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Albers-Schénberg'in 1904 de hastaligi tarifinden beri dinya lite-
ratirinde 200°G asan vak’a tebligi vardir. Herediter karakter gdsteren,

nadir bir hastahk olan osteopetrosis de osteoklastik faaliyette bir ge-

cikme vardir. Bu yiizden kemik iligi ve sponjioz kemik dokusu primer

kemikle istila edilmekte normal kemik yapisinin bozulmasi neticesi
kemikler frajil bir hale gelmektedir. Yaygin meduller kemiklesme;
hemopoetik faaliyeti azaltmakta ve anemiye sebep olmaktadir. Etyo-

lojisi ve tedavisi bilinmiyen bu hastaliin prognozu orta ve hafif

vak'alarda oldukea iyidir.

Bizim vak'amiz gen¢ bir erkek olup hafif, orta vak’a grubundan-

dir. Anemi, fraktiur ve kafa giftleri dejenerasyonu gibi komplikasyonlar:

yoktur. lki yildan beri servikal ve lomber vertebralarda kemik yogun-

lagmasina bagh nérolojik orijinli agnlari mevcuttur.

iki yildan beri cekmekte oldugu ve kendisinin daha énceki mu-
ayenelerind
ile poliklinigimize bas vurmus olan vak’amizin anamnezinde ve né-
romiskuler sistem ile ic organlarin muayenelerinde sikdayetlerini
izah edebilecek kesin karara varilamamis ve arastirma radyolojik
yéne kaydirilmistir. Radyolojik arastirmanin sonunda radyolojik ve
klinik olarak osteopetrozis teshisi konulmustur.

Nadir goérilmesinin yaninda, klinik olarak daha ¢ok anemi, op-
tik sinir atrofisi ve fraktirlerle taninan hastalik lokomotor sistem si-
kayetlerine de yol acarak fizik tedavi kliniklerinde benzeri sikayetler-
le karisabilme olasiligi yaratmasi 6zelligine binaen takdimine fayda
gOrilmistar.

* Ist. Univ, Cerrahpasa Tip Fak. Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Klinigi Dogenti
** jst, Univ, Cerrahpasa Tip Fak. Fizik Tedavi ve Rehabititasyon Klinigi Profesori
*** jst. Univ. Cerrahpasa Tip Fak. Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Klinigi Asistani
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Literatiirde kullanilan sinonimleri; Albers-Schénberg hastalid,
osteopetrozis generalisata, osteosclerosis, osteosclerosis fragilis
generalisata, «Marble bones» «Chalk bones». Albers-Schonberg'’in
1904 de hastalig ilk defa tarifinden beri diinya literatiiriinde giini-
miize kadar ancak 200'lU biraz asan vak’a tebligi vardir. Genellikle
bitiin iskelet kemiklerindeki medullar kanallar ve sponjiéz yapilar,
kesif kemik dokusu ile istila edilerek, rontgen filmlerindeki tipik ve
patognomonik homojen yogunlugu meydana getirirler. Genel bir
deyimle osteopetrozis, radyolojik muayenelerde kemik kesafetinde
simetrik jeneralize bir artma, tubuler kemik yapiminda noksanlik ve
kemik kitlelerinde artma veya «kemik icinde kemik» gorinimu ile
karakterize, nadir rastlanan ve muhtemelen birbirleriyle ilgisi olma-
yan bir ¢cok herediter sendroma uygulanan bir terimdir.

OLGU BILDIRISI :

A. A. 18 yasinda erkek. Erzurumlu, égrenci. Bel, boyun ve gé-
gus ust bolgesindeki agrilardan sikayetci.

Oz Gecmisi: iki yil énce, belirli bir sebep olmaksizin beli agri-
maya baslamis. Zamanla bel agrilarn cogalma ve devamlihk goéster-
digi gibi boynundada agrilar belirmis ve 4.5 aydan beri de agnlar
gdégstniin yukan bdélimlerinede yayillmis. Son bir iki aydir s6z ko-
nusu sikayetlerinde artma olmus, aksamlan yatista agrilari artiyor
bir siire sonra hafifliyorsa da gecenin ileri saatlerinde tekrar agrih
oluyormus. Sabahlari belinde, boynunda ve omuz kusagi bélimin-
de tutukluk oluyor ayadga kalktiginda bir silire sonra tutukluk acili-
yormus. Vak'’amiz 6z ge¢cmisinde herhangi bir travma, atesli hasta-
ik tarif etmiyor. Sadece su cicegi ve kizamik gibi ¢ocuk hastalik-
lan gecirmis.

