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OZET

Diastrofik displazi (DTD) orantisiz boy kisaligi, normal bag cevresi, eklem deformiteleri ve otos-
topcu parmagiyla karakterize nadir gérilen bir sendromdur. Diger tipik bulgular parmaklarin
ulnar deviasyonu, birinci ve ikinci ayak parmaklar arasinin acik olmasi, pes ekinovarus ve dig
kulagin kistik yapisidir. Otozomal resesif olarak kalitilir. Tani; klinik ve radyolojik bulgularla ko-
nulur. Besinci kromozom uzerindeki DTDST hastalikla ilgili bilinen tek gendir. Bu genin molekaler
analizi ile tani desteklenebilir.

Burada ekstremite ve orantisiz boy kisaligi, eklemlerinde deformite ve hareket kisithliklar sebe-
biyle cesitli n tanilar almig, diastrofik displazili 6 yas 3 aylik bir erkek hastay sunuyoruz.
Anahtar Sézctkler: Diastrofik Displazi, boy kisaligi, ekstremite kisaligi, otostopgu bagparmag

ABSTRACT

Diastrophic dysplasia (DTD) is a rare syndrome which is characterized by disproportionate short
stature, normal-sized skull, joint deformities, and hitch-hiker thumbs. Other typical findings are
ulnar deviation of the fingers, gap between the first and second toes, clubfoot, and cystic swelling
of the pinnae. DTD is inherited autosomal recessively. The diagnosis of DTD depends upon a
combination of clinical and radiologic features. The diagnosis is confirmed by molecular genetic
testing of DTDST (SLC26A2), the only gene known to be associated with DTD.

We report here a 6-years and 3-months-old boy who was wrongly diagnosed for various di-
seases due to his limb shortening, disproportionate short stature, joint deformities, and limited
movement.

Key Words: Diastrophic dysplasia, short stature, limb shortening, hitch-hiker thumbs.
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GIRIS

Iskelet displazileri boy kisaligi, kemik ve kikirdak
malformasyon ve deformasyonlari ile karakterize hete-
rojen bir grup hastalig1 kapsar (1). Diastrofik displazi
(DTD) kisa boy, multipl eklem kontraktirleri, kulak
anomalileri, yarik damak, “otostopcu bagparmagi”,
ilerleyici skolyoz, spinal ve ayak deformiteleri ile karak-
terize otozomal resesif kalitilan nadir rastlanan gene-
tik bir hastaliktir. Stlfat transport genindeki (DTDST)
mutasyonlar sebebiyle olusur (2,3). Zeka genellikle
normaldir ve i¢ organ tutulumu yoktur. Tan1 genellikle
dogumdan sonra konur. Mortalite hiz1 6zellikle trake-
obronkomalazi nedeniyle yenidogan déneminde yuk-
sektir. Yagam gansi erken ¢ocukluk déoneminden sonra
normaldir (3,4). Burada; genetige danigilmadan 6nce
uzun zaman ¢esitli 6n tanilar almig diastrofik displazili
bir olgu sunularak, orantisiz boy kisalig1 olan hastalar-
da ayirict tanida DTD dastntlmesi amaclanmigtir.

OLGU SUNUMU

Eklem deformiteleri nedeniyle Tibbi Genetige kon-
stilte edilen vakanin prena-
tal dykusunde 6zellik yoktu.
Soygeg¢miginde anne ve ba-
basinin ikinci derece kuzen
evliligi yaptig1 6grenildi.
Hastamiz, annenin ikinci
gebeliginden ikinci yasayan
cocuk olarak dinyaya gel-
mis. 12 yasindaki diger er-
kek ¢ocugun saglikli oldugu
6grenildi. Olgu miadinda
normal spontan vajinal yol-
la dogmustu. Dogdugunda
kol ve bacaklarda kisalik
ve hareket kisitliligi oldugu
aile tarafindan ifade edildi.
Biyime ve gelisme basa-
maklar1 normaldi. Hastada
bilateral kriptoorgidizm ol-
dugu ve testislerin geg¢ indi-
gi, iki yaginda bacaklarinda
kirik olustugu ve sik enfek-
siyon gecirdigi 6grenildi.
Hastanin fizik muayene-
sinde; genel durum iyi, kisa

Resim-1: Tiim dismorfik bulgularin genel goriiniimii

(Aileden resimlerin yayinlanmasi igin izin abinmistir.)

Resim-2: Brakidaktili, otostopcu basparmag:

boy (98 cm, <3p), kisa ekstremiteler, paytak ylriyus,
eklemlerde hareket kisitliligi, rolatif makrosefali (bas
cevresi: 52.5 cm), telekantus, burun kéka ve koprista
genis, kulak kepgesinde karnibahar deformitesi, ¢tiriik
digler, kisa toraks, brakidaktili, otostopcu bagparmagi,
3.-4. parmak araliklarinda artig, proksimal interfalan-
geal eklemlerde - 5. parmaklar harig- fleksiyon kisitli-
lig1, kalga ¢ikikligi, genu varum, genis ve deforme ayak
yapisi, bilateral pes planus, ayak bileklerinde fleksiyon
kisitliligr meveuttu (Resim 1-2-3). Skolyoz goérilmedi.
Laboratuar bulgular1 ve karyotipi normaldi. Ekokardi-
yogram, renal ultrasonografi ve metabolik tetkikleri de
normal olan hastanin direk grafilerinde tst ve alt eks-
tremite uzun kemiklerinde kisalik ve genis metafizler,
metakarpallerde kisalik ve proksimallerinde pointing
denilen sivrilmeler, madelung deformitesi, el bilegin-
de kapitatum-hamatum fazyonu, 4.-5. vertebralar ara-
sinda interpedinkiler aralikta azalma, her iki femur
boynu kisa ve kalin, sol kalga ekleminde subluksasyon
gorilmustiir. Kafa grafisinde; sella ve stitiirler normal

Resim-3: Genis ve deforme ayak yapisi,
bilateral pes planus

Cilt 3 Say1 3 2009 / Vol 3 Number 3 2009



56 H. KOGAK ve Ark.

olarak degerlendirilmistir.

