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OZET

Osteogenesis imperfekta (OI) veya camsi kemik hastaligi, artmig kemik kirtlganhigi ve diisiik kemik kitle indeksi ile karakterize, nadir goriilen
bir bag doku hastaligidir. Kalitimsal metabolik hastaliklarin genetik ve fenotipik olarak heterojen bir grubudur. OI hastalar: tipik olarak kemik
doku kirilganligi, dentinogenesis imperfekta, mavi sklera, isitme kaybi, eklem laksisitesi, asir1 terleme, kisa boy, kolay ekimoz gelismesi, kar-
diopulmoner anomaliler gosterirler. Semptomlarin siklik ve siddetleri hastalarda ¢ok degisik derecelerdedir. Bu makalede klinigimize 18 ve 22

yaslarinda bagvuran iki erkek kardeste goriilen OI bulgularini degerlendirildi ve 7 yillik takip raporlarinin sunulmasi amaglandi.
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SUMMARY

Osteogenesis imperfecta (OI) or ‘brittle bone disease’ is a rare connective tissue disorder characterized by increased bone fragility and low bone
mass. Genetically and fenotipically heterogeneous group of hereditary metabolic disorders. Typically, patients with OI exhibit osseous tissue fra-
gility, dentinogenesis imperfecta, blue sclera, hearing loss, laxity of the joints, excessive perspiration, short length, easy echimose development,
cardiopulmoner anomalies. There is very varying degrees in the frequency and severity of the symptoms among patients. We aimed in this article

a 18 and 22 years old brothers in a osteogenesis imperfecta case evaluation, brothers were seven years periodically to be followed.
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GIRIS

Uluslararas1 Artrit ve Muskuloskeletal ve Deri
hastaliklart Kurulusu’na (NIAMS) gore 200’den
fazla kalitsal bag doku hastaligi tanimlanmistir®. Bun-
lardan biri de osteogenesis imperfektadir (OI). Tlk
vaka Malbranche tarafindan 1678 de bildirilmistir®'“.
1788’de Eckman tarafindan doktora tezinde tanimla-
nan bu hastalik bag dokunun gelisim bozukluguna
bagli olarak multiple uzun kemiklerde kirilganlik ve
deformiteler, gelisim bozukluklari, mavi sklera,
eklem baglarinda ve deride gevseklik, isitme kaybi
ve dentinogenesis imperfekta (DI) ile karakterize-
dir®'2. Genetik arastirmalar hastaligin otozomal do-
minant veya otozomal resesif gegisli oldugunu
gostermistir. Gergek siklig1 tam olarak saptanama-
masia ragmen, ¢ok sayida yazar siklik oranim
1:5000°den 1:20000°e kadar oldugunu belirtmisler-
dir*’. Cinsiyet, 1tk ve etnik 6zelligini gosteren bir
ozellik yoktur. Tip I kollajenin COL1A1 ve COL1A2
kodlu genlerindeki mutasyonun hastaliga sebep ol-
dugu soylenmektedir®®?.

Kemikler ince, pordz ve kirilmaya yatkindir. Ki-
riklarm ortaya ¢ikis zamanina ve degisik ozelliklere
gore ¢esitli simiflamalar yapilmistir®?. 1979°da Sil-
lence ve arkadaglari®*!1!3 tarafindan 4 sinifa ayril-
mustir. Sillence’e gore tip I, otozomal dominant gegis
gosterir. Hastaligin en hafif seklidir. Osteoporoz ve
kemiklerde kirilmaya egilim vardr. ileri yaslarda da
sagirlik gelisir, boy kisadir. DI var ise, tip I B’dir, yok
ise tip I A olarak siniflandirilir. Tip II, otozomal do-
minant veya otozomal resesif gecislidir. Perinatal
6lime neden olur. Tip 11, otozomal resesif gegislidir.
Tleri derecede kemik kirilganlig1 ve osteoporoz vardir.
Makrosefali ve liggen yliz goriiniimii eslik eder, has-
talar erken yasta kaybedilir. Tip IV ise otozomal do-
minant gec¢islidir. Uzun kemiklerin egilmesi, boy
kisaligi, parlak skleralar vardir. A sinifinda DI gortil-
mezken, B smifinda vakaya DI eslik eder®!.