Soy Gecmigi: Anne ve baba sag ve saglikli. Bilinen herhangi
bir hastaliklan yok. Vak'anin 4 kardesi daha var. Hepsi sag ve sag-
hkl.

Lokomotor Sistem Muayenesi: Ayakta durus postiriinde defekt
mevcut. Sol omuz hafif eleve, goglis 6n duvari yukan boliimiinde
mitebariz. Boyun fleksiyon ve ekstansiyonu esnasinda C7 hizasina
yayllan ense agrilari meydana c¢ikiyor. Rotasyon ve lateral devi-
asyonlari esnasinda da ensede agrilan artiyor. S6z konusu hare-
ketler agrih isede hareketin kisithigi yok. Her iki omuz R. O. M. si
de normal. Fakat omuzun hareketleri rezistansa karsi agril.

Lomber bdlgenin fleksiyonu tam bir hareket acikhgr gosteriyor
ve agrisiz. Fakat fleksiyondan ekstansiyona gecerken belin alt bé-
liminde siddetli bir agn hasil olmaktadir. Belin hiperekstansiyonu
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da tam yapilabiliyorsada; siddetli agn meydana cikiyor. Belin lateral
fleksiyonlarn tam ve agnsiz yapilabiliyor.

Lomber bélgenin iki tarafli paravertebral boélgeleri, L., Ls, L,, L;
ve S, seviyelerinin asagl bolimlerinde daha c¢ok agrili. Lom-
ber vertebralarin spinéz ¢ikintilari perkiisyonla agrili. Alt ekstremite
eklemlerinin hareket acikliklarn tam ve agrisiz.

Her iki ayakta «pes plano-valgus» mevcut.

Nérolojik Muayene : Ust ve alt taraflarda K.V.R. leri normal.
Patolojik refleksler yok. Adale kuvvet testleri normal. Hissiyet nor-
mal. Miksion ve defekasyon normal.

Biosimik Tetkik: Vak'amiza ait biosimik arastirmalarin sonugla-
ri normal sinirlar icinde bulunmus olup sdyiedir:

.G 34 Un. Timol ..... 35 Maclagan Un.
S.G O uirni 12 Un. Cinko sulfat ..... 5,5 Maclagan Un.
Bilirubin ......... 2 Van den Bergh U. Kadmium siilfat.. (-).
HBS A=y %70 Eritrosit sayimi......... 4.300.000 mm?
Serumda: Ca...........%941 mgr

P ..../2864 Bodanski Un.

Alkali fosfataz....... 45 Bodanski Un.

Asid Fosfataz...........06 Bodanski Un.
Idrarda: Ca.........% 9,02 mgr

Bt piges s % 3,64 mgr
Sulkowitch..... (-)

Diger Sistem Muayeneleri: Dalak, karaciger, lenf bezleri normal
sinirlar iginde. Dis, kulak, burun, bogaz muayenelerinin sonuclari
normal. Kardiovaskliler sistem ve diger dahili sistem muayenelerin-
de patolojik bir bulgu yok.

Hastaligin herediter ozelligi goéz onilinde tutularak, diger aile
fertleride muayene ve arastirmaya tabi tutulmuslardir.  Vak’anin
ana, baba ve kardeslerinin gerek sistemik muayeneleri, gerekse la-
boratuar ve radyolojik muayeneleri yapilmistir. S6z konusu akraba-
larda herhangi bir patolojik bulgu ve radyolojik bir degisiklik tesbit
edilemedi.

