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OZET

Schmid tip metafizyel kondrodisplazi

Schmid tipi metafizyal kondrodisplazi metafizlerde hafif veya orta derecede genisleme, diizensizlik, normal omurga ve boy kisaliglyla
karakterize bir hastaliktir. Tip 10 kollojen genindeki (COL10Al) mutasyona bagh olarak gelisir. Radyolojik olarak en sik humerus, femur ve
tibia gibi uzun kemiklerin proksimal metafizleri ve femur distal metafizi etkilenir. Beraberinde anterior vertebra degisiklikleri, genislemis
femur basi epifizleri, koksa vara ve gogus deformiteleri siklikla gorilebilir. Bu bulgular rasitizmde de gortlebilirse de kalsiyum ve fosfor
metabolizmasinin normal olmasi ile rasitizmden ayrilir.

Hastanemize gogus deformitesi ve el bileklerinde genisleme yakinmasi ile gelen 20 aylik erkek olgu klinik ve radyolojik bulgulan rikets
dusiindirmesine ragmen, laboratuvar bulgulari ile birlikte degerlendirildiginde Schmid tipi metafizyal kondrodisplazi tanisi almistir.
Anahtar kelimeler: Metafizyel kondrodisplazi, rasitizm, schmid

ABSTRACT

Schmid type metaphyseal chondrodysplasia

Schmid metaphyseal chondrodysplasia is characterized by moderate flaring and irregularity of the metaphyses, but a normal spine and
short stature. It is due to mutation of the gene encoding type 10 collogen (COL10Al). Radiologic features include an enlarged proximal
femoral epiphysis in early childhood, coxa vara, greather involvement of the distal femoral metaphysis than the proximal, anterior rib
changes and normal spine. The radiographic changes are similar to rickets, but calcium and phosphorus metabolism is normal. In this
report, we presented a 22 month old male patient who had clinic and radiological findings mimic rickets but with the laboratuary findings
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it is diagnosed as metaphyseal chondrodysplasia, Schmid type.
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GiRiS

chmid tipi metafizyel kondrodisplazi (MKD), otozomal

dominant gecisli, metafizlerde duzensizlik ve genisle-
meyle birlikte normalden kisa boyla ile karakterize bir
hastaliktir (1). Tip 10 kollojen genindeki (COL10AIl) mutas-
yona bagli olarak gelisir. Olgularin radyografilerinde buyu-
me kikirdaklarinda metafizyel ossifikasyon cizgileri dizen-
siz ve genistir. Schmid tipi MKD'de en sik humerus, femur,
tibia gibi uzun kemiklerin proksimal metafizleri ve femur
distal metafizi etkilenir. Hastalardaki klinik ve radyolojik
bulgular rasitizmi disundurse de kalsiyum ve fosfor meta-
bolizmasinin normal olmasiyla rasitizmnden ayrilir (2-5).
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OLGU SUNUMU

Klinigimize el, ayak bilegi ve gogus kafesinde sekil
bozuklugu yakinmalariyla basvuran 22 aylik erkek hasta-
nin, dogum agirhginin 4.750 gr, boyunun 52 cm oldugunu,
normal spontan vajinal yolla hastanede dogdugunu,
dogumdan itibaren anne situ ile beslendigini, 7. ayda ek
gidalara baslandigini, 15. glin baslanan 400 U /glin D vita-
minini 3 ay kullandigini, 12 aylikken akciger enfeksiyonu
nedeniyle hastaneye yattigini, 0 zaman bu yakinmalari-
nin dikkati cekmedigini, 1 yasindan sonra bu sekil bozuk-
luklarinin daha da belirginlestigini ve daha sonralar 2 kez
depo D3 vitamini ile oral kalsium tedavisi aldig 68renildi.

Soygecmisinde anne baba arasinda 2. derece akraba-
lIk oldugunu, 7 kardes olduklarini, 15 yasindaki agabeyi
ile amcasinda da gogus deformitesi ve skolyoz oldugu
ogrenildi.

Fizik bakida kilo; 12 kg (50p), boy; 85 cm (50p), bas ¢ev-
resi; 48 cm (50 p) Olculdu. Mental motor gelisimi yasina
uygun ve vital bulgulart da normal olarak degerlendirildi.
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Resim 1: Olgunun diz ve ayak bileklerinin gorinimu

Resim 2: Olgunun gogus deformitesi ve rasitik rozarilerinin go-
rinima

Resim 5: Olgunun kalca ve alt ekstremite grafisi

Olguda frontal bossing, kaput quadratum, Harrison olugu,
glivercin gogsu deformitesi, rasitik rozariler, lomber lor-
dozda artis, ayak bileklerinde genisleme, ekstremite dis-
tallerinde ve falankslarda kisalik gozleniyordu (Resim 1-3).
Resim 3: Olgunun el ve el bileklerinin gérinimu Diger sistem muayeneleri olagandi.
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Schmid tip metafizyel kondrodisplazi

