
 

Summary

Protrusio acetabuli (PA) is a rare cause of hip pain which manifests itself in the radiological investigation as intrapelvic protrusion of the 
acetabulum. It may be caused by a variety of etiopathogenetic factors. In this article, we aimed to present a-20-year-old young patient who 
presented to our outpatient clinic with complaints of bilateral hip pain, was diagnosed with PA in hip joints caused by primary osteoporosis 
and was shown to have polymorphism within the Collagen type 1 alpha 1 (COL1A1) Sp1-binding site by osteoporosis gene analysis. (Turkish 
Journal of Osteoporosis 2014;20: 135-6) 
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Protrüzyo Asetabulinin Nadir Bir Nedeni: Kollajen Tip 1 Alfa 1 Gen 
Polimorfizmi Zemininde Gelişen Osteoporoz

A Rare Cause of Protrusio Acetabuli: Osteoporosis Associated with Collagen Type 1 
Alpha 1 Gene Polymorphism

Protrüzyo asetabuli (PA), radyografik incelemede asetabulumun pelvise doğru protrüzyonu şeklinde karşımıza çıkan ve pek çok etyolojik 
nedene bağlı olarak görülebilen, kalça ağrısının nadir sebeplerinden biridir. Bilateral kalça ağrısıyla polikliniğimize müracaat eden ve primer 
osteoporoza bağlı PA saptadığımız ve osteoporoza yönelik yapılan gen analizinde kollajen tip 1 alfa 1 (COL1A1) Sp1 bağlanma bölgesinde 
polimorfizm saptadığımız 20 yaşındaki genç hastamızı olgu olarak sunmayı amaçladık. (Türk Osteoporoz Dergisi 2014;20: 135-6)
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Giriş

Protrüzyo asetabuli (PA) kalça eklemi deformitelerinden biri 

olup, femur başının mediale doğru yer değiştirmesine paralel 

olarak, asetabulum medial duvarının pelvik kaviteye doğru 

invazyonuyla kendini gösteren ve anteroposterior (AP) pelvis 

grafiyle teşhis edilebilen bir klinik patolojidir (1). İlk olarak 

1886’da Otto (2) tarafından tanımlanan bu durum 1935 

yılında primer ve sekonder PA olarak yeniden tanımlanmıştır 

(3). Primer PA idyopatik olarak anılır ve çoğu zaman etyolojik 

neden bulunamaz. Enfeksiyonlar, metabolik hastalıklar, Marfan 

sendromu gibi genetik bazı hastalıklar, neoplaziler ve travmalar 

ise sekonder PA’ya sebep olabilen başlıca nedenlerdir (4). 

Tedavinin planlanmasından önce tüm etyolojik nedenlerin 

araştırılması gerekir. Kalça ağrısıyla kliniğimize müracaat eden 

ve AP pelvis grafisinde PA saptadığımız hastamızı olgu olarak 

sunmayı amaçladık.

Olgu

Yirmi yaşında erkek hasta bir yıldan beridir devam eden kalça 

ağrısından yakınıyordu. Ağrısının istirahatle veya hareketle 

değişmediğini ifade ediyordu. Özellikle merdiven inip, çıkarken 

zorlandığını belirten hastanın yapılan fizik muayenesinde 

bilateral kalça ekleminin eksternal rotasyonunda hafif 

kısıtlılık dışında patoloji saptanmadı. Eklem hipermobilitesini 

değerlendirmek amacıyla yapılan değerlendirmede Beighton 

kriterlerine göre skorlama yapıldı (5) ve hastamızda bu skor ‘1’ 

olarak tespit edildi. Hastamızın hemogram, sedimentasyon, CRP 

ve biyokimyasal tetkikleri normal sınırlardaydı. Çekilen AP pelvis 

grafisinde bilateral PA tespit edildi (Şekil 1).

Yapılan Dual Energy X-Ray Absorptiometry (DXA) incelemesinde 

femur total T skoru değeri -3,6 olarak saptanırken femur 

total Z skoru değeri -3,5 olarak tespit edildi, lomber total T 

ve Z skor değerleri ise her iki bölgede -2,6 olarak saptandı. 
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Özet



