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OZET

Cok nadir rastlanilan bir hastalik olan osteopetrozis'in genel
Ozellikleri acgiklandiktan sonra osteopetrozis'li 14 yasindaki erkek has-
tamizda cekim sonrasi gelisen enfeksiyonun tedavisi anlatildi.

Anahtar kelime : Osteopetrozis

SUMMARY
A CASE REPORT : OSTEOPETROSIS

The general characteristics of osteopetrosis which is a very rare
disease is outlined as well as reporting the treatment of infection
occured after extraction of a 14 year-old boy.

Key words : Osteopetrosis.

GIRIS

Osteopetrozis, ilk defa 1904 yilinda Alman radyolog Henrich
Albers-Schonberg tarafindan, iskeletinde dansite artisi ve bircok kirik
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gorilen 26 yasindaki bir erkek hastada tarif edilmistir. Mermer kemik
(marble bone) hastaligi, Albers-Schénberg hastaliyi veya osteoskle-
rozis fragilis generalizata adi da verilen bu hastalik nadir rastlanilan
bir kemik hastahgidir (13, 18). Bugiine kadar 300'den fazla osteopet-
rozis vakasi bildirilmistir (15). Herediter olduguna inanilan bu hasta-
likta asil sebep, kemik rezorpsiyonu ve yeniden sekillenmenin yeter-
siz olmasina bagl olarak dens kemiklerin ortaya cikmasidir (17). Rad-
yografik olarak kemik dansitesinin artmasi ve kemik iliginin azalmasi
ile karakterizedir (8). Osteopetrozis'in klinik ve radyolojik 6zellikle-
rine gore bircok sekli tarif edilmistir (2, 6). Osteopetrozis genellikle
konjenital ya da erken tipi ve ergin ya da gec tipi olarak ikiye ayri-
larak incelenir (1,2, 6, 10).

Erken tip osteopetrozis : Genellikle otozomal resessif karakterli
olan bu tipi klinik olarak daha agir bir tablo ile ortaya cikar (2, 6). Do-
gumda veya hayatin ilk aylarinda ortaya cikan bu tipinde, gelisim ge-
riligi, trombositopeni ile goérilen anemi, hipokalsemi, tekrarlayan en-
feksiyonlar gorilebilir (2, 6, 10). Bu hastalik intrauterin de tespit edi-
lebilir (1). Hastalar kicik yasta Olebilirler. Genel hiperostozis do-
gumda anlasilabildigi halde genellikle dogumdan sonra geliserek ke-
mik iligini doldurur. Fonksiyon yapamayan kemik iliginden dolayl ane-
mi olusur, ekstrameduller kan yapimi baslar, hepatosplenomegali ve
trombositopeni gorilar. Anemi yetersiz eritrosit yapimindan degil, asiri
eritrosit hemolizisinden dolayr olusur. Makrofajlardaki defekt, tekrarla-
yan {ziuci enfeksiyonlara sebep olmaktadir (2, 6). Kemikteki yeniden
sekillenme ve rezorpsiyonun vyetersiz olmasindan dolayi dens ke-
mikler sinir kanallarinin genisliklerinde azalma yaparak sagirhk ve
korlik gibi nérolojik problemlere sebep olabilir (8). Laboratuvar tet-
kiklerinde serum Kkalsiyum, fosfor ve alkalen fosfatoz normal deger-
ler icinde bulunur (4, 7). Cogu arastirmacilar bu hastalia etken ola-
rak kan akrabaliklarini gdsterdikleri sOylenmektedir (1). Radyolojik
olarak kemiklerde bilateral, simetrik homojen tebesir dansitesi goru-
Iir, normal trabekiler yapi kaybolmustur, kemik iligi ile korteks ara-
sindaki ayirim zordur (16). Metafiz bolgesindeki kemiklesme bozuklu-
gu kemik icinde kemik gorinumia verir (10). Uzun kemiklerin meta-
fizlerinde transvers bandlar gérulebilir. Bu kemiklerde erlenmayer
kabi gorintist vardir (16). Kafa kaidesinde kalinlasma goézlenir. Para-
nazal sinusler ¢ok az hava alirlar ve yiz kemikleri normalden daha
kalin goéruandrler. Kan dolasiminin yetersizligine bagl cekim sonrasi

128



Yavuz S. AYDINTUG, Yilmaz GUNAYDIN, Kemal KARAKURUMER, Necdet DOGAN

osteomyelit sik gorilen komplikasyoniardandir. Bazi daimi dislerde
aplazi vardir. Diglerin etkilenmesi cene kemiklerindeki yetersiz re-
zorpsiycna ve osteomyelitise baghdir. Diglerin surememesi, kok olu-
sumunun durmasi da bunlara baglidir (1). Bu tip osteopetrozis'in te-
davisi; hiperostozisin durdurulmasi ve yavaslatiimasi, anemi ve trom-
bcsitopeninin dizeltilmesi ve enfeksiyonla savas esasina dayanir. Si-
kisan sinirler cerrahi olarak serbestlestiriiebilirler. Kemik transplan-
tasyonu vyapilabilir. Genellikle prognozu fenadir, hasta kansizlik, ka-
nama ve tekrarlayan enfeksiyonlardan birka¢g ay veya yil icinde kay-
bedilebilir (2).

Gec tip osteopetrozis (Albers-Schoénberg hastaligi) : Genellikle
otozcmal dominant karakterli olan bu tip klinik olarak daha hafif sey-
reder (2). Siklikla 20 yasindan sonra bir kirikla ortaya cikar (10). Has-
talarda kraniyofasiyal nispetsizlik, anemi, osteitis ve osteonekroz go-
rulebilir. Sinir baskilari komplikasyonlari da go6zlenebilir (2). Bu has-
talarin yarisi kadari da belirti vermeden hayatlarini surddrarler (13).
Tedavi komplikasyonlarin tedavisi ile olmaktadir. Anemi icgin trans-
flzyon gerekebilir. Bazi hastalar igin splenektomi gerekebilir (2).

Vaka Takdimi

14 yasindaki erkek hastamiz EB. 16.11.1990 tarihinde 19407 pro-
tokol numarasi ile klinigimize sol alt ¢cenesindeki sislikle basvurdu.
Ekstraoral muayenede cildi soluk olarak godzlenen hastanin sol sub-
mandibuler bezinde lenfadenopatisi vardi, géz renkleri ile birbirinden
farkli idi. Anne ve babasi kardes cocuklari olan hastamizin 2200 gr.
doddugu ve dogumdan sonra aglanmamasi ylzinden siyanoze oldu-
gu ifade edildi. Dogum sonrasi 3. giinde sarilik ve 20. giinde havale
geciren hastanin bu dénemlerde kaninin degistirildigi 6grenildi. Aile-
sinde daha 6nce osteopetrozis teshisi konan kimsenin olmadigi, do-
gum sonrasi agzinda mevcut olan plastige benzer disin dishekimleri
tarafindan alindigi belirtildi. Hastanin yapilan okller muayenesinde
sag g6zde 1sik refleksi oldugu, sol gdzde olmadigi ve optik atrofinin
varhgi gozlendi. Karaciger ve dalak normalden blyik olarak bulundu.
Ozellikle alt ekstremitelerin deformik yapida oldugu gozlendi. Gen-
lerle ilgili yapilan calismalardan sonuc elde edilemedigi bildirildi.

intraoral muayenede alt cenede toplam 10 adet dis gdzleniyordu.

Ust cenede sag tarafta 2 ve 4, solda 1,2, IV ve V numaral digler; alt
cenede ise sag ve solda 1 ve 2 numaral disleri gdzleniyordu. Sag Ust
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2 numarali dis malforme idi. Alt cenede sag ve sol 1 numarahl dis-
ler tam sirmemisti, 2 numarah digler ise lukse idi. Sol alt cene 5 nu-
marali dis boélgesinde sarimsi yesil acik enfekte kemik gdériuliyordu.
Ailesinden 1989 senesinin ilk aylarinda o bdlgeden dis cekildigi ve o
zamandan beri o bdlgeden dis sirmesi beklentisinde olduklari Ogre-
nildi. Alinan periapikal radyografilerde (Resim-1) surmus ve yari sir-
mius ve gomulu dislerle karsilasildi. Diglerin bir kismi sut dislerine
benzer yapida idi. Ozellikle sol alt cenedeki disler, kékleri kemik ya-
pisindan ayrilamayan sut dislerine benzer sirmemis dislerdi. Hasta-
nin damagr ¢ok derin ve dardi. Alinan panoramik radyografi ise Re-
sim-2'de gorilmektedir. Radyografilerde cene kemiklerinin cok dens
bir yapiya sahip oldugu g0zlendi.

Resim — 1 : Hastanin periapikal radyografileri.

Hastamiz antibiyotik baskisina alindiktan sonra GATA Cocuk Kili-
nigine konsultasyon icin gonderildiginde, osteopetrozis teshisi ile bir-
cok kereler hastaneye vyatinldidr 6grenildi. Hastamizin laboratuvar
bulgulari ise; hemoglobin 6,4 mg., eritrosit 2,8x10°, I6kosit 5,87x10°,
hematokrit % 19,9, kalsiyum % 8,9 mg., magnezyum % 2,1 mg., fosfor
% 6 mg. ve alkalen fosfataz 76 idi. Hastadan alinan bitin vicut ke-
mikleri radyografileri Resim-3 ve Resim4-'te goérilmektedir. Bunlar
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Resim — 2 : Hastanin panoramik radyografisi.

Resim — 3 : Kafatasli 6n ve yan radyografileri.
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incelendiginde butin vicut kemiklerinde dansitesinin arttigini ve ke-
mik iliginin secilemedigi gdzlendi. Sinis bosluklarinin havalanmasi
hic yoktu. Kafa kaidesi ise normalden kalin olarak goéruluyordu. Alt
ekstremitelerde ise erlenmayer kabi goruntistd vardi.

Hastaya iyi bir agiz hijyeni saglamasi icin gerekli dnerilerde bu-
lunuldu ve oksijenli sulu adiz gargaralari verildi. Hastanin dis ve len-
fadenopatisi dizeldikten sonra 3.12.1990 gini lokal anestezi altinda
nekrotik gorinumli kemik kaldirildi ve yara primer kapatilmaya cali-
sildi. Hastanin kanama problemlerinin olmasi ve enfeksiyondan ko-
runmak gayesiyle 4.12.1990 gini c¢ocuk klinigine yatirildi. Hastanin
postoperatif donemde kanamasi devam etti. Cocuk kliniginde yattig
10 gliin slresince agzi oksijenli su, rivanol ve serum fizyolojik ile te-
mizlendi. Hemoglobinin disik olmasindan dolayl eritrosit suspansi-
yonu kilogram basina 10 cc. olmak lzere transfiize edildi. Transfiizyon
sonucu hemoglobin 10,1 mg. ve hematokrit % 30 oldu. Daha sonra
kanama olan iki odak katkitle sutiire edildi. Kanama sizinti seklinde
devam ederken hemoglobin 9 mg. ve hematokrit % 26 olunca kilogram
basina 20 cc. olmak lzere taze kan transfiizyonu yapildi. Hemoglobin
11,6 mg. ve hematokrit % 34 olunca kanama cok azaldi ve hasta co-
cuk kliniginden taburcu edildi. Giun asirnt yara bakimi yapildi. Kanama
kesildikten sonra da irrigasyona devam edildi. Hastanin ameliyatin-
dan 4 ay sonraki mudahale bélgesinin durumu Resim-5'de goérilmek-
tedir.

Resim — 4 a, b, ¢, d, e : Hastanin gégis ve ekstiemite radyografileri.
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Resim — 5 : Hastanin muidahale bdlgesinin 4. aydaki gorinum.

[ARIISMA

Osteopetrozis ¢ok nadir bir hastalik olmasina ragmen dishekim-
ligi icin dnem arzetmektedir (12). Vaskiler mezensim tarafindan olus-
turulan primer spongioza absorbsiyonundaki yetersizlikle karakterize
bir hastalik olan osteopetrozis, radyolojik olarak kemiklerdeki dansite
artisi ve kemik iligindeki azalma ile karakterizedir (1,6). Bu hasta-
likta kemik dens olmasina ragmen disunuldigi gibi kuvvetli degil-
dir. Tebesir gibi gevrek olmasi yizinden kirilgandir (8, 12). Kemik
iliginin azalmasi ve kemik dansitesinin artisi beraberinde komplikas-
yonlarint getirir. Bunlar; yetersiz beslenmenin sonucu cekim sonrasi
osteomyelitis, cekim esnasinda kok kiriklari  ve cene kiriklaridir (4,
11,13). Damar sinir paketlerindeki sikisma yliziinden kemik nekroz-
lari ve pulpanin aseptik nekrozlari goralar. Nitzan (11)'in belirttigi gibi
osteomyelitis tedavisi antibiyotik baskisinda sekestr ve enfekte ke-
migin kaldirilmasidir. Osteopetrozis hastalarinda bu tedaviye kan
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transfizyonu ilave edilir. A@iz temizliginin iyi bir sekilde yapilmasi
unutulmamalidir. Zamanimizda osteopetrozis'in sebep olduu osteo-
myelitis'in tedavisinde hiperbarik oksijen tedavisi kullaniimaktadir (7,
14). Antibiyotik ve hiperbarik oksijen 0610 kemik ve canli kemik ara-
sindaki osteoklastik aktiviteyi canlandirir ve boylece sekestr olusur.
Hiperbarik oksijen tedavisinde oksijen 2 atmosfer basin¢ altinda ve
3 saat verilir. Bunun icin 6zel kabinler kullanilir. Bir haftada 3 kere
ve 6 hafta sire ile uygulanir (9). Ayrica defektin (zerine Whitehead
varnish'li gaz bez koyularak tedavide yapilabilir (3, 9).

Diglerde sirme gucligi, mine hipoplazisi, yuksek curuk hizi, kok
olusumunun durmasi, malforme digler, lamina dura kalinhg bu tur
hastalarin  patolojik degisiklikleridir (1, 5, 13, 18). Kendi olgumuzda
kok olusumlari bir grup diste yeterli degildi. Sag ust IV numarali disin
haricinde curik disi yoktu. Dislerin bir kismi ise malforme idi. Kemik
dansitesinin artisindan dolayr lamina dura secilemiyordu. Radyogra-
filer incelendiginde bircok sirmemis disi goriluyordu.

Herediter oldugu dusunilen bu hastalia sahip olan vakamizda
anne ve baba akraba idiler. Genlerle ilgili calismalar ve soy tarama-
sinda osteopetrozis'li baska bir hasta bulunamadi. Kardesinde ise
yalnizca sasilik vardi.

Osteopetrozis'li hastalarda laboratuvar bulgularinda normal kal-
siyum, fosfor ve alkalen fosfataz beklenir (4). Olgumuzda da bu de-
gerler normal sinirlara yakin bulundu. Hastamizin siddetli anemisi,
osteopetrozis'in klasik bulgulari ile uyumlu idi.

Osteopetrozis'in ayirici tanisi igin, fluorozis, myelosiklerozis,
Engelman hastaligi, paget hastaliinin sikloreze tipi, osteoblastik kan-
ser metastazi, melorostozis, lenfoma, sifiliz, agir metal zehirlenme-
leri, gigantiform sementoma ve poliyostotik fibroz displazi dusunilip
arastiriimahdir (3, 4, 12, 16).

Radyolojik bulgular osteopetrozis'in teshisinde en Onemli teshis
vasitasidir. Vakamizin gene kemikleri ve butun vicut kemiklerinde
dens bir kemik ile karsilasildi. Ayrica hastamizin digsme ile meydana
gelen bircok kirik vakasi hikayesi vardi. Bircok ergin tip osteopetro-
zis bu tdr kiriklarla ortaya cikmaktadir. iBrgcok klinik tiplerine ayrilan
osteopetrozis'in hangi tipinde oldugunu arastirmak icin genlerle il-
gili ve daha ileri tetkikler gerekmektedir. Hastalarin gérme problem-
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leri, anemi ve kirik gibi sorunlardan, cok sikhikla hastaneye gelmek
zorunda kalmalari onlarda bikkinlik yapmakta teshis ve tedavi igin cag-
rilmalara uymadiklari gézlenmektedir. Ornedin hiperbarik oksijen te-
davisini sonuna kadar gétirmeyip kisa kesmeleri gibi. Bizim olgumuz-
da da kisa periyodlu cagrilmalardan sikildiklarini sezinledik. Bu yiz-
den daha ileri tetkikler yapilamadi.

Plotz(12), dishekimlerinin osteopetrozis'in teshisinde hastalarda
dikkat edecekleri 06zellikleri su sekilde siniflandirmistir: 1. Anemi,
. Kinga kolay egilim, 3. Karakteristik yliz, 4. Kraniyel sinirlerde basi
ve hissizlik, 5. Dis ve ¢ene kemikleri radyograflarinda alisiimamis ke-
mik dansitesi.

Tedavisi ise laboratuvar bulgulari g6zdnine alinarak ilgili klinik-
lerle konsillte ederek komplikasyonlar engellenmeli ve ortaya cikan-
larda tedavi edilmelidir.
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