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OZET

Yedi yasinda infantil malign osteopetrozis ve hirschsprung hastaligi birlikteligi: Olgu sunumu

Osteopetrozis lokositlerin stperoksid yapimindaki bozukluk ve kemik rezorbsiyonunda defektle karakterize konjenital bir hastalktir.
Kathm tipi, yas ve bulgulara gore degisik Klasifikasyonlari bulunur. Albers-Schonberg hastalig kalitim tip ve klinik bulgulara gore varyatlar
icerir. Otozomal resesif malignt tipi erken yaslarda mortal seyreder. Bu olgu 7 yasina kadar gelmis malign resesif tip osteopetrozis ve bir-
likteliginde Hirschprung hastaligl nedeniyle sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Osteopetrozis, uzun siirvi, Hirschprung hastalig
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ABSTRACT

A seven year-old-girl with malignant osteopetrosis and accompanying Hirschsprung's disease: Case report

Osteopetrosis is a congenital disease characterized by failure of leucocytes to form superoxydes and a defect in bone resorption. It has
different classifications according to the type of inheritance, age, and symptoms of onset. Albers-Schénberg disease is classified into
variants based on both the mode of inheritance and the clinical findings. The autosomal recessive malignant type is characterized by high
mortality in early ages. The case has been reported since this patient represents a malignant type that survived till the age of seven and

accompanied by Hirschsprung’s disease.
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GIRIS

steopetrozis kemik dansitesinin generalize artsl ile

karakterize konjenital muskuloskeletal hastaliklar-
dan biridir. Agir otozomal resesif ve hafif otozomal domi-
nant form olmak Uzere iki ayn alt tipe ayrlir. Bu alt tip-
lerinde ¢esitli varyasyonlari bulunmaktadir. Yapilan aras-
tirmalarda genellikle 11g12-q13 ve 1g21 nolu kromo-
zomlarda defekt bulunmustur. Anemi, hipokalsemi, hi-
pofosfatemi, hepatosplenomegali, mental motor retar-
dasyon, yaygin osteoskleroz ve kemik iliginde myelofib-
roz karakteristik bulgulandir. Hastaligin agir tipleri ilk bir
yasta kaybedilirken, hafif tipler ikinci dekata kadar yasa-
yabilmektedir. Cok nadir olarak hafif tiplerde normal en-
tellektiel gelisim izlenebilir (1-3).

Hirschsprung hastaligl kabizlik, karinda siskinlik, kus-
ma, istahsizlik ve biylime gelisme geriligi ile karakterize
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konjenital bir hastaliktir. SIklik 1/5000'dir. Bir¢ok hastali-
ga eslik etmesine ragmen osteopetrozis ile birlikteligi ol-
dukca nadirdir (4,5).

Olgumuzda solukluk, yuzde sislik ve karin sisligi ile
gelen 7 yasinda kiz hastada osteopetrozis ve Hirsch-
sprung hastalig birlikteligi sunulmustur.

OLGU

Yedi yasinda kiz hasta solukluk, ytzde sislik ve karin
sisligi nedeni ile poliklinigimize basvurdu. Hastanin bir-
¢ok kez derin anemi, sepsis, metabolik ve konjenital
hastalik on tanilan ile hastaneye yatirldigl 6grenildi. Fi-
zik muayenesinde genel durumu kotu ve nonkoopere
idi. S0zIU uyaranlara cevap vermiyor, gormuyor ve konu-
samiyordu. Vital bulgulari normaldi. Agirik ve boy 0l-
cumleri 3. persantilin altinda, bas cevresi 75. persantilde
idi. Agiz hijyeni iyi degildi ve dis kaybl mevcuttu. Batin
asir derecede distandd, karaciger kot kenarini 2 ¢cm, da-
lak 8 cm geciyordu. Norolojik muayenesinde posttrl bo-
zuktu ve noromotor gelisimi 4 aylik sit cocugu ile
uyumluydu. Laboratuar incelemelerinde hemoglobin 3,2
gm/dl, hematokrit %10, MCV 55 fl, kalsiyum 7,3 mg/dl ve
fosfor 3 mg/dl olarak tespit edildi. Asit fosfatazi 12.7 U/It,
alkali fosfatazi 284,3 U/It bulundu. Cekilen direk grafile-
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rinde yaygin osteoskleroz ve diffuz yogunluk artisi mev-
cuttu. Her iki ayak metatarslarinda (Resim 1), sag femur
proksimalinde ve sol humerus distal ucunda belirgin ke-
mik icinde kemik goriinimu vardi. Uzun kemiklerin saft-
larinda vertikal ¢izgiler, 0zellikle bilateral femur distal uc-
larinda Erlenmayer gorinumu (Resim 2), vertebra kor-
puslarinin alt ve st kisimlarinda cercevelenme seklinde
sandvi¢ vertebra gorinimu (Resim 3), kafa tabaninda
skleroz izlendi (Resim 4).