TARTISMA :

Hastaligin herediter karakteri ve her iki cins ile gecis gostere:
bilme o6zelligi yoniinden vak'’eamizin li¢ jenarasyondaki bitiin aile
fertleri klinik ve radyolojik olarak tetkik edilmis s6z konusu heredi-
ter gecis karakteri saptanamamistir. Herediter olusu bilinmekte
de hastaligin etyolojisi tam bilinmemektedir.
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Bu hususta iki gérus vardir (5):

1 — Gelisim anomalisi olduguna dair

2 — Metabolik bozukluk olduguna dair

1 — Basit bir gelisim anomalisi oldugunu ileri stirenlere goére;
hastaligin herediter bir karakteri mevcuttur. Mendel kanunlarina go-
re otosomal ressesif olarak gegcmektedir (2). Nitekim Kelley’'in dért
vak’asi ¢ jenerasyona yayilan bir musabiyet géstermistir. Bazi otér-
lere goére ressesif olan bu tipten ayri, dominant karakter gdsteren
bir diger tipte vardir (2-5). Ressesif olani genellikle selim seyreder.
Dominant olani ise agir seyreder.

Bu gérlste olanlara gére gelisim anomalisi primer mezansim
htlicrelerinin bozuklugundan ileri gelmektedir.

Diger taraftan, herediter tandans olmadan ortaya c¢ikan spora-
dik vak’alara raslandigini ileri suren yazarlar vardir (1). Nitekim bi-
zim vak’amizda da yapilan arastirmalarda herediter bir tandans bu-
lunamamistir. Bu yltizden vak’amizi son grup icinde tanimlamak ge-
rekmektedir. Yani vak’amiz sporadik vak’alar grubundandir.

2 — Metabolik bir hastalik oldugunu ileri sirenlere gore, has-
tahga paratiroidlerin hiperfonksiyonu sebep olmaktadir. Bu géruste
olanlar su bulgulara dayanmaktadirlar;

a) Tecriibe hayvanlarina uzun siire paratiroid enjeksiyonlar
yapildiginda osteopetrozis olugsmaktadir.

b) Bazi osteopetrozis vak’alarinda paratiroid timori saptan-
mistir. Ayrica, osteoporozisli hastalarda hiperkalsemi vardir. Son-
radan mubhtelif arastincilar yaptiklari gayet genis biosimik tarama
ve arastirmalarda bu gériiste olanlari hakh ¢ikaracak bir bulgu sap-
tayamamislardir (5).

Osteopetrozisli hastalarin serumlarinda; Ca, P. Alkalifosfataz
arastirmalarinin ve idrarda Ca, P itrahi muayenelerinin sonuclar
normal sinirlar icinde saptanmistir (5).

Sézligecen biosimik arastirmalara paralel olarak bizim vak’a-
mizda yaptirdigimiz tetkiklerde; serumda Ca, P, Alkalifosfataz de-
gerlerinde ve idrarda Ca, P itrahinda herhangi patolojik bir degisim
tesbit edemedik. Goriliyor ki vak’amiz  hastahgin metabolik bir
hastalik oldugunu ileri siirenlerin gorilisiine uygunluk géstermemek-
tedir.

Daha éncede tizerinde duruldugu. gibi Kklinik olarak osteopetro-
zis cinsiyet ydniinden ozellik gostermedigi cihette hastamizin er-
kek olusu bir anlamhlik tasimaz.

Kadinlar ve erkekler ayni nisbetlerde musap olurlar.

Hastamizin klinik sikayetleri 16 yasinda baslamissada, hastali-
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gin esas olusum yasini  saptamamiz imkdnsizdir.  Bilindigi uzere,
hastaligin ortaya c¢cikma zamani prenatal devreden kahildeki ileri
yaslara kadar herhangi bir zamanda vukubulursada, genellikle co-
cuklarda farkedilir. Bizim vak'amizda ilk klinik belirtiler 16 yasinda
gérinmustir.

