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Kamptomeli� displazi sendromu 
(Olgu sunumIJ) 

E. Ferda Perçin(1), Ayça Törel Ergür(2), ilhan Sezgin(3), Sıtkı Perçin(4), Asım Gültekin(S) 

Kamptamelik displazi sendromu, uzun kemiklerde özellikle tibiada konjenital kavislenme ile birlikte diğer 
iskelet anomalileri, özellikle sInir sistemi ve solunum sistemini tutan lezyonlarla karakterize nadir bir iskelet dis­
plazisidir. solunum sistemi bozukluklan, sıklıkla erken çocukluk döneminde ölüme yol açar. Etyolojisi henüz bil­
inmemektedir. Bu yazıda üst ekstremitelerinde de kavislenmesi olan bir olgu sunuldu. 

Anahtar kelime/er: Kavisli tibia, tibia/ gamze, vertebra anomalisi 

Camptomelic dysp/asia syndrome 

The camptomelic dysplasia syndrome is a rare skeletal dysplasia which inc/udes, in addition to typical an­
gulations of long bones, other skeletal abnormalities and visceral lesions, particularly those of the brain and of 
the respiratory tracl. 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, özellikle tibiada olmak üze- Olgu sunumu 
re ekstremite kemiklerinde kavislenme, skapula ve 
klavikula hipoplazisi, vertebra ve pelvik kuşak delor­
l]1iteleriyle karakterize bir sendromdur (4-6, 10, 14). 
Ust ekstremite. kemiklerinde kavislenme oldukça 
nadirdir. Bu karakteristik özelliklere ek olarak polihid­
ramnios, makroselali, kot anomalileri, radyouinar dis­
lokasyon, yarık damak, kalp ve genital anomaliler de 
olabilmektedir (2, 5, 14). Genellikle erken çocukluk 
döneminde solunum komplikasyonlarından ölüm ol­
masına karşın daha uzun yaşam süreleri de bildiril­
miştir (2, 5, 7, 8). 

Etyolojisi bilinmemektedir. Ancak otozomal resesil 
kalıtım, sporadik dominant mutasyon ve X'e bağlı ka­
Iıtım olduğunu gösteren raporlar vardır. Ayrıca bir kaç 
olguda kromozom anomalilerinden de söz edilmekte­
dir (1, 4, 5, 10, 12). 1990 yılına kadar kamptomelik 
displazi sendromlu (KOS) 100 olgu bildirilmiş olup, 
son yıllara ait literatür incelemelerinde de yeni olgu 
sayısının çok az olduğu görülmektedir (10, 11). 

Olgumuzda KOS'nun tipik özelliklerine ilaveten az 
rast/anan bulguların da varlığı ve bunlara karşın sant­
ral sinir sistemi anomalilerinin olmayışı ilginçti. 

Şekil 1: Olgunun genel görünümü 

Öyküsünden, 29 yaşındaki annenin 2. gebeliğin­
den, yaşayan 2. çocuk olarak sezeryanla doğduğu, 
prenatal dönemde annenin sigara kullanımı ve poli­
hidramniosu olduğu öğrenildi. Anne ve baba arasında 
akrabalık yoktu. Gestasyonel haftası, Balıard skorla­
masına göre 38 hafta olan olgunun vital bulguları sta­
bildi. Fizik muayenesinde; ağırlık 3000 gr. (%50), boy 
43 cm (%10.ı.), baş çevresi 37.5 cm (%901), kul.aç 
uzunluğu 36 cm üst/alt segment oranı 2.38 cm idi. On 
lontanel 3x2 cm arka lontanel 1 x1 cm sagital sütür 
0.3 cm açık olarak palpe ediliyordu. Makroselali, ar­
kaya düşük kulaklar, yumuşak damak yarığı, mikrog­
nati, kısa ve kavisli ekstremiteler, radyouinar dislo­
kasyon, tibia üzerinde gamze, bilateral metatarsus 
varus ve küçük patolojik yerleşimli ayak parmakları 
vardı (Şekil 1, 2). Bifid skrotumlu olgunun, sağ testisi 
skrotumda, sol testisi inguinal kanalda palpe ediliyor­
du (Şekil 3). Karaciğer midklavikuler hatta 3 cm pal­
pabldı, göğüs kalesi dardı. Akciğerlerinde dinlemekle 
ince raller ve mezokardiyak odakta 2/6 dereceden 
sistolik ülürümü vardı. Pupiller izokorik, ışık refleksi 
normaldi. Moro ve yakalama refleksleri var, emme ve 
arama refleksleri yoktıl. Laboratuvar bulguları normal­
di. 

