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Bu yazida, yeni doganin nadir kongenital bir hastaligi olan, kar-
tilaj, Iokomotor sistemin yumusak dokulari (adaleler), eklem kapsuli
ve gOzleri tutan, kisa extremiteler, kalca, diz ve dirseklerde cesitli de-
recelerde flexion kontraktiirleri ve radyografide cok sayida noktalanma
tarzinda, ossifiye olmamig kikirdak icindeki opasitelerle karakterize bir
Displasia Epifizialis Punctata olgusu incelendi.

GiRIiS:

Displasia Epifizialis Punctata ilk defa 1914 yiinda CONRADI
tarafindan “Chondradystrophia Foetalis Hypoplastika’” adiyla tanim-
lanmistir (1,2,4,7,8,10,11,12). Daha
anilmig, 1936 yihnda WEBER tarafindan Displasia Epifizialis Punctata
diye isimlendirilmistir. Amerikan ve milletlerarasi literatiirde cesitli .
isimler altinda anilmaktadir.

Calcificans Congenita”, ‘“Chondrodystrophia Foetalis Calsificans”,
““Chondrodisplasia Calcificans Congenita”, ‘“Hypoplastik Foetal Chon-
dradystrophy”, ““‘Stippled Epiphyses”dir. CONRADI'nin 1914 yiinda
bu hastaligi tanimladigindan beri literatir gézden gecirildiginde, ge-
nellikle 1-2 olguluk yayinlara rastlanmistir. Bu 1-2 olguluk serileri
tcplayarak FAIRBANK 1927 yilinda 16 olguluk bir seri, PUTSCHAR
1951 yilinda 35 olguluk bir seri ve SAVIGNAC 1952 yilinda 22 olguluk
bir seri yayinlamis ve total yayinlanan Displasia

olgu sayist 1952 yihinda 73 olmustur (4). Bu sayir 1976 yilinda 150'ye
ulasmistir (5,11).

Hastalhdin etiyolojisi ve patolojisi hélad bilinmemektedir (4).
incidans 1/50.000 ve kiz erkek orani esit olarak bildiriimistir. Has-
tahkta kramozom calismalan da yapimistir.
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KLINIK TABLO :

Yenidogan icin tanimlanan, letal rizomelik ve CONRADI Hiinerman
tipi olmak tzere genellikle iki tipte incelenen bu hastaligin klinik bul-
gulan bircok hastada aynidir. Bu bulgular 1- Adale ve eklem kap-
sulundeki fibrozise bagli, bilhassa diz ve dirsekte -
leri olugsmasi, 2 - Bilateral kongenital katarakt, 3 - Genellikle humerus
ve femurun etkilendigi Achondraplazia’'daki gibi kisa ekstremiteli cu-
celik. Ekstremitelerdeki bu kisalik asimetrik olabilir (4,8,12). 4 - Kon-
genital kalb hastaligi, mental retardasyon, mikrosefali, oksisefali.
5- Viicudun cesitli yerlerinde yumusak doku kalsifikasyonu. Orne-
gin cesitli kikirdaklarla nasal septumda, tracheada, larinkste (1,8,19).
6 - Cesitli cilt hastaliklari (10).

Yenidogan
cogunlugu hayatin ilk yili icinde sekonder akciger enfeksiyonlarin-
dan, veya diger anomalilerden dolay! élmektedirler (4,5,10). Yetigkin
yasa kadar yasamis higbir olgu yayinlanmamistir. Epifizdeki nokta-
lanma tarzindaki ossifikasyonlar bliyimeyle kaybolmaktadirlar. Ossifi-
kasyon merkezlerinin normal gelismesi gecikmektedir (1,4,9).

OLGU:

B. B. Erkek. Dosya No. 8392, 12.12.1979 tarihinde 3/365 yasinda
iken bacaklarini uzatamama yakinmasiyla C. Univ. Tip Fakiiltesi Or-
topedi ve Travmatoloji Poliklinigine bagvurdu. Oykisiinden dogum-
dan sonra ekstremitelerinin, diz ve dirseklerinin fleksiyonda oldugu
ve ekstansiyona getirilemedigi 6grenildi. Prenatal, natal ve postnatal
oykude ozellik yoktu. Soy gegmisinde anne ve babanin 1. dereceden
akraka oldugu, 1. cocugun 7 aylhk ex dogum, 2 ve 3. cocuklarin 15
glinliik ve 5 aylikken bronkopnémoniden ex oldugu, 4. cocugun 2 ya-
sinda ve saglam oldugu, 5. cocugun hastamiz oldugu &grenildi. Uc
jenerasyonda bu sekilde hastaligi olan kimse olmadigi 6grenildi.
Fizik muayenede : Bilateral katarakt vardi. Her iki kol kisa gorinim-
deydi. Her iki dirsekte 30° ekstansiyon kisitlanmasi vardi ve hareket
hududu pa
radial deviasyondaydi. Pasif olarak ancak nétral pozisyona gelebi-
liyordu. Her iki kalca ve dizler fleksiyondayd:. Dizlerde 60° lik ekstan-
siyon kisitlanmasi vardi ve hareket hududu pasif olarak 30° ‘idi (Re-
sim : 1).
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Resim: 1 — Hastanin kalca ve dizlerindeki flexion kontraktiirii gériilmektedir.

Resim: 2 — Hastanin alt extremite epifizlerindeki noktalanma tarzinda
kalsifikasyonlar gorilmektedir.
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Radyografide her iki humerus proksimal epifizinde, her iki femur
proksimal ve distal epifizinde, her iki iscion kolunda, her iki patel-
lada ve tibia proksimal epifizinde, kosta vertebral eklem mesafe-
ferinde noktalanma tarzinda kalsifikasyonlar oldugu, her iki humerus
ve femur'un diger kemiklere goére kisa oldugu tesbit edildi (Re-
sim: 2,3,4).

Resim: 3 — Hastanin her iki humerusunun kisalhd omuz eklemi cevresi
noktalanma tarzinda kalsifikasyonlar dikkati cekmekteri.

Resim: 4 — Her iki patellada noktalanma tarzindaki
kalsifikasyonlar goriilmektedir.
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Klinik takibe alinan hasta 22.5.1980 tarihinde Bronkopnomoni
nedeniyle exitus oldu.

TARTISMA:

Displasia Epifizialis Punctata etiyolojisi literatiirde hala tar-
tisma konusudur. Bazi yazarlar kromozom cahsmalarinin normal
oldugunu yazmalarna ragmen SPRANGER 1971 yihinda bu hastalig:
fenotipe gore iki gruba ayirmistir. Letal rizomelik tip ve Conradi
Hinermann tipi. Letal rizomelik tip otozomal resesif gecis gOsterir.
Bazi uzun tibiler kemiklerde kisalik, metafizial bolgelerde genisle
me, vertebra corpuslarinda soronal yariklarla karakterizedir. Cocu-
dun direnci dusuktir. Tekrarlayan enfeksiyon siktir. Bilateral kon-
genital katarakt cok siktir. Hastalar hayatin ilk yih icinde sekonder
akciger enfeksiyonundan olirler (2,4,5,6,7,9,10).

Conradi Hinermann tipi ise iyi prognoza sahiptir. Genellikle
hafif ve asimetrik kisalik vardir. Dominant gecis gosterir. Letal rizo-
melik tipte oldugu gibi epifizlerde noktalanma tarzinda kalsifikas-
yon radyolojik goérintudir. Bu kalsifikasyonlar hasta yasarsa 3-4
yasinda kaybolur. Displasia Epifizialis Punctata tanisi koymak ¢ok
zordur (5).

Displasia Epifizialis Punctata MARCH (1944) tarafindan 50.000
canli dogumda bir olarak yayinlanmasina ragmen bazi yazarlar
500.000 canli dogumda bir olarak ileri sirerler (5). Kanimizca has-
talann bilyik cogunlugunun ilk yil icinde 6lmesi ve muayenede bu
taninin akla gelmesinin oldukca glic olmasi nedeniyle incidans hak-
kinda rakam vermek olduk¢a glctdir.

Literatlirdeki bu tartismaya goére bizim olgumuz letal rizomelik
tipe uygunluk gosteriyordu. Olgularin % 50 sinden fazlasinda olan
kongenital katarakt bizim olgumuzda da vardir. Higbir
davisi olmayan Displasia Epifizialis Punctata da diger anomaliler ve
kongenital katarakt uygun yasta cerrahi olarak tedavi edilebilirler.

SUMMARY

A rare congenital condition, dysplasia epiphysealis punctata in a newborn
was investigated. The condition was characterized by severe flexion deformities
in the extremities and bilateral congenital cataract, and radiological examination
revealed multipl stippled calcification in the epyphyseal zones of the long lubular
bones and flat bones.

it was concluded that the case is similar to the lethal rhisomelic type as
previously classified.
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