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Spondiloepifizyal Displaziye Bagli Gen¢ Yasta Gelisen
Osteoartrit ve Osteoporoz: Olgu Sunumu

Early Osteoarthritis and Osteoporosis Due to Spondyloepiphysial Dysplasia: A Case Report

Asylbek Kaparov, Hidayet Sar, Ulkii Akarirmak, Neval Bozok

istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakdiltesi,
Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Anabilim Dali, Istanbul, Tirkiye

Spondiloepifizyal displazi (SED) 6zellikle vertebralarin epifiz merkezlerini tutan, gévde kisaligi ve biyimede gerilik meydana
getiren hastaliklar grubudur. Nadir gérulen bir hastaliktir. Baslica SED kongenita ve SED tarda olarak 2 ayri klinik formda karsimiza
cikar. Bunun disinda progresif artropatiyle seyreden SED tarda progresif artropati (PA) seklinde nadir bir formu da mevcuttur. SED
tarda ¢cogunlukla kalitimsal olarak X kromozumuna bagl resesif gecisle ortaya ¢iktigindan erkeklerde daha sik goértlmektedir.
Hastalik epifizlerin ortaya ¢clkmasinda gecikme, gévde ve ekstremitelerde kisalik, kifoskolyoz, koksa vara ile platispondili gértlme-
siyle karakterizedir. Bu olgu sunumunda ortopedi kliniginde Scheuerman hastaligi teshisi konan, boy kisaligi nedeniyle cocuk
endokrin kliniginde blylime hormonu tedavisi géren, adolesan yasta erken osteoartrit ve osteoporoz gelismis bir spondiloepifizyal
tarda olgusunu bildirmeyi amacladik. Hastaligin teshis ve tedavisinde bize yol gosterecek tetkik, bulgular ve tedavilerde dikkat
edilmesi gereken hususlar bu olgu nedeniyle tartisilacaktir. (Osteoporoz Dtinyasindan 2009;15:79-82)

Anahtar kelimeler: Spondiloepifizyal displazi, osteoartrit, osteoporoz

Summary

Spondyloepiphysial dysplasia (SED) is a rare diseases which causes delayed growth, short statue and involves the centre of the ver-
tebral epiphysis. SED congenita and SED tarda are two different clinical forms of this disease. SED tarda with progressive arthropa-
thy is another rare clinical appearance. SED is more frequently seen in male patients due to a genetic recessive transmission by chro-
mosome X. The disease is characterized by a delay in the formation of epipysis, shortness of spine and extremities, kyphoscoliosis,
coxa vara and platyspondily. In this case report we aimed to discuss an adolescent male SED tarda patient with early onset of
osteoarthritis and osteoporosis, who was diagnosed as Scheuerman disease in the orthopedics clinic and treated with growth hor-
mone for growth retardation in the pediatric endocrinology clinic. Important findings and labotatory investigation methods for
diagnosis and treatment of this diasese will be outlined. (From the World of Osteoporosis 2009;15:79-82)
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Giris gibi deformitelerle seyreder (1,6-11). Normal epifiz ki-
kirdaginin olusumu veya epifiz merkezinin osifikasyo-

Spondiloepifizyal displazi (SED) 6zellikle vertebralarin nunda bozuklukla karakterize olan bir epifiz gelisim

epifiz merkezlerini tutan ve gévde kisaligi yaratan, ci-  bozuklugudur (1,4-5,12-13).

celik meydana getiren bir grup hastaliklara verilen ge-  Spondiloepifizyal displazilerin (SED) baslica SED konje-

nel bir isimdir (1-3). Spondilo terimi omurgayi, epifiz- nita ve SED tarda seklinde iki ayri klinik formla karsi-

yal terimi kemiklerin biyime bélumlerini, displazi te-  miza ¢ikabilir (1-5,14,15).

rimi de anormal bUyUmeyi temsil eder (4,5). SED konjenita daha bebeklikte fark edilen agir verteb-
Spondiloepifizyal displazi (SED) nadir gérulen bir has-  ral degisiklikler ve g6z bulgulari, tipik iskelet displazi-
taliktir. Epifizlerin ortaya ¢ikmasinda gecikme sonu- leriyle karekterize 6limcul olmayan bir kongenital cu-

cunda govde ve ekstremitelerde kisalik ve kifoskolyoz  celik olarak ortaya ¢ikar. SED tarda daha hafiftir ve da-
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ha geg¢ yasta kendini gosterir. Cocuk dogumda normal
gorulebilir (1-4,12-13). SED tarda ¢cogunlukla kalitimsal
olarak X kromozumuna bagli resesif gecisle ortaya cik-
makta oldugundan erkeklerde daha sik gérilmektedir
(1,10,12-13,15-16). Hastalik genellikle omurga buyu-
mesinin gecikmesi sebebiyle anne baba tarafindan 5-
10 yaslarinda fark edilir (4-5,12-13,15-18).