Hastaligin konjenital ve tardif sekilleri oldugu kabul edilmekte-
dir. (3-9);

a) Konjenital sekillerde, hastahdin dogumdan o6nce radyolojik
olarak tanindigi vak’alar bildirilmistir (3). Konjenital formlarda 6lu
dogumlar olabilir. Osteopetrozise musap yeni dogan, sarilik, adeno-
pati, hepatosplenomegali ve gelisme noksanligi gosterebilir. Bu co-
cuklarda blyime ve matlirasyon gecikebilir (3-9). Bazende Hydro-
cephalus ve tiknaz Rir beden yapisi beraberce bulunabilir (2). Kafa-
tasi deformiteleri, delik ve kanallarin daralmalarina neticede gor-
me, isitme ve fasial sinirlerin atrofisine sebep olabilir (9). Bu tipte,
cesitli derecede aplastik anemi, trombositopeni ve |6kopeni ayrica
agir vak'alarda lenfadenopati ve splenohepatomegali bulunabilir.
Bizim vak'amizda 1, 5, 7. kafa c¢iftlerinde hi¢ bir lezyon bulunmadigi
gibi lenf adenopati, spleno-hepatomegclide bulunamamistir,

b) Tardif sekillerde yani kéhillerde ve ileri yaslarda gértlenler-
de daha cok patolojik fraktirler en énemli klinik gorinimi teskil
ederler. Ayrnica bunlarda dislerin kolay clrimeye meyilli olmasi, dis
cikmasinda gecikme, dis yapisinin kusurlu olusuna bagh olarak ma-
xiller ve mandibller osteomyelit de goriilebilir. Kemik deformiteleri
nadirdir. Hastahk mafsallara yerlesmez. Klinik olarak diger énemli
bir bulgu anemi ve trombositopenidir. Hipokrom anemi tipinde ola-
bilir. Trombositopeninin bazi vak’alarda massif hemorojik diyateze
sebep oldugu bildirilmistir (2, 5, 8). Anemi bazi vak’'alarda pek sid-
detli olabilir ve bu araz kemiklerdeki degisikliklerle her zaman pa-
ralel gitmez. Bu hususu bazi otorler s6z konusu hastaliklarda alyu-
varlarin kisa émurli olmalan ile izah etmislerdir (2). Ayrica Hb. mik-
tarinda azalma olabilir. Nitekim vak’amizda kemiklerdeki degisiklik-
ler ileri derecede olmakla beraber, hematolojik degisimler anlamh
degildir. Eritrosit sayisi 4.300.000, Hb. de %70 mgr. bulunmustur.

Osteopetrozisi klinik olarak : a - habis seyreden vak’alar; b - or-
ta derecede ciddi vak’alar; c - selim seyreden vak’alar seklinde tas-
nif ve tarif edenler vardir (2). Habis hastalik sekillerine genellikle
erken cocukluk caglarinda rastlanir. Orta ve hafif vak’alar daha gec¢
yaslarda gérilenlerdir ve bunlarda ¢cogu zaman prognoz iyi olup ileri
yaslara kadar yasama sik goérulir. Erken 6limlerin nedeni araya gi-
ren enfeksiyonlar, massif hemoraji ile birlikte olan trombositope-
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nidir. Sarkomaya déniisiimde bildirilmistir (5.8). Halihazirdaki bul-
gulara goére bizim vak’amizi hafif-orta arasi vak’alar grubu icinde
tanimlamak gerekir.

Osteoporozisin patolojisini yeri gelmisken soyle 6zetlemek ka-
bildir, kemigin osteoblastik faaliyeti bozulmus veya gecikme gos-
termistir. Genellikle kemiklerin gelismesi normal bir hizda olmakda
fakat buylime odaklarinda primitif kemik dokusunun resorbsiyoni
(osteklastik aktivitede yetersizlik veya gecikme) gecikmektedir. Bu
hastaligin kansik olan histopatolojisini WEINMAN ve SICHER (3) ya
kemik depozisyonu hizlanmis yada kemik rezorbsiyonu gecikmistir
seklinde izah etmektedirler. Evvelce de bahsedildigi lzere, daha
cok yeni tesekkul etmis trabekiillerin resorbsiyonunda gecikme séz
konusudur. Bu da en bariz sekilde kalsifiye kartilajindz trabekiillerin
muhafaza edildigi fakat olgunlasmamis immatir kemik tabakalar
ile ortilmis olan uzun kemiklerin metafizlerinde goérilir. Kemik re-
sorbsiyonu geciktiginden primer kemik trabekiilleri devam eder ve
sekonder caprazlama trabekilii gelismez. Ayni zamanda kemigin
normal spongiosasi ve kemik iligi kalsifiye kartilaj ve primitif olgun-
lasmamis yodun kemikle isgal edilerek dolar. Korteksin kompakta
tabakasi iyi differansive olmamistir. Havers kanallarn gayri munta-
zam ve anormai yapidadir. Kemigi kuvvetlendirmek amaci ile ke-
miklerin saflar etrafinda ust Uste diziler halinde periostal kemik ge-
isir.