Resim 1: Direk grafide metatarslarda kemik icinde kemik
gorinumi

Resim 2: Direk grafide femur distal u¢larinda Erlenmayer
gorinimi

Resim 3: Vertebra

goruanimii

korpuslarinda sandvi¢ vertebra

Resim 4: Kafa tabaninda skleroz gorinimii

Kranial tomografisinde kalvaryumda kalinlasmaya
sekonder noral foramenlerde daralma tespit edildi. Ke-
mik iligi incelemesi myelofibroz ile uyumluydu. Bu bul-
gularla hastaya osteopetrozis tanisi konuldu. Hastanin
uzun zamandir var olan kabizlik yakinmasi ¢ocuk cerra-
hisi tarafindan degerlendirildi. Yapilan muayene ve ¢eki-
len ayakta direk batin grafisi Hirschsprung hastaligi ile
uyumlu bulundu. Kesin tani biopsi ile konuldu.

TARTISMA

Nadir goriilen konjenital kemik hastaliklarindan oste-
opetrozis ileri yaslarda malign formlariyla karsimiza ¢ika-
bilmektedir. Infantil donemde makrosefali, hepatosple-
nomegali, sagirlik, korlik ve agir anemi ile karsimiza c¢i-
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kar. Direkt grafilerde diffuz kemik sklerozu gortlmekte-
dir. Kemik icinde kemik gorinimu karakteristik rontgen
bulgularindandir. lleri donemlerde psikomotor gerilik,
kranial noropatiler ve anemi karsimiza ¢ikmaktadir. Den-
tal problemler, osteomiyelit ve patolojik fraktdrler olusa-
bilir (4). Anamnez, Klinik bulgular ve ozellikle radyolojik
gorinidm tani koydurucudur. Ayrica DNA dizi analizi ya-
pilarak da hastali@in tanisi desteklenebilir. Ayirici tanida;
agir metal zehirlenmesi, meloreostoz (tek ekstremiteyle
sinirli), D hipervitaminozu, piknodizostozis ve fibroz disp-
lazi vardir. Anamnez ve klinik bulgularla ekarte edileme-
yen piknodizostozis hastaligi da farkh rontgen bulgulari
olmasl nedeniyle ayirici tanida dusinilmedi. Olgumuzda
oldugu gibi ge¢ donemlerde tani konmasi ve tedavisi da-
ha zor olmaktadir. Klinik bulgular genelde derin anemi
Uzerinde yogunlasmaktadir. Bu nedenle anemi ve eks-
trameduller hematopoez olgularinda osteopetrozis akla
gelmeli ve hastanin diger klinik bulgulari ile birlikte di-
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rekt filmleri incelenmelidir (6,7). Literattrde 2002 yilinda
Turkish Journal of Haematology dergisinin 19. sayisinda
yer alan makalede abdominal distansiyon, anemi, buyu-
me geriligi, gorme ve isitme kaybi ile basvuran 4,5 yasin-
daki kiz hastada osteopetrozis olgusu sunulmustur (8).

Hirschsprung hastaligl kabizlik, karinda siskinlik, kus-
ma, istahsizlik ve bliyime gelisme geriligi ile karakterize
konjenital bir hastaliktir. Rektumda aganglionik bir seg-
ment bulunmaktadir. Bircok hastaliga eslik etmesine
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lede akrabalik iliskileri olan 2 ailenin 7 ¢ocugunda oste-
opetrozis ve Hirschsprung hastaligi birlikteligi bildirilmis-
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Hirschsprung hastaliglyla birlikte olmasi nedeniyle sunul-
maya deger bulunmustur.
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