SED tarda olgularinda epifizlerin ortaya c¢ikmasinda
gecikme ile gévde ve ekstremitede kisalik, kula¢ mesa-
fesinin kisinin boyundan uzun olmasi, kifoskolyoz,
koksa vara, fici go6gus deformitesi, platispondili, miyo-
pi, koksa vara, skapula karelesmesi ve genu varum/val-
gum deformiteleri gorulebilir (4,5-8,12-13,15-16). Di-
ger bulgular arasinda buytk eklemlerin epifizlerinde
hafif dtizlesme yer almaktadir. Kalcanin derin ve dar
sekillenmesinden dolay! kalca eklemlerinde dejenera-
tif degisiklikler ortaya cikabilir (18-20).

SED tardanin 6nemli 6zelligi, 6zellikle omurga gelisim
bozuklugu ve blyime bozuklugu nedeniyle boy kisa-
lig1 yapmasi disinda kifoskolyoz gelistirmesi, erken os-
teoartrit ve osteoporoza yol acmasidir. Bu nedenle
benzer bircok metabolik, romatizmal ve genetik hasta-
liktan ayirt edilmesi, erken teshis ve tedaviyle kompli-
kasyonlarin erken 6nlenmesi bakimindan hasta ve aile-
sinin bilgilendirilmesi 6nemlidir (1-8,12-15,17,22-23).
Biz bu olguyu daha énce Ortopedi kliniginde Scheur-
man hastaligi tedavisi ve Cocuk Endokrinolojisi klini-
ginde blyume hormonu tedavisi uygulanan bir SED
tarda olgusu olmasi ve erken osteoartrit ile osteopo-
roz gelismesi nedeniyle sunmayi uygun bulduk.

Olgu

On Uc¢ yasinda erkek hasta, 6grenci, klinigimize bel, sirt
ve dizlerde agri, ¢dmelip kalkmada ve ayakta dik dur-
mada zorluk sikayetleriyle basvurdu.

Hasta 4 yil 6nce bel, sirt agrisi, dizlerde ¢comelip kalkma-
da zorluk sikayetiyle ortopedi poliklinigine basvurmus.
Sirttaki kamburluk nedeniyle cekilen grafisinde Scheur-
man hastaligi tanisi konularak egzersiz verilmis. Bir yil
once hasta boy kisaligi nedeniyle pediatrik endokrinolo-
ji poliklinigine basvurmus, yapilan tetkiklerde boy kisa-
lig1 icin buytme hormonu kullanilmasina karar verilmis.
Hipofiz yontinden sella tursikanin MRG incelemesi nor-
mal bulunmus. Hormonal tetkiklerde herhangi bir anor-
mallik saptanmamasina ragmen boy kisaligi yéninden
9 aydir blylme hormonu Humotrope haftada 2 gin
8U, diger guinler 6U verilmeye baslamis. Bu sire icinde
hasta 5 cm boy uzamasi oldugu belirlenmis. Ancak sirt,
bel ve dizler icin herhangi bir tedavi 6nerilmemis ve has-
taligi hakkinda bilgi verilmemis.

Hastanin sirt ve bel agrisi hareketle ortaya cikiyor, din-
lenmekle geciyor. Ayrica dizlerdeki agri ve tutukluk
nedeniylede ¢émelip kalkmada zorluk cektigini ifade
ediyor. Hasta sabahlari 5-10 dakika stren tutukluk ol-
dugunu daha sonra agildigini soéyltyor.

Hastanin sistemik sikayetleri sorgulandigi zaman ates,
zayiflama, terleme, ishal, cilt, agiz ve g6z sikayetleri ol-
madigi 6grenildi. Soyge¢misinde ise anne babanin ak-
raba evliligi oldugu, diger ¢ kardesten birinde men-
tal retardasyon, digerinde bobrek Ustl bezi yetersizli-
gi olup sadece son kardesi normal oldugu 6grenildi.
Hastanin fizik muayenesinde dorsal kifoskolyozun ol-
dugu, lomber lordozun dulzlestigi, kalca ve dizlerde
hafif fleksiyon deformitesiyle maymun durusu pozis-

yonda oldugu ve gévdenin, kol ve bacaklara goére be-
lirgin kisa oldugu gozlendi (Resim 1).

