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Olgu Sunumu / Case Report

Boy Kisaligi ile Basvuran Kleidokranial Displazi Tanisi

Alan Bir Olgu

Cleidocranial Dysplasia Presenting with Short Stature: A Case Report
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OzeT

Kleidokranial displazi iskelet anomalileri ile karakterize otozomal dominant
kalitilan genetik bir hastaliktir. Fontanellerin kapanmasinda gecikme,
klavikulanin yetersiz gelismesi, genis simfizis pubis, dar pelvis, boy kisaligi
temel klinik bulgulandir. Bu olgu raporunda, boy kisaligi ile basvuran
kleidokranial displazili 7,5 yaginda bir olgu sunulmustur. The Journal of
Pediatric Research 2014,1(2):92-4

Anahtar Kelimeler: Kleidokranial displazi, boy kisaligi, fontanellerin geg
kapanmasi, klavikula aplazisi

Giris

Kleidokranial displazi fontanellerin kapanmasinda gecikme,
kranial sGtlrlerin agik kalmasi, klavikulanin yetersiz veya hi¢
gelismemesi, sayica fazla klcUk disler, genis simfizis pubis,
dar pelvis, boy kisaligi ve diger iskelet anomalileri ile karakterize
nadir gorllen otozomal dominant kalitilan bir hastaliktir (1,2).
Gecikmis fontanel ve sutlr kapanmasi frontal ¢ikikliga neden
olur. Hastaligin klinigi hafif etkilenmis dental anomalilerden
sringomyeli gibi ciddi dizeyde etkilenmis klinik bulgular ile
karakterize olabilir (3,4). Hastaliktaki temel sorun osteoblast,
kemik ve dis olusumunda ve dis hicresinin farklilasmasindan
sorumlu olan kromozom 6p21 Uzerinde haritalanmis runt
iliskili transkripsiyon faktori 2 (RUNX2) mutasyonudur (5).

Bu olgu raporunda, boy kisaligi ile basvuran fizik muayene
ve radyolojik bulgulari kleidokranial displazi ile uyumlu olan
7,5 yasinda bir olgu sunulmustur.

ABSTRACT

Cleidocranial dysplasia is an autosomal dominantly inherited disease,
which is characterized with skeletal abnormalities. Late closure of
fontanelles, clavicular agenesis, large symphysis pubis, narrow pelvis and
short stature are the main clinical findings. Here, we report a 7.5 years old
male who presented with short stature and diagnosed with cleidocranial
dysplasia. The Journal of Pediatric Research 2014;1(2):92-4
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fontanelles, agenesis of clavicula

Olgu Sunumu

Boy kisaligi nedeni ile genel pediatri poliklinigine
basvuran, dismorfik klinik bulgular nedeniyle gocuk genetik
bolUmU tarafindan degerlendirilen 7,5 yasinda erkek hasta
boy kisaligi saptanmasi Uzerine klinigimize yonlendirildi.
Ozgecmisinden, zamaninda sezeryan ile 2200 gr dogdugu,
gecirdigi 6nemli hastalik olmadigi, bir yasina kadar dizenli
D vitamini profilaksisi aldig, dislerinin zamaninda c¢iktigi,
motor gelisiminin yasina gdre normal oldugu o6grenildi.
Soygecmisinden, anne ve babasinda akrabalik olmadigi,
annesinde de benzer klinik bulgular oldugu ve dért yasinda
saglikl bir kiz kardesi oldugu dgrenildi. Fizik muayenesinde,
Agirlik:15,3 kg (<3p, SDS: -4,2), boy:106,7 cm (<3p, SDS
-3,4), pektus eksavatus, gogus kafesinde c¢ikiklik, gomak
parmag olan olgunun 6n fontanelinin 2x2 cm palpabl, kol
fleksiyon ve abduksiyonunun sinirsiz oldugu saptandi (Resim
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Resim 1. Hastanin goriinimi: Omuzlar orta hatta birbirine degecek
kadar birlesme egiliminde (klavikula agenezisi bulgusu)

Resim 2. Hastanin radyolojik bulgular (A) sitirlerin acik oldugu ve
interstturel kemik olusumu ve (B) klavikula agenezisi gézlenmektedir

