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NADIR BiR iSKELET DiSPLAZISi: PIKNODiZOSTOZiS

Unusual Skeletal Dysplasia: Pycnodysostosis

Nesibe Akyiirek!, Mehmet Emre Atabek', Beray Selver Eklioglu', Sevil Ari Yuca'

OzZET

Piknodizostoz, boy kisaligl, osteoskleroz, kemik kirilganliginda artma kiictk el ve
ayaklarla karakterize bir iskelet displazisidir. Bu yazida infant donemde bliyame gelis-
me geriligi ile basvuran, piknodizostoz tanisi alan olgu ,nadir gériilmesi ve erken tani
almasi nedeniyle sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Piknodizostoz, Boy kisaligi, iskelet displazisi
SUMMARY

Piknodizostosis is a skeletal dysplasia characterized by short stature, osteosclerosis,
increase in bone fragility, small hands and feet. We report an infant admitted with
growth retardation and diagnosed as piknodizostosis. It is presented due to its rarity
and early diagnosis.

Key words: Piknodizostoz, Short stature, Skeletal dysplasia
GiRiS

Piknodizostoz ilk kez Maroteaux and Lamy tarafindan 1962 yilinda tanimlamistir.Boy
kisahgi, karakteristik yiz gorinimi (cikik alin,belirgin burun,hipoplazik yiz) mavi
sklera, Fontanel ve kranial sitirlerin kapanmasinda gecikme, dis gelisiminde bo-
zukluk osteoskleroz, isitme kaybi, mandibiler a¢i bozuklugu, klavikulalarda gelisim
bozuklugu, el ve ayaklarin terminal falankslarinda kiiciilme, kemik kirilganliginda artisi
ile karakterize bir sendromdur (1).
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OLGU

Al aylk erkek hasta blyime geriligi nedeniyle
klinigimize getirildi. Spontan vajinal yol ile 2050 gr
olarak dogdugu 6grenildi. Fizik muayenede malnutre
goriniimde olup vicut agirligi 4.3 kg (-4,47 SDS), boyu
54 cm (-6,04SDS), bas gevresi 40 cm (-2SDS), kulag
boyu 55 cm olarak 6l¢uldi. Bas boyun muayenesinde,
on fontaneli 5X3 cm arka fontanel 3X3cm idi.
Basik burun kokl, mavi sklera, frontal ve pariatel
siskinlik vardi. Ekstremite muayenesinde bilateral
alt ekstremitelerinde egrilik, tibia anterior yiziinde
gamze belirtisi mevcuttu. Ekstremiteler arasi gap ve
uzunluk farkr yoktu. Laboratuar tetkiklerinde Hb 12,6
gr/dL, Htc %30.8, beyaz kiire 12400/mm?3, trombosit
498000/mm?, biyokimyasal incelemede; glukoz:89
mg/dL, kreatinin 0.3 mg/dL, Na:136 megq/L, K:4,9
meq/L, kalsiyum:10,9 mg/dL, fosfor:4,9 mg/dL,
alkalen fosfataz:161 U/I, PTH:13 pg/ml, 25-OH-vit D3:
89.8 pg/ml, Growth hormon:9 ng/ml, somatomedin
C(IGF-1): 75 ng/ml (2,96SDS) idi. L-dopa, klonidin ile
blylime hormonu uyari testlerine pik yanit sirasiyla
4,7 ng/ml ve 8,1 ng/ml saptandi. Uyku esnasinda
bakilan buylime hormonu ortalamasi 1,2 ng/ml idi.
Kraniyum grafilerinde siitlrlerde aciklik, ekstremite
grafilerinde ise uzun kemiklerde kortikal kalinlagsma,
kemik sitruktirleri ve tibia kemiklerinde ice agilanma
bulgulari saptand. isitme testi, gdz dibi incelemesi,
hipofiz magnetik rezonans gorlintlilemesi normal idi.
Hasta, mevcut bulgulari ile piknodizostoz tanisi aldi.
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TARTISMA

Piknodizostoz ilk kez 1965’te Maroteaux ve Lamy
tarafindan tarif edilen nadir goriilen otozomal resesif
gegisli iskelet displazisidir (2). Vakalar dogumdan
eriskin doneme kadar suregte tani
alabilir. Piknodizostoza vyol agan genetik defekt 21
kromozomun 1q kolunda lokalizedir ve 12 mutasyonu
saptanmistir. Mutasyona bagl
osteoklastlarinda katepsin K ve lizozomal sistin
proteaz expresyonu azalir (1).

uzanan

olarak vakalarin

Vakalar karakteristik olarak boy kisaligi, osteoskleroz,
fontanel ve kranial sturlerin kapanmasinda gegikme
ile prezente olurlar (3). Soliman ve ark. gbére boy
kisaliginin sebebi sella tursikadaki artmis kemik
volumunun pituter glanda basi yaparak, growth
hormon Uretiminde yetersizlige neden olmasidir.

Bizim vakamizda literatlire uygun olarak patolojik
boy kisaligi mevcuttu. On fontaneli genis olup arka
fontaneli acikti. Osteoskleroz bulgulari heniiz mevcut
degildi.

Piknodizostozlu vakalarda ayrica frontal ve pariyatal
bossing, mandibdler a¢I bozuklugu, yiz kemiklerinde
hipoplazi, belirgin gbz yapisi, yiksek damak, paranazal
sinus hipoplaizisi, kisa el ve ayak yapisi, terminal
falaxlarda displazi, distrofik tirnaklar, kifoz, skolyoz,
artmis lomber lordoz goriilebilir (4). Bizim vakamizda
burun koki basikligi mavi sklera, frontal ve pariatel
bossing bilateral alt ekstremitelerinde bowing, tibia
anterior yliziinde gamze belirtisi mevcuttu.
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Kraniyum grafilerinde sitlrlerde aciklik, ekstremite
grafilerinde ise uzun kemiklerde kortikal kalinlasma,
kemik sitruktirleri ve tibia kemiklerinde ice acilanma
bulgulari saptandi.

Vakalarda gorilebilen diger bir problem asiri uzun
olabilen yumusak damagin dil kdkine basi yapmasi
nedeniyle goriilen solunum problemleridir. Bizim va-
kamizin herhangi bir solunum problemi yoktu (5). Pik-
nodizostoz ayiricitanisinda osteopetrosis, kledokranial
displazi ve idiyopatik akroosteolizis disunilmelidir.
Osteopetrosisde hemopoetik sistemde bozukluklar,
fasial paralizi, sagirlik seklinde kranial sinir basi bul-
gulari olabilir.

Kleidokranial displazide clavicular displazi yada yoklu-
gu goriulmekle birlikte kemik dansitesi normal olarak
bulunur. idiyopatik akroosteolizis de hipertelorizm,
exoftalmus, kalkik burun goriilmektedir.Bizim vaka-
mizda ayirici tanida sayilan hastaliklarin klinik bulgu-
lari yoktu (6). Sonug olarak bliyiime gelisme geriligi
nedeniyle basvuran olgularda acik kranial sttiir ve
fontanel, atipik ylz gérinimi varliginda piknodisos-
toz duslinilmesi gereken hastaliklardandir. Nadir go-
rilmesi ve erken tani almasi nedeniyle sunulmustur.
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