Hastanin boy uzunlugu 137 cm, kulac uzunlugu 149 cm
idi. Ellerde DiP ve PiP lerde Heberden ve Bouchard no-
dulleri, ayaklarda belirgin pes planovalgus, kalcalarda
eksternal rotasyonda, dizlerde hafif valgus pozisyonu
saptandi. Hasta paytak sekilde yuruyebiliyordu.
Hastanin boyun bélgesinde servikal lordoz azalmis,
presyonla trapezler, PVK kaslar yaygin olarak hassas,
boyun hareketleri tim yoénlerde 2. derece kisitli, geril-
me tarzinda agriliydi. Nérolojik muayene ve 6zel test-
ler normaldi.

Dorsolomber bélge incelenmesinde dorsal kifoz artmis,
lomber lordoz dizlesmis, torakal boélgede acikligi saga
bakan hafif kifoskolyoz mevcuttu. Tim dorsolomber
PVK kaslari gergin ve hassasti. Bel hareketleri 6zellikle
ekstansiyonu belirgin olmak tzere tim yénlere kisith ve
hafif agriliydi. Nérolojik muayene normaldi. Lomber
Schober 1 cm, g6gUs genligi 4 cm.di. DGz Bacak Kaldir-
ma Testinde 80 derecede diz arkasinda gerilme bulun-
du. Kalca boélgesi muayenesinde kalca hareketlerinden
internal rotasyon ve adduksiyon kisitli, FABERE -/-, FA-
DIR +/+, THOMAS -/- olarak degerlendirildi.

Dizler hipertrofikti, hafif genu valgus, ayaklarda ise 4.
derece pes planovalgus mevcuttu. Diz ekstansiyonu (-5)
derece kisitl, ayak bilegi hareketleri orta derecede kisit-
I, agrili, nérolojik muayene normal bulundu.

Hastanin klinigimizde yatirilarak yapilan tetiklerinde
tim omurga grafisinde dorsal bolgede sag skolyoz ve
lateral grafide belirgin kifoz artisi gértilda (Resim 2,3).
Hastanin ekstremite ve omurga grafilerinde tim epifiz
kikirdaklarinda duzensizlik, skleroz oldugu saptandi.
Dorsal ve lomber MRG incelemelerinde tiim interver-
tebral disklerde belirgin dejeneratif sinyal degisikligi,
disk yuksekliginde azalma goézlendi. End platelerde du-
zensizlik sonucunda vertebralarda yassilasma ve yuksek-
lik kayiplari gézlendi. Vertebralarin arka taraflarindaki
kamalasma sonucunda karekteristik armut bicimi ver-
tebra seklinde platispondili mevcuttu (Resim 4,5).
Hastanin sirttaki kifoz artisi ve end plate duzensizlikleri,
Scheurman hastaligini akla getiriyordu. Ancak hastanin
tam epifiz kikirdaklarinda dtizensizlik ve gelisim bozuk-
lugu o6zellikle gévdede daha fazla olmak Uzere, boy ki-
saligi (ctcelik) saptanmasi nedeniyle bunun bir genetik,
hormonal, metabolik bir hastalik olacagi dustnulerek
bu yénden tetkik yapildi. Metabolik ydonden yapilan tet-
kiklerde herhangi bir anormallik bulunmad:.

Hastanin kifozunun belirgin olmasi nedeniyle yapilan
kemik yogunlugu incelenmesinde DXA'da (Hologic
QDR 4500) lomber L1-L4 T-skoru: -3,81 olarak saptan-
di. Hastanin klinik ve gérantileme bulgulari neticesin-
de SED tarda oldugu ve sekonder olarak erken dejene-
ratif eklem hastaligi (dorsal ve lomber spondiloz) ve
osteoporoz gelistigi kabul edilerek hastaya medikal ve
fizik tedavi uygulanmasina karar verildi. Hastaya medi-
kal tedavi olarak osteoporoz icin antirezorptif olarak
kalsitonin nazal sprey 200iU, 1x1, kalsiyum 1000 mg ve
880 iU D vitamini, 1x1 baslandi. Sirta, bele fizik tedavi
olarak dorsolomber boélgeye infraruj, ultrason ve eg-
zersiz olarak skolyoz, kifoz gelisimini onleyici postur
ve ekstansiyon tipi egzersizler uygulandi.

Hastanin sirt ve bel agrilari azaldi. Postur hafif duzel-
di. Gunlak yasam aktivitelerini daha rahat yapar duru-
ma geldi. Hastaya egzersizleri diizenli yapmasi, ylizme
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ve yurlyUs egzersizleri 6nerildi. Belini, dizini ve kalca-
sini zorlayacak hareketlerden kaginilmasi istendi. Pes
planus icin ortopedik tabanlikli ayakkabi énerildi. Alti
aylik takibe alindi.