1). Klavikula palpe edilemedi. Genital muayenede testisler
bilateral 2 ml, pubertal evrelemesi Tannere gore Evre |
olarak degerlendirildi. Diger sistem muayenesinde ilave
patolojik bulgu saptanmadi. Laboratuvar incelemesinde, tam
kan sayimi, tam idrar tetkiki, kan gazi, karaciger ve bobrek
fonksiyon testleri, serum kalsiyum, fosfor, alkalen fosfatazi,
25-OH D vitamin, tiroid fonksiyon testleri normal ve doku
transglutaminaz antikorlari negatif olarak saptandi. Kemik
surveyinde, kranial kemiklerin geri, interstttrel kemiklerin ve
fontanellerin acik ve her iki klavikulanin da agenetik oldugu,
uzun kemik tubulasyonunun arttigi, falankslarda anomali ve
vertebral kolon spindz progeslerinde yarik oldugu rapor edildi
(Resim 2). Boy kisaligi, fontanel agikligi, klavikula yoklugu
bulgulari nedeni ile olgu cocuk genetik bolimd tarafindan
kleidokranial displazi olarak degerlendirildi.

Tartisma

Kleidokranial displazi nadir gortlen kemik gelisim
bozuklugudur.  Kemik gelisimi  farkh  mekanizmalarla
tamamlanmaktadir. Bunlardan biri kromozom 6p21 Uzerinde
lokalize olan osteoblast farklilasmasindan sorumlu RUNX2
geninin kontrollndedir. RUNX2 geni core-binding factor subunit
alpha-1 (CBF-alfa-1) olarakta adlandiriimaktadir. Bu gen kemik
ve dis hiicresinin farklilasmasini saglamaktadir. Endokondral ve
intramembran®z kemik gelisimi igin RUNX2 genin fonksiyonu
onemlidir (6). Kleidokranial displazide RUNX2 geninin

heterozigot mutasyonu etyolojiden sorumlu tutulmaktadir
(5). Tani karakteristik klinik ve radyolojik 0¢zelliklere gdre
konmaktadir. Bu olgu raporunda klinik ve radyolojik bulgular
kleidokranial displazi ile uyumlu olarak deg@erlendiriimistir.
Acik 6n fontanel, boy kisaligi, goégus kafesinde ¢ikiklik,
pektus eksavatus, klavikula yoklugu, falanks anomalileri ve
vertebral kolon spindz proceslerinde var olan yariklik olgunun
kleidokraniyal displaziye uyan énemli klinik bulgulariydi.

Kleidokraniyal displazi otozomal dominant gegcisli olmasina
karsin, olgularin %40’ inda genetik gegis tanimlanmamistir
(spontan mutasyon). Ayni ailede farkli fenotiplere sahip
bireyler olabilir (2,7,8,9). Bu olgunun annesinde de benzer
fenotipik bulgular mevcuttu.

Kleidokraniyal displazi ile endokrin hastalik birlikteligi
nadir olarak bildirilmistir. Literatirde konjenital hipotiroidizm,
diyabet, osteogenezis imperfekta, hipofosfotazya,
hipospadias, inmemis testis bildirilen hastaliklardir (1,9-14).
Boy kisaligi ve 6n fontanel acikhig sunulan olgunun en
onemli klinik bulgularidir. Dogum boylari normal olup, 4-8 yas
arasinda boy 2 persentil altina dismektedir. Bu olgularda,
erkeklerde eriskin boy yaklasik 165 cm, kiz olgularda 156 cm
olarak bildirilmektedir. Boy kisaliginin nedenin osteoblastik
farklilasma kusuru nedeniyle epifizyal osifikasyon yetersizligi
ile iliskili oldugu dustnllmektedir (15). Bu nedenle, iskelet
displazisi altinda degerlendirilen bu patolojide hastaya
blylme hormon uyari testleri yapiimamistir. Acik 6n fontanel,
hipotiroidi, rikets, hipofosfatazya, osteogenezis imperfekta,
Down sendromu, Russell Silver sendromu gibi patolojilerde
de gozlenmekte olup, keidokraniyal dizostoz ayirici tanisinda
disUntlmelidir. Bu olgunun yapilan tetkikleri ve fizik muayene
bulgularina gore bu patolojilerden uzaklasilmis olup endokrin
bir bozukluk saptanmamistir.

Boy kisaligi, fontanel kapanmasinda gecikme, 6n kol
abduksiyonu sinirsiz olan olgularin ayirici tanisinda kleidokranial
displazinin dustntlmesi gerektigini bu olgu raporu ile
vurgulamak istedik.
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