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Olgu Sunumu

Kamptomelik Displazi:
Prenatal Tani ve Prognozun
Degerlendirilmesi

Riza MADAZLI, Merve BARBAROS, Onder AYDINGOZ, Beyhan TUYSUZ
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ISTANBUL

OZET

KAMPTOMELIK DISPLAZI: PRENATAL TANI VE PROGNOZUN DEGERLENDIRILMESI

Genel Bilgi: Nadir gérllen iskelet displazilerinden biri olan kamptomelik displazi, uzun kemiklerde egrilik ve kisa-
likla beraber hipoplastik skapula, omurgada yassilasma ve mineralizasyon eksikligi ile karakterizedir.

Olgu: Ultrasonografi ile kamptomelik displazi prenatal tanisi konulan ve halen 2 yasinda olup, dogum sonrasi or-
topedik midahaleler ile alt ekstremitedeki egrilik ve kisaligin dizeltildigi bir olgu sunulmustur.

Sonug: Kamptomelik displazinin prenatal ultrasonografik tanisi mimkindir. Erken haftalarda tespit edildiginde ai-
le ile konusarak gebeligin sonlandiriimasi dnerilebilir. Ancak solunum giglugu gelismeyen olgularda, gerekli mi-
dahele ve takipler ile olumlu sonuclar elde etmek de mimkuln olabilir.

Anahtar Kelimeler: Kamptomelik displazi, Prenatal tani

SUMMARY

CAMPTOMELIC DYSPLASIA: EVALUATING