Hastanin laboratuvar tetkikinde; Hb: 11.6 g/dl, Htc:
%35, KK: 4.500.000/mm?, BK: 6.580/mm?, trombosit:
166.000/mm?, MCV: 77 fl, MCH: 25 pg, MCHC: 32 g/dl, RDW:
%15, ESH 2 mm/saat, CRP <0.35 mg/dl, kan ure 10 mg/dI,
kreatin 0.4 mg/dl, Na: 138 mg/dl, K: 4.7 mg/dl, Ca: 9.9 mg/
dl, Mg: 1.8 mg/dl, P:5.1 mg/dl, ALP: 161 U/L, AST 29 IU/L,
ALT 15 IU/L, total protein 6 g/dl, albumin 4.2 g/dl, globu-
lin 1.8 g/dl, kan gazinda: pH: 7.46, pC0O2: 32 mmHg, pO2:
78 mmHg, HCO: 23 mEq/L bulundu. Ayrica yapilan tiroid
fonksiyon testleri, idrarda kalsiyum, fosfor atilimi, fosfat
reabsorbsiyonu normal sinirlardaydi. Radyolojik olarak
ekstremite grafilerinde her iki ulnada kisalik, metakarp
ve falankslarda kisalik ve kalinlasma, dorso-lomber biles-
kede vertebra korpuslarinda deformiteler ve lomber lor-
dozda artis, kalca ekleminde asetabulumlarda yassilas-
ma mevcuttu (Resim 4-5).

Hastaya bu klinik ve radyolojik bulgular isiginda
Schmid tipi metafizyel kondrodisplazi tanisi kondu.

TARTISMA

iskelet displazileri, kemik displazileri ve osteokonro-
displaziler olmak Uzere iki alt grupta incelenir. Osteokon-
rodisplaziler iskelet biylumesi ve gelisiminin genetik ve
klinik olarak hetorojen bir bozukluk grubunu tanimlar.
Prevalanslari yaklasik 4.000 dogumda 1 olarak bildiril-
mektedir (1,2).

Schmid tip metafizyel kondrodisplazi en sik gorilen
MKD tipidir. ilk kez Schmid tarafindan 2 yasindan itibaren
rasitizm tanisiyla takip edilmis ve tedavi almis olan 6
yasinda bir erkek ¢ocukta tanimlanmustir (1). Schmid tipi
MKD’li ¢ocuklar dogumda normaldir. Stit cocuklugu done-
minde bas ve yuz gorinimu normal kalirken 2 yasina
dogru el ve ayak bileklerinde sisme ve alt ekstremiteler-
de sekil bozukluklar gelisir. Eriskin boyu 140 cm civarin-
dadir (6-8). Bu klinik tablo riketsle, dzellikle de hipofosfa-
temik riketsle karisir (4,5). Olgumuzda da klinik yakinma-
lar ¢cocugun bir yasindan sonra yurimeye baglamasi ile
ortaya ¢ikmistir.

Hastalardaki enkondral kemik formasyonunun gecik-
mesi ve buyume plagindaki kikirdagin duzensizliginden
Tip 10 kollajen geni (COL10AI) kodlanmasindaki heterojen
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infant doneminde saptanabilen radyolojik bulgular,
anterior kosta degisiklikleri, koksa vara, humerus, femur,
tibia proksimal metafizleri ve femurun distal metafizinde
ossifikasyon ¢izgisinin diizensizligi ve genislemesidir (10).
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lu olarak femur proksimal metafizlerinde dizensizlik,
fermur distali ve tibia proksimal metafizlerinde genisle-
me, kal¢a ekleminde asetabulumlarda yassilasma mev-
cuttu.

Hastanin fizik muayenesinde Schmid tip metafizyel
kondrodisplazide siklikla gozlenen lomber lordoz artis,
Harrison olugu, yelken gogus ve rasitik rozariler, ekstre-
mite distalleri ve metakarplarda kisalik goze carpiyordu.
Olgunun laboratuvar bulgularinda beklenildigi gibi kalsi-
yum ve fosfor metabolizmasinda bozukluk saptanma-
masl da Schmid tip metafizyel kondrodisplazi lehine
yorumlandi.

Schmid tipi metafizyel kondrodisplazide, klinik ve rad-
yolojik olarak benzer dzellik gosteren rasitizimden ayirici
tani, rasitizime 6zgul laboratuvar bulgularinin olmama-
styla yapilir (1,4). Olgumuzun da daha dnce birka¢ kez
rasitizm tedavisi oykusu vardi.

Hastaligin tedavisi konservatiftir. OD gecisli bir hasta-
lik oldugundan ailelere genetik danisma verilmesi ve
semptomlara yonelik fizyoterapi (FTR) uygulanamasi
onerilmektedir.

Hastamiz mevcut klinik ve radyolojik bulgularla meta-
fizer kondrodisplazi (Schmid tip) tanisi almis, aileye gene-
tik danisma verilmis, FTR programina alinmis ve hastane-
miz endokrin ve metabolizma bolimune izlenmesi icin
baglanmistir.

Klinik ve radyolojik dzellikleriyle rasitizmi distindiren
hastalarda, ozellikle st cocugu doneminde laboratuvar
bulgulari normal oldugunda, MKD akla getirilmesi gerek-
tigi vurgulamak amaci ile olgu sunulmustur.
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