Gerek korteksin gerekse spongiosanin vaskilarizasycnundaki
zayifik sonucu, kemiklerin énemli bir kismi nekrotikdir. Ozellikle
korteksde kemik fibrillerin ve kollajen6z fibrillerin kaybi neticesl
kemigin intizamsiz matriksi lzerine mineral tuzlarin kesif depolas-
masina ragmen kemik dayaniksizdir, frajildir ve kolaylikla fraktir te-
sekkuline meyillidir (2,4,7,9,10,11). Bizim hastamizda radyolojik tet-
kikierin verdigi bilgilerin 1siginda yukarida s6z konusu patolojik olu-
sum yerlesmis olmasina ragmen fraktir tesekkili olmamistir.

Aslinda osteopetrozisin tam teshisini radyolojik olarak yapmak
kabildir. En fazla hastalik belirtisi gosteren kemikler vertebra kor-
puslar, pelvisin orta bdlgeleri, femurun proksimal, tibia ve fibulanin
distal kisimlan ile kafatasinin bazal bélgesidir. Nitekim vak’amizin
servikal vertebralar ve dorso-lomber vertebralan ile pelvis ve ka-
fatasi kemikleri musabiyet géstermektedir (Resim: 1,2,3,4). Radyolo-
jik olarak en 6nemli 6zellik olan kemik dokusundaki tniform simet-
rik dansite artisi ve korteks ile medullanin birbirinden tefrik edileme-
mesidir. Bu 6zellik (Resim: 1 ve 2) de pelvis kemiklerinde gayet agik

gorinmektedir.
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Resim : 1 — Pelvis ve lomber vertebra Resim : 2 — Pelvis ve Femurda simetrik
korpuslarinda uniform simetrik dansite dansite artist ve korteks ile medulla
artigt. ayirnminin kaybolmas.

Osteopetrozisi kemik sklerozu yapan diger hastaiiklardan ayird
eden 6nemli bir diger 6zellik “kemik icinde kemik' goérinimi veren
radyolojik manzaradir. Bu goériniimii veren, tibiiler, yassi veya Kkii-
boid bir kemigin hudutlan icinde bulunan daha énceden tesekkul et-
mis olan bir minyatir kemik yapisidir (4,10,11). Bu 6zellik hadisenin
entermitan olmasindandir. Vak'’amizda (st servikallerde “kemik igin-
de kemik’” goriinimiini (Resim: 3) de izlemek miimkiindlir. Genellik-

Resim: 3 — Ust servikal vertebralarda Resim : 4 — Servikal vertebra cisimleri-
kemik icinde kemik gorinumdi, nin alt ve Ust ylzeylerine yakin bolge-
lerde kesafet artmasi orta bolgede sef-

faf band gorunimi.
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le vertebra korpuslarinda “kemik icinde kemik’ gorinimine siklk-
la rastlanir (3,4,7,10).

En 6nemli ve belki de patognomonik sayilabilecek diger bir rad-
yolojik gorinim genellikle tubuler kemiklerin metafizindeki trans-
versal seffaf bandlar ve diger kiiboid kemiklerde goriilen kismen de
yassi kemiklerde rastlanan transvers seffaf bandlara muadil olan
cizgilenmelerdir.

Vak'amizin servikal vertebralarinda AP ve lateral grafilerinde
vertebra cismi ortalarinda normal kemik yapiya ait transversal adeta
seffaf bandlar halinde, leze olan Ust kisimlarda kesafet artmasi
(Resim: 4) seklinde cok iyi gorulmektedir. Bu goériinim tubuler ke-
miklerin diafiz sonlarinda goérilen hastaligi has transversal seffaf
cizgiler degildir. Sadece vertebra ust ve alt bolimindeki yogunlas-
malaridir. Yanilmamak icin bu hususta dikkatli olmak gerekir. inter-
vertebral mesafelerde degisme clmamistir v2 kaideten de degisme
olmaz.