Osteogenesis imperfektali bazi hastalar dentis-
yonda klinik veya radyografik olarak hi¢gbir anomali
gostermezken, bazilar1 6nemli dissel gelisim bozuk-
luklar gosterirler. Siit dislerinde daha siddetli dissel
bulgular izlenir. Bu bulgular, opak gri, kahverengi
veya sar1 renkli dentinogenesis imperfecta, radyo-
grafide pulpa dokusunun kalsifikasyonu, sement-
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mine birlesiminde artan daralma, kisa ve dar kokler,
kanallarda zamanla artan aginma gibi patolojilerden
olugmaktadir. Dis kronlar1 ise asir1 aginmais, kisa, can
sekilli veya bunlarin birkag1 bir arada olabilmektedir.
Mine normal kalinlik ve radyodensiditededir ancak
kisa zamanda olugan 6nemli atrizyonlar yumusak dis-
plastik dentinin agiga ¢ikmasina, ¢iiriik ve hassasiyet
problemleri gelismesine neden olur. Hipodonti, os-
teogenesis imperfekta olgularinda ¢ok sik rastlanan
bir diger digsel anomalidir’'*. Caligmalar yaklasik %
75 yetiskin hastanin OI ile birlikte Class I1I malok-
lizyon sergiledigini de gostermigtir®!!.

Bu makalede tip [ OI’l iki erkek kardes hastanin
agiz bulgulari ve tedavileri sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Klinigimize basvuran 18 ve 22 yasindaki iki
erkek kardes hastadan alinan anamnezde, hastalara
gosterdigi semptomlar sonucunda osteogenesis im-
perfekta tanisi kondugu 6grenilmistir. Hastalarin 6z-
gecmisinde biiyiikk kardeste (1.hasta) ilk olarak 4
yasinda baslayan kol ve ayak ekstremitelerinde kirik
hikayesi oldugu, mavi sklera gozlendigi (Resim 1),
comelerek oturamama, bel-ayak agrilari, isitme prob-
lemi yasadiklar1 gozlenmistir. Yapilan genel muaye-
nede hastalarin yasitlarina gore daha kisa boy ve O
seklinde bacak yapisina sahip olduklar1 gdzlenmistir.

Iki kardes disinda anne-baba ve yakin akrabalar
arasinda OI’l1 baska bir olguya rastlanmadi. Ailede
hasta iki erkek kardes diginda bir de hastalik bulgusu
gostermeyen 15 yasinda kiz kardesleri var, bir kar-
deslerini de 7 aylikken kizamiktan kaybetmis olduk-

Resim 1. Hastada skleralar mavi olarak izlenmekte
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lar1 belirlendi. Hastalarin Sillence siniflamasina gore
tip I OI olduklar1 saptandi. Yapilan biyokimyasal in-
celemelerde de serum fosfor ve kalsiyum seviyeleri-
nin normal, magnezyum seviyesinin diisiik oldugu
gdzlenmistir. Alinan panoramik radyografileri ince-
lendiginde biiyiik kardeste iist genede sagda kanin,
ikinci bilytlik az1 ve yirmi yas disi, solda kanin, birin-
ci kiigiik az1 ve yirmi yas disinin gomiik oldugu goz-
lendi. Alt ¢enede ise sagda birinci kiigiik azi, solda
ise kanin, birinci kiiglik azi, ikinci biiylik az1 ve yir-
mi yas dislerinin gémiik oldugu izlendi (Resim 2, 3,
4 ve 5). Dis sert dokularmin inceligi ve pulpa odala-
rinin genigliginin fazlaligr dikkat ¢ekiciydi. Biiyiik
kardesin alt ¢cenesindeki gomiik disleri ameliyatla
alindiktan sonra, iyilesme siireci beklendi. Kemik ya-
pist uygun olmadigindan hastaya implant tedavisi uy-
Cift tarafli

arkas1 sonsuz vaka

gulanamadi.

Resim 2. 1. hastanin panoramik goriintiist

Resim 4. Ust cene gériinim
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oldugundan eksik diglerin yerini korumak, fonksiyo-
nu saglamak amaciyla hastaya alt hareketli bolimli
protez yapildi (Resim 6). Diger kardeste (2. hasta) ise
iist genede sag ve sol ikinci biiyiik azi, alt ¢enede ise
solda kanin, birinci ve ikinci kii¢iik az1 ve biiylik az1
disleri, sagda ikinci kiiciik az1, birinci ve ikinci bii-
ylik az1 digleri gomiiliiydii (Resim 7-9). Agizda hala
var olan siit ¢iiriik dislerin tedavileri yapilarak agiz-
da kalmasi saglandi, ¢iinkii daimi disler stirmiiyordu.
Hastaya herhangi bir protetik uygulama yapilmadi.
Tedavileri yapilan ¢iiriik disleri daha uzun siire agiz-
da tutabilmek amaciyla hastaya bu dislerine kron pro-
tezi yapmamiz gerektigi soylendi ancak hasta kabul
etmediginden uygulanamadi. Oral hijyen egitimi ve-
rildi. Hastalarin diizenli kontrole gelmeleri 6nerildi. 7
yillik bir siiredir hastalar diizenli olarak takip edil-

mektedirler.

