ve adnekslere rastlanmadi.

EKG, telekardiografi ve beyin tomografisinde pa-
tolojik bir 6zellik yoktu. Kromozom analizi igin alinan
kanin enfekte olmasi Uzerine tekrarlanmasi disiniil-
du. Ancak hastada gelisen kalp yetmezIigi ve anemi
icin yapilan kan transflizyonundan dolay: tekrarlana-
madi. Buccal smear incelenmesinde Barr cisimcigi
gbzlenmedi.

Hastanin takibinde belirgin skolyoz gelisti. Yarik
damak, respiratuar ve kardiyak problemleri nedeniyle
nazogastrik sonda ile beslenmeye alindi. Hastanin 4
ay yasadiktan sonra solunum yetmezligi nedeniyle ex
oldugu égrenildi.

Sekil 4: Alt servikal, list torakal
vertebralarda ark defektleri solda
11 kot

Tartisma

Fiziksel 6zellikleri, radyografik géruntileri ve klinik
gidisini tanimladigimiz hasta tipik bir KDS olgusuydu.
Literatirde Ust ekstremite kemiklerinde kavislenmenin
¢ok nadir oldugu bildiriimektedir. Ayrica Simons ve
Sarrafian ise 28 haftalik KDS'lu olgularda clubfoot'un
cerrahi tedavisi sirasinda talus altinda kalkaneusun
belirgin sekilde rotasyon yaptigini saptamislardir (13).
Sekil 5'de gérildigl gibi biz de talus-kalkaneus iliski-
sinin, réntgende slperpozisyona neden olabilecek bir
pozisyonda oldugunu disindik.

Polihidramnios, KDS'da ¢ok sik rastlanmayan ve
kesinlik kazanmamis bulgulardan biri olmakla birlikte;
bazi arastiricilar tarafindan US olarak KDS ve polihid-
ramnios arasinda iliski tamimlanmistir (9, 14, 15). Oi-
gumuzun da prenatal éykisinde polihidramniosu
mevcuttu. Ayni sekilde kardiak malformasyonlar da
¢ok sik rastlanmayan bulgular arasinda sayiimaktadir
(5, 14). Bu olguda EKO ¢ekilemedigi igin kesin olarak
defektin ne oldugu saptanamamakla birlikte; mezo-
kardiak odakta 2/6 dereceden sistolik Gftirimin varli-
g1 ve sonradan kalp yetmezliginin gelismesi, kalp de-
fekti lehine yorumlanabilir.

Coscia ve ark. gére midtorasik pedikillerin geg
ossifikasyonu sendrom igin belirgin bir tani kreteri ola-
rak yardimci olabilir. Arastirmacilar, bu hastalarda
olusan skolyozun primer sebebinin, vertebra cisim hi-
poplazisi oldugu sonucuna varmislardir (2). Olgumu-
zun ilk muayenesinde rastlanmayan, ancak kisa bir
slire sonra olusan skolyozun ayni teoriyle agiklanabi-
lecegi dislincesindeyiz. Erken dénemde élimlere ne-
den olan solunum gi¢ligunin etyolojisinde kigik gé-
gus kafesi, defektli trakeobronsial kartilajdan kaynak-
lanan dar hava yollari ve bazen de mikrognati, yarik
damak, retroglossi ve hipoplastik akcigerler suglan-
mistir (5). Balci ve ark.'i olgularinda yaptiklari post-
mortem incelemede trakea kartilajinda hipoplazi sap-
tamamamiglardir (1). Buradan yola ¢ikarak olgumu-
zun ilk muayenelerinde saptanmayan ve zaman igin-
de gelisen solunum problemlerinin, éncelikle gégis
kafesi anomalisi, yarik damak ve mikrognati yanisira
kalp defektine de bagli olabilecegini disunuyoruz.

Anormal dis genitaller, ¢ogu vakada tanimlan-
makla birlikte kromozom anomalisi bulunan olgu sayi-
si azdir (4, 10, 14). Bunlar arasinda XY karyotipli kiz

Sekil 5: Femur, tibia ve fibulada kavislenme  Sekil 6: Kisa ve kavisli radius ve ulna
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olgular ve XY gonadal disgenezisli olgulara rastlan-
mistir (3, 5). Hall ve Spranger bazi erkek olgularda
kadin tipi dis genitaller, vagina, uterus ve fallop tipleri
oldugunu bildirmislerdir (5). Olgumuzun dis genitalle-
rinin fenotipinin erkek olarak tanimlanabilmesi, testis-
lerin varligi, Barr cisimciginin gériilmemesi ve US ola-
rak Mullerian yapilara rastlaniimamasi, karyotipin XY
olabilecegi seklinde bir fikir vermektedir.

KDS'nun karakteristik bulgusu olan ve 6zellikle de
tibiada olmak Gzere uzun kemiklerde gérilen kavis-
lenme, osteogenezis imperfekta, tanatoforik displazi
sendromu ve prenatal bowingde de gérilebilmektedir
(1, 5, 10, 14). Bu nedenle ayirici tanida bu sendrom-
lar da géz 6nine alinmalidir. Tanatoforik displazi
sendromunda KDS'daki benzer bulgulara karsin grafi-
lerde vertebralarin U seklinde gérilmesi tipiktir. Agir
osteogenezis imperfektali olgularda bacak kemiklerin-
de kavislenmeler olabilmektedir. Ancak olgumuzda
bulunmayan kemik frajilitesi, mavi sklera ve hipereks-
tansibilite osteogenezis imperfekta igin karakteristik
bulgulardir (10). Prenatal bowingde ise tibia tzerinde
gamze ve uzun kemiklerde kavislenme sézkonusudur
(5). Ancak KDS de bulunan diger anomaliler bulun-
maz.

Hasta kardeslerin varligi, otozomal resesif kalitim
olasihgini distindirmekle birlikte; pek ¢ok izole olgu
bulunmasi bu sendromun etyolojisinin karanhk kalma-
sina sebep olmustur (12). 1985'de Cooke ve ark.
1991'de Maraia ve ark. farkli kromozom anomalileri
tanimladiklari igin olayi, belirli bir kromozom anomali-
sine baglamak mimkun degildir (4, 5). Biz kromozom
analizi yapamadigimiz igin bu konuda bir fikir ydrite-
miyoruz. Ancak anne-babanin akraba olmayisi ve di-
ger kardesin saglikli olugu, ailede bagka olgu tanim-
lanmayisi, kalitim modelinin otozomal dominant spo-
radik oldugunu disundirmlektedir. Olgularin gogunun
erken ¢ocuklukta kaybedilmesine karsin, sag kalan
ve uzun yasayan olgularin varligi sevindirici bir du-
rumdur. Bu olgularda ortopedik tedavilerin yapiimasi,
daha kaliteli bir yasam saglanmasi agisindan énemli-
dir.
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