Kafatasinda da kortzksdeki kesif kemik yigiiimi meduliar ve kor-
tikal kisimlarin demarkasyon hatlarini kapatarak ayirt edilmesini en-
geller, nitekim bizim vak’amizda da (Resim:5) de kismen bu tablo
ayirt edilebilmektedir.

Resim ; 5 — Kafatasi kemiklerinde kor-
teksdeki kesif kemik yigiimi, meduiler
ve kortikal bélumlerin demarkasyon
hatlarini ayirt edilemez hale koymus-
tur.

Kafatasinda genellikle kaidede kesafet artmasi gorilir. Resim-
den de takip edilecegi lUzere vak’amizda daha ziyade kaide k|sm|q-
da kesafet artmasi ve kalinlasmasi vardir. Beklenilenin aksine putui-
ter fossa ufalmasi gérilmektedir. Yiz kemikleri kalinlagmigsa da,
paranasal sinuslerde ve mastoid selllilerinde aeorosycn azalmasi

gériilmemektedir. g : :
Hastamizin servikal ve bel agrilarinin  nedeni olarak servika!
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ve dorsolomber vertebra korpuslarindaki kemik yogunlagmasinin fo-
ramenlerde meydana getirebilecegi darliklardir varsayimini  kabul
etmekteyiz. Hastaliga 6zgi kemik yogunlagsmasinin sinirlerin gegcti-
gi bazi kemik kanallardan darliklar yapmasi sonucu sinirlerin sikis-
masina yol actigi bilinmektedir. Nitekim optik ve akustik sinirlerin
darlasan kemik kanallardan sikismalari sonucu osteopetrozisli has-
talarda, korlik ve sagirhklara rastlanmaktadir. Entervertebral fora-
menlerde ayni sekilde daralabilme olasiligi ile karst karsiyadir. Yal-
niz bu foramenler yukarda sézi gecen sinirlerin kemik kanallarina
gére cok daha genis deliklerdir. Bu ytizden entervertebral foramen-
lerin darlagmalari agnilarin olusumunda etken tek faktor olmamasi
gerekir. Oyle olsa idi hastamizda dorsal entervertebral foramenlerin
darlasmasina bagh dorsal agrilar olmasi gerekecekti, bdyle olmamis,
sadece kolonvertebralin iki bélgesinden yani servikal ve lomber bol-
gelerden agrilar mense almistir.

Servikal ve lumbosakral bolge kolon vertebralin en hareketli
bolgesidir. Viicut agirh@ lumbosakral bélgeye bas agdirhdr da ser-
vikal boélgeye yiiklenmekte, ayrica beden hcreketlerinin buylk bir
bélimi bu bélgelerin hareketlerinden olusmaktadir. Agirlik tasima
ve asiri hareketlilik bu bolgelere zorlu stresler yluklemektedir. Dara-
lan foramenlerin icinden gecen sinir kdklerinin mekanik iritasyonu-
nu sagliyacak sartlar yani foramen daralmasi, hareketlilik ve agir-
ik tasimanin hasil ettigi streslerin hep birlikte radikiiler iritasyona
sebep olabilecedi ve sb6zli gecen agdrilan olusturabilecegi varsay:-
mina inanmaktayiz.

SUMMARY

A case of osteopetrosis with cervikai and lumbar pains

There has been reported above 200 cases in the world literature since Albers-
Schonberg first described the disease in 1904. Osteopetrosis is a rare disease
known with its hereditary character and a delay in the osteoclastic activity. Thus
the bone marrow and primary spongiosa is occupied with primary bone tissue
and as a result of this fragility of the bones occur. Diffuse medullary bone for-
mation decreases hematopoietic activity and anemia results. The prognosis of
the disease of which the etiology and treatment is unknown is usually good in
moderate and mild cases.

The case we have studied is a young man with symptoms from mild to mode-
rate degrees and without any complications such as anemia, fractures and de-
generation of the cranial nerves. Since two years he had pains of neurogenic
origin due to the density of bone in cervical and lumbar vertebrae.
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