Resim 3. 1.hastada kapanista okluzal iligkiler

Resim 5. Alt cenede agizda olan digler
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Resim 6. 1. Hastanin alt b6limli protezi yapildiktan sonraki gériintimi

Resim 7. 2.Hastanin panoramik gorintiis, stirmemis disler izlenmekte

Resim 8. Hastanin alt dislerindeki clrikler ve aginmalar izlenmekte

TARTISMA

Osteogenesis imperfektali hastalar biiyiik bir
oranda tip I kollajenden zengin dokularda defektle il-
gili belirtiler gosterirler. Bu karakteristik dzellikler;
tekrarlanan kiriklar, mavi sklera, isitme kaybi, geli-
sim bozukluklari, eklem laksisitesi ve dentinogene-
sis imperfektadir. Dental anomaliler ise siit dislerinde
daha siddetli gézlenen, class 111 malokluzyona sebep
olan hipoplazi, dentinogenesis imperfekta, mavi-gri-
kahverengi opak dentin, dis abrazyonlar1 ve dolayi-
styla dis kayiplari olarak bildirilmigtir*$°,

Olgu raporumuzdaki hastalar OI tiplerinden,
kesin olmamakla birlikte, tip I’e uymaktadirlar. Os-
teogenesis imperfekta tiplerinin higbirisi i¢in etkin bir
tedavi yontemi mevcut degildir’. Hastalarda sklera-
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Resim 9. Ust gene goriintisii

lar mavi renktedir. Olgumuzda da ayni durum goz-
lenmektedir. Kemiklerde kirilmaya egilim ve osteo-
poroz vardir, kiriklar herhangi bir yasta kii¢iik bir
travmayla da olusabilir>®!°, Hastalarimizda da 4 ya-
sindan sonra baglayan kii¢lik travmalarla olusan ¢cok
sayida kol, bacak kirigi hikayesi olmasi da buna ka-
nittir. Kiriklardan sonra ayaklarda ¢arpilma oldugu
ifade edilmistir. Bu da kiriklardaki iyilesmenin ge-
ciktiginde agilanma ve egilmeler gibi problemler
olusturdugunu gostermektedir. Hastalarda kirik olu-
sumunu azaltacak koruyucu onlemler alinmalidir’”.
Fizyoterapi, rehabilitasyon ve ortopedik cerrahi
OI’nin ana tedavi yontemleridir. Bununla birlikte,
bisfosfonatlar ile medikal tedavi ek yararlar saglaya-
bilir’.
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Biyokimyasal bulgulardan alkalen fosfataz % 25
olguda yiiksek veya normal sinirlar i¢inde bulun-
mustur, diger bulgularin normal oldugu bulunmus-
Bizim hastalarimizda da alkalen fosfataz
diizeyinin yiiksek oldugu gozlenmistir.

tur’?.

Her iki hastamizda da erken donemlerden itiba-
ren goriilen isitme kaybi problemlerinin OI’nin tipik
Ozelliklerinden oldugu bilinmektedir>>!1%14,

Bu tip hastalarda yapilacak erken donem, kesin
tedaviler asir1 dis asinmasi ve hassasiyetini onlemede
yardimct1 olabilir. Agizdaki diglerin yap1 ve sayisinin
uygun oldugu durumlarda sabit protezler, kemik ya-
pmin uygun oldugu durumlarda dental implantlar,
uzun dissiz bosluklarin oldugu durumlarda hareketli
boliimlii protezler, overdenture protezler yapilabilir.
Hastalar tedaviden once klinik ve radyografik olarak
dikkatlice degerlendirilmelidirler’$!13,

Dislerin agenezisi siklikla tek tarafli olmakla bir-
likte, olgumuzda ¢ift tarafli dis eksikliklerine rast-
lanmustir'>1%13 Hastalarimizda siirmemis disler daha
cok alt cenede gozlenmektedir. Olgumuzda rastladi-
gimiz ¢ok sayidaki dis eksiklikleri, arastirmacilarin
raporlarimi desteklemektedir.
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