Tartisma

Spondiloepifizyal displazi (SED) o6zellikle vertebralarin
proksimal epifiz merkezlerini tutan genel bir displazidir.
SED tardada en énemli durum 6zellikle vertebral epifiz-
lerin tutulmasinda dolayi gévde kisaliginin boy kisaligina
gore daha belirgin olmasidir. Ayrica SED tarda da cocuk
blyUmeye basladigi zaman bulgularin belirginlesmesi ile
teshiste gecikme ve hatalar olmaktadir. Bizim olgumuz-

Resim 1. Hastanin ayakta pozisyonu-6nden ve yandan
goéranust

Resim 3. Dorsolomber AP
grafi

Resim 2. Dorsal vertebra
lateral grafi

da hastanin ortopedi klinigine basvurmasi sonucunda ki-
foz ve boy kisaligi nedeniyle yapilan tetkiklerinde sirtta-
ki kifotik deformiteye Scheurman tanisi konularak yanhs
teshis ve tedavi diizenlenmistir. Hastanin ¢ocuk klinigin-
de yatarak yapilan tetkiklerinde boy kisaligi icin deger-
lendirilen sella tursika MRG incelemesi normal olmasina
ragmen hastaya 10 aydir blyime hormonu tedavisi uy-
gulanmaktaydi. Literattrde ilerleyici juvenil seronegatif
poliartrit sica teshisi ile 10 yildir tedavi gdéren progresif
pseuduromatoid displazi olgusu bildirilmistir (17). Hasta-
ligin patofizyolojisinde 6zellikle epifiz kikirdagindaki
primer matriks protein olan tip 2 kollagenin anormallik-
lerinin sorumlu oldugu distntlmektedir. 1982'de SED
tardanin progresif artropatiyle iliskili olan tipinin juvenil
romatoid artriti andirdigi bildirilmistir (21). SED kongeni-
ta toplumda ortama milyonda 3,4 oraninda géralir. Her
100000 dogumda 1 tane ortaya ¢ikar. SED’li hastalarda
mortalite hizi artmamis olarak bulunmustur. Ancak
SED’li hastalarda boyun instabilitesi, skolyoz, kifoz veya
lordoz artisi seklinde omurga deformiteleri, miyopi ve
retinal dekolmani gibi g6z anomalileri, koksa vara, genu
valgum, ayakta ekinovarus deformitesi, kalca, diz ve
omuzlarda dejeneratif eklem hastaliklari gibi eklem
problemleri nedeniyle morbiditesi mevcuttur. Bizim has-
tamizda belirgin kifoskolyoz, pes planovalgus deformi-
tesi ile birlikte dorsal ve lomber omurlarda disk dejene-
rasyonlari mevcuttu. Yaptigimiz arastirmada Turkiye'de
bildirilen SED'li 3 olguya rastladik (22-24).

SED kongenita otozomal dominant gecisli olup erkek
ve kadinlari esit oranda etkilerken, SED tardanin X
kromozomuna bagl resesif gecisli oldugu ve sadece
erkekleri etkiledigi bulunmustur. Bizim olgumuz er-
kekti. Yas itibariyla SED kongenita dogumda teshis
edilirken SED tarda dogumda normal olmasina rag-
men yasamin ileri dénemlerinde bu durum belirgin ha-
le gelmektedir. SED tarda puberte civarinda belirgin
olarak ortaya ¢ikmaktadir. Bizim olgumuzda 3-4 yil 6n-
ce puberte Oncesi ve sirasinda sikayetlerin belirgin ola-
rak ortaya ciktigi belirlendi. SED tarda atlantoaksiyel
instabilite yapabilmesi nedeniyle dnemli bir nérolojik
defisite neden olabilir, hatta servikal miyelopati tehli-

Fe BF LW =k 954

Resim 4. Lateral dorsal ver-
tebra MRG: Platispondili

Resim 5. Lateral lomber
vertebra MRG; Platispondili
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kesi mevcuttur. Bizim olgumuzda atlantoaksiyel ince-
lemede bir problem bulunmadi. SED tardali hastalarda
skolyoz ve torasik kifoz artisi ile birlikte artmis lomber
lordoz gelisebilir. Bu hastalarda bel agrisi ve tutukluk
gérilebilir (1). Ulkemizde boy kisahgi (145 ¢cm), dorsal
kifoz artisi ve skolyozu olan ve SED tanisi konan, 14 ya-
sindaki erkek hastada FTR klinigine bas vuru yakinma-
st bel agrisi olarak bildirilmistir (24). Bizim hastamizda
da bel, sirt agrisi ve tutukluk 6én plandaydi.