Şekil 2: Tibia JJzerinde gamze, metatarsus varus ve patolojik 
yerleşimli ayak parmakları 
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S4 E. F. Perçin ve ark. 

Şekil 3: Bifid skrotum 

Radyografik incelemelerde; geniş kalvaryum, kü­
çük yüz ve küçük çene görünümü vardı. Toraks grafi­
lerinde CS-7 ve Th1-6. vertebralarda ark deformitesi, 
Th 1, 2, 4. vertebralarda pedikül hipoplazisi vardı. Kot­
lar dalgalı görünümde olup, solda 11, sağda 12 kot 
vardı (Şekil 4). Uzun kemik grafilerinde radiuslar ulna­
ya, fibulalar tibiaya göre daha kısa ve femur, tibia, fi­
bu la, radius ve ulna kemiklerinin tümü anguleydi (Şe­
kil S, 6). Talus-kalkaneusla süperpoze olarak izleni­
yordu (Şekil S). Pelvisin radyografik incelenmesinde 
iliak kemikler küçük, asetabulumlar hipoplazik olarak 
tespit edildi. Pelvis çıkımı, rölatif olarak geniş görünü­
yordu (Şekil S) Ultrasonografik (US) incelemede batın 
doğaldı, uterus ve adnekslere rastlanmadı. 

EKG, telekardiografi ve beyin tomografisinde pa­
tolojik bir özellik yoktu. Kromozom analızı için alınan 
kanın enfekte olması üzerine tekrarlanması düşünül­
dü. Ancak hastada gelişen kalp yetmezliği ve anenii 
için yapılan kan transfüzyonundan dolayı tekrarlana­
madı. Buccal smear incelenmesinde Barr cisimciği 
gözlenmedi. 

Hastanın takibinde belirgin skolyoz gelişti. Yarık 
damak, respiratuar ve kardiyak problemleri nedeniyle 
nazogastrik sonda ile beslenmeye alındı. Hastanın 4 
ay yaşadıktan sonra solunum yetmezliği nedeniyle ex 
olduğu öğrenildi. 

Tartışma 

Fiziksel özellikleri, radyografik görüntüleri ve klinik 
gidişini tanımladığımız hasta tipik bir KOS olgusuydu. 
Literatürde üst ekstremite kemiklerinde kavislenmenin 
çok nadir olduğu bildirilmektedir. Ayrıca Simons ve 
Sarrafian ise 28 haftalık KOS'lu olgularda clubfoot'un 
cerrahi tedavisi sırasında talus altında kalkaneusun 
belirgin şekilde rotasyon yaptığını saptamışlardır (13). 
Şekil S'de görüldüğü gibi biz de talus-kalkaneus ilişki­
sinin, röntgende süperpozisyona neden olabilecek bir 
pozisyonda olduğunu düşündük. 

Polihidramnios, KOS'da çok sık rastlanmayan ve 
kesinlik kazanmamış bulgulardan biri olmakla birlikte; 
bazı araştırıcılar tarafından US olarak KOS ve polihid­
ramnios arasında ilişki tanımlanmıştır (9, 14, 1S). 01-
gumuzun da prenatal öyküsünde polihidramniosu 
mevcuttu. Aynı şekilde kardiak malformasyonlar da 
çok sık rastlanmayan bulgular arasında sayılmaktadır 
(S, 14). Bu olguda EKO çekilemediği için kesin olarak 
defektin ne olduğu saptanamamakla birlikte; mezo­
kardiak odakta 2/6 dereceden sistolik üfürümün varlı­
ğı ve sonradan kalp yetmezliğinin gelişmesi, kalp de­
fekti lehine yorumlanabilir. 