Bunun üzerine sekonder osteoporoz açısından Ca, P, PTH, 
TSH, serbest T3, serbest T4, 25 OH vitamin D3, LH, FSH, 
PRL, kortizol düzeyleri istenen hastamızda tüm bu tetkiklerin 
sonuçları normal sınırlarda geldi. Spondiloartritleri araştırmaya 
yönelik yapılan laboratuvar incelemelerinde HLA B 27 negatif 
olarak belirlendi. Yapılan sakroiliak eklem manyetik rezonans 
görüntülemede sakroileit tespit edilmedi. Osteoporoza zemin 
hazırlayabileceği öne sürülen tek nükleotid polimorfizmleri 
açısından yapılan gen analizinde hastanın COL1A1 geninin 1. 
intronunda bulunan Sp1 transkripsiyon bölgesinde tek nükleotid 
polimorfizmi saptandı ve hastanın ‘ss’ genotipinde olduğu tespit 
edildi. Hastamıza osteoporoza yönelik olarak haftalık 70 mg 
alendronat, günde bir kez 1000 mg kalsiyum ve 880 IU D3 
vitamini kombinasyonu önerildi. Kalça ağrısı için günde dört kez 
500 mg parasetamol başlanarak ortopedi bölümüyle konsülte 
edildi. Ortopedi tarafından bilateral total kalça protezi önerilen 
hasta, bu öneriyi kabul etmedi.

Tartışma

PA primer olabileceği gibi romatolojik, enfeksiyöz, genetik ve 
metabolik nedenler gibi pek çok nedene bağlı olarak da ortaya 
çıkabilir. Do ve ark. Marfan sendromlu hastalarda yaptıkları bir 
çalışmada PA varlığının kemik mineral yoğunluğu ile ilişkisi olmadığını 
öne sürmüşlerse de osteoporoz ve osteomalazide bu riskin arttığını 
öne süren çalışmalar da bulunmaktadır (6,7). Osteoporoza bağlı 
kemik mineral yoğunluğunun azalması femur başının normal 
yüklenme koşulları altında dahi superomediale kaymasına zemin 
hazırlayabilir ve bu durum PA ile sonuçlanabilir. Kollajen tip1 alfa 
1 (COL1A1), büyük oranda fibroblast ve osteoblastlar tarafından 
üretilir. Bu protein birbiri üzerine sarılmış üç alfa zincirinden 
meydana gelir. İki α1 ve bir tane α2 zincirlerinden oluşan 
heterodimerik bir molekül olan kollajen, COL1A1 ve COL1A2 genleri 
tarafından şifrelenir (8-10). COL1A1 geninin 1. intronunda bulunan 
Sp1 transkripsiyon bölgesi, kollajen transkripsiyonunun kontrolünde 
önemlidir. Bu bölgede meydana gelen tek nükleotid polimorfizmi 
Sp1 transkripsiyon faktörünün bağlanma etkinliğini arttırarak 
COL1A1 transkript düzeyini arttırır, böylece bu polimorfizm kollajen 
α1 ürününün kollajen α2 olan oranını arttırır. Artmış kollajen α1, 
anormal homotrimer yapıda kollajen oluşumuna sebep olmaktadır, 

bu durum kemik kompozisyonu ve mekanik gücünü olumsuz 
etkiler (9,10). Bizim olgumuzda tespit etmiş olduğumuz COL1A1-
SP1 bölgesindeki tek nükleotid polimorfizmi hastanın yapılan 
DXA’sında tespit edilen düşük T ve Z skorlarını açıklamakla 
kalmayıp, AP pelvis grafide tespit edilen PA’nın nedenini de 
izah ediyor gibi görünmektedir. Mann ve Ralston’un yayınlamış 
oldukları bir meta-analizde ‘SS’ genotipine sahip homozigot normal 
bireylerle tek nükleotid polimorfizmine sahip ‘Ss’ ve ‘ss’ genotipli 
bireyler karşılaştırılmıştır. Çalışmada en düşük femur boynu kemik 
mineral yoğunluğuna sahip hastaların ‘ss’ genotipli hastalar olduğu 
bu hastaları ‘Ss’ genotipli hastaların izlediği gösterilmiştir. Aynı 
çalışmada ‘ss’ genotipli hastaların osteoporotik fraktür gelişmesi 
açısından en yüksek riske sahip oldukları ortaya koyulmuştur 
(11). Peris ve ark. primer idiyopatik osteoporoz tanılı erkek hasta 
grubuyla, sağlıklı erkek grubunu COL1A1-S1 gen polimorfizmi 
açısından karşılaştırmış, idyopatik primer osteoporozlu erkeklerde 
sağlıklı erkeklere göre daha yüksek oranda ‘ss’ genotipi olduğunu 
tespit etmişlerdir (12).
 Primer osteoporozun genç erkeklerde nadir görülen bir durum 
olması ve bizim hastamızda olduğu gibi oldukça nadir görülen 
bir klinik durum olan PA ile kendini gösterebilmesi nedeniyle 
klinisyenlerin, kalça ağrısı ile gelen genç hastalarda PA, ve eşlik 
eden osteoporoz açısından dikkatli olmaları gerekir. Osteoporoz 
tespit edildiği takdirde tek nükleotid polimorfizmlerini tespit 
etmeye yönelik yapılacak değerlendirmelerin, etyolojiyi aydınlatma 
açısından faydalı olabileceği göz önünde bulundurulmalıdır.
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