Hastanin fizik muayenesinde bel hareketlerinde ileri de-
recede kisitlilik, lomber schober’in 1 cm ve gégus genli-
ginin 4 cm bulunmasi nedeniyle juvenil ankilozan spon-
dilit stphesiyle sakroiliak eklem MRG incelemesi yapildi.
Herhangi bir patoloji saptanmadi. Hastalarin 6zellikle
hayatinin 1. ve 2. dekadinda kalca, diz agrisi ve tutukluk
gorulebilir. Bu hastalar kalca ve dizlerde ilerleyici, semp-
tomatik osteoartrit gelistirebilir. Hastamizda kalca ve diz
hareketleri kisitli ve agriliydi. SED tardanin radyolojik
goruntulemesinde atlantoaksiyel instabilite, platispondi-
li, kifoskolyoz ve epifizyal tutulmalar goérulebilir.

SED tardada 6zellikle torasik omurgada tutulum tipik-
tir. Bu nedenle hastamiza yanlislkla Scheurman hasta-
lig1 teshisi konmustur. MRG géruntilemede 6zellikle
epifiz merkezlerini degerlendirmede 6nemli ipuclari
verir. Ayrica C1-2 instabilitesine bagl servikal miyelo-
patinin géruntilenmesi, omurilik basisinin gérunta-
lenmesi ve ciddi omuga deformitesi olan hastalarda
cerrahi girisim dncesi bize dnemli ipuclari verir. Bizim
hastamizda dorsolomber MRG incelemesinde belirgin
platispondiliye uyan deformiteler mevcuttu. Fakat
omurilik basisi yoktu.

SED tardali hastalarin tedavisinde skolyoz varsa ayni
idiyopatik hastalar gibi tedavi edilmelidir. Skolyoz aci-
si 30 derecenin Ustlinde olursa korseleme dastnitlme-
lidir. Hastamizda skolyoz agisinin 5 derece olmasi ne-
deniyle skolyoz egzersizleri planlandi. Eger hastada os-
teoartrit gelismisse dnce konservatif tedavi ancak se-
kel olarak varus, valgus icin intertrokanterik osteotomi
uygulanabilir. Zamanla osteoartrit ilerlerse total kalca
artroplastisi uyugulanabilir. Olgumuzda sirt ile belde
dorsal ve lomber spondiloz, kalca ve dizlerde erken
dejeneratif eklem hastaligi ve ellerde PiF’lerde Heber-
den nodulleri icin fizik tedavi ve egzersiz programi ve-
rildi. Hastanin sikayetleri belirgin azaldi. Ayaklardaki
deformite icin ortopedik ayakkabi verildi. SED’li hasta-
lara yzme, ytrame, bisiklet stirme gibi aerobik egzer-
sizler tavsiye edilebilir. Bu hastalara normal aktif, tret-
ken bir hayat stirmeleri énerilmelidir.

Hastaya kifoz ve skolyoz icin ylzme o6nerildi. SED’li
hastalarin prognozu élimcil olmadigi, yasam stresin-
de kisalma olmadigi bilinmektedir. Ancak morbidite
arttigi icin hastalarin duizeli takibi gerekmektedir. Has-
tamizda 6zellikle dorsal ve lomber omurlarin son plak-
larinda, disklerinde meydana gelen dejenerasyon, kal-
ca, diz ve el PiF eklemlerinde meydana gelen dejenera-
tif degisikler erken osteoartrit gelisimi olarak deger-
lendirildi. Hasta bu yonden tedavi ve takibe alindi. Ay-
rica hastanin kifotik durusu nedeniyle kemik gelisimi-
nin de bozuldugu dustnerek yapilan kemik mineral
yogunlugu incelemesinde yasitlarina goére kemik yo-
gunlugunun dastk olmasi nedeniyle sekonder oste-
oporoz saptanarak bu yonden duzenli takip ve medi-
kal tedaviye gecildi.

Sonug olarak SED tarda mortalitesi dustk ancak morbi-
tidesi yuksek olan énemli bir gelisimsel bozukluktur.
Hareket sisteminin kongenital, metabolik ve inflama-

tuvar bircok hastaligini taklit edebilir. Bu nedenle has-
taligin erken teshisi ve uygun tedavisi bircok kompli-
kasyonlari 6nlemek bakimindan 6zellikle ¢ocukluk ca-
ginda gelen kas iskelet sistemi hastasinda ayirici teshis-
te akilda tutulmahdir.
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