Coscia ve ark. göre midtorasik pediküllerin geç 
ossifikasyonu sendrom için belirgin bir tanı kreteri ola­
rak yardımcı olabilir. Araştırmacılar, bu hastalarda 
oluşan skolyozun primer sebebinin, vertebra cisim hi­
poplazisi olduğu sonucuna varmişlardır (2). Olgumu­
zun ilk muayenesinde rastlanmayan, ancak kısa bir 
süre sonra oluşan skolyozun aynı teoriyle açıklanabi­
leceği düşüncesindeyiz. Erken dönemde ölümlere ne­
den olan solunum güçlüğünün etyolojisinde küçük gö­
ğüs kafesi, defeklli trakeobronşial kartilajdan kaynak­
lanan dar hava yolları ve bazen de mikrognati, yarık 
damak, retroglossi ve hipoplastik akciğerler suçlan­
mıştır (S). Balcı ve ark.'ı olgularında yaptıkları post­
mortem incelemede trakea kartilajında hipoplazi sap­
tamamamışlardır (1). Buradan yola çıkarak olgu mu­
zun ilk muayenelerinde saptanmayan ve zaman için­
de gelişen solunum problemlerinin, öncelikle göğüs 
kafesi anomalisi, yarık damak ve mikrognati yanısıra 
kalp defekti ne de bağlı olabileceğini düşünüyoruz. 

Anormal dış genitaller, çoğu vakada tanımlan­
makla birlikte kromozom anomalisi bulunan olgu sayı­
sı azdır (4, 10, 14). Bunlar arasında XY karyotipli kız 

Şekil 4: Alt servikal, üsı ıorakal 
vertebralarda ark defektieri solda 
11 kot 

Şekil 5: Femur, tibia ve fibulada kavislenme Şekil 6: Kısa ve kavisli radius ve ulna 



olgular ve XV gonadal disgenezisli olgulara rastlan­
mıştır (3, 5). Hall ve Spranger bazı erkek olgularda 
kadın tipi dış genitaller, vagina, uterus ve fallop tüpleri 
olduğunu bildirmişlerdir (5). Olgumuzun dış genitalle­
rinin fenotipinin erkek olarak tanımlanabilmesi, testis­
lerin varlığı, Barr cisimciğinin görülmemesi ve US ola­
rak Müllerian yapılara rastlanılmaması, karyotipin XV 
olabileceği şeklinde bir fikir vermektedir. 

KOS'nun karakteristik bulgusu olan ve özellikle de 
tibiada olmak üzere uzun kemiklerde görülen kavis­
lenme, osteogenezis imperfekta, tanatoforik displazi 
sendromu ve prenatal bowingde de görülebilmektedir 
(1, 5, 10, 14). Bu nedenle ayırıcı tanıda bu sendrom­
lar da göz önüne alınmalıdır. Tanatoforik displazi 
sendromunda KOS'daki benzer bulgulara karşın grafi­
lerde vertebraların U şeklinde görülmesi tipiktir. Ağır 
osteogenezis impertektalı olgularda bacak kemiklerin­
de kavislenmeler olabilmektedir. Ancak olgumuzda 
bulunmayan kemik frajilitesi, mavi sklera ve hipereks­
tansibilite osteogenezis imperfekta için karakteristik 
bulgulardır (10). Prenatal bowingde ise tibia üzerinde 
gamze ve uzun kemiklerde kavislenme sözkonusudur 
(5). Ancak KOS de bulunan diğer anomalile!' bulun­
maz. 

Hasta kardeşlerin varlığı, otozomal resesif kalıtım 
olasılığını düşündürmekle birlikte; pek çok izole olgu 
bulunması bu sendromun etyolojisinin karanlık kalma­
sına sebep olmuştur (12). 1985'de Cooke ve ark. 
1991 'de Maraia ve ark. farklı kromozom anomalileri 
tanımladıkları için olayı, belirli bir kromozom anomali­
sine bağlamak mümkün değildir (4, 5). Biz kromozom 
analizi yapamadığımız için bu konuda bir fikir yürüte­
miyoruz. Ancak anne-babanın akraba olmayışı ve di­
ğer kardeşin sağlıklı olu�u, ailede başka olgu tanım­
lanmayışı, kalıtım modelınin otozomal dominant spo­
radik olduğunu düşündürmlektedir. Olguların çoğunun 
erken çocuklukta kaybedilmesine karşın, sağ kalan 
ve uzun yaşayan olguların varlığı sevindirici bir du­
rumdur. Bu olgularda ortopedik tedavilerin yapılması, 
daha kaliteli bir yaşam sağlanması açısından önemli­
dir. 
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