Bu klinik ve radyolojik bulgularla hastaya diast-
rofik displazi tanis1 konuldu. Bununla birlikte, teknik
sorunlardan dolay1 DTDST geninde mutasyon analizi
yapilamadi. Pediatrik ortopedi ile gorugtilerek tedavisi
planlandi.

TARTISMA

Diastrofik displazi kisa boy ve eklemlerde hareket
kisitliliklar: ile karakterize nadir bir hastaliktir. ik kez
1960 yilinda Lamy ve Maroteaux tarafindan tanimlan-
migtir (2). Dogumda, 6zellikle rizomelik tip ektremite
kisaligy, bilateral giddetli talipes, otostopgu bagparma-
g1, bilek deformiteleri, kulak kepcesinde karakteristik
sislik ve cogu vakada yarik damak vardir. Eklem de-
formasyonlari giddetlidir; bunlar hareket kisitlilig: tar-
zinda olabilecegi gibi nadiren hiperlaksite olarak da
gorulebilir. Hastamizda el ve ayak eklemlerinde kisit-
lilik goraliirken, sol kalca ekleminde grafilerde subluk-
sasyon tespit edilmistir. Kifoskolyoz DTD’nin sik kar-
silagilan bir komplikasyonudur. Diastrofik displazi’de
primer vertebra anomalisi skolyozdur. Kifoz, skolyoza
sekonder gelismektedir (2,5,6). Olgumuzda kifoz ve
skolyoz gelismemisti. Dar goglis ve mikrognatiye bagh
solunum problemleri erken 6liim sebebi olabilir. Diast-
rofik displazide zeka ve i¢ organlarin gelisimi normal-
dir (3,4). Duran ve ark. mega sisterna magna olan bir
vaka bildirmiglerdir (7). Diastrofik displazinin klinik
bulgular1 ¢ok cesitlidir, hafif formdaki olgular “diast-
rofik varyant” veya “atipik DTD” olarak siniflandiril-
maktadir. Atipik veya varyant formlar kondrodispla-
ziler arasinda iyi bilinen hastaliklar olmasina ragmen,
tanisal sorunlara yol agabilmektedirler (8,9). Benzer
sekilde, Bieganski ve ark. kulak ve bagparmaklari nor-
mal olan iki olgu sunmuglardir (5). Bu nedenle, atipik
olgularda DTD tanis1 genetik analizle dogrulanmalidir.
Diastrofik displazi’de 5. kromozom tuzerinde lokali-
ze olan sulfat transport geninin (DTDST) homozigot
mutasyonlar: goriliur (4). Aynm1 gendeki mutasyonlar
akondrogenezis tip-1B ve atelosteogenezis tip-2 gibi
osteokondrodisplazilerin diger baz tiplerinde de gos-
terilmigtir. Ancak bunlar hayatla bagdagmadig: gibi,
intrauterin olarak ultrasonografiyle de gosterilebi-
lir. Aynm1 gendeki diger mutasyonlar, multipl epifizyal
displaziden de sorumludur. Tani; klinik ve radyolojik
bulgulara dayanir. Kisa-kalin tubuler kemikler, genis
metafizler, dizlegmis-dizensiz epifizler, metakarp
uzunluklarinda duzensizlik, 6zellikle 1. metakarpte ol-
mak tzere kisalik, el kemiklerinde ossifikasyon defekti,
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vertebra cisimlerinde duzensizlik radyolojik bulgular
arasinda sayilabilir.

Lapunzina ve ark. yuz yil 6nce DTD’li bir ¢ocugu
akondroplazi olarak sunmuslardir (6). Bu nedenle, cok
6nceden iskelet displazisi olarak sunulan olgular giun-
cel bilgilere gore tekrar simiflandirilabilir. Hastamiza
da genetige danigilmadan 6nce farkli 6n tanilar konul-
mustur: Orantisiz boy kisaliginin en yaygin sebebi ola-
rak Akondroplazi, carpal kemiklerde fiizyon sebebiyle
Ellis-van Creveld Sendromu ve metakarp proksimalle-
rinde pointing sivrilenmeler sebebiyle Morquio Send-
romu digtnilmusgtir. Ancak radyolojik bulgular, tipik
klinik bulgularla beraber degerlendirildiginde hastaya
DTD tanisi konuldu ve pediatrik ortopedi ile gortgtle-
rek tedavisi planlandi.

Sonug olarak; prenatal baglangicli, orantisiz boy ki-
salig1 ve eklem deformiteleri olan, normal zekaya sahip
hastalarda ayiric1 tanida diastrofik displazi dastuntl-
melidir. Bu hastalarin klinik ve radyolojik bulgularinin
bilinmesi erken dénemde tani konulmasi ve tedavinin
planlanmasi i¢in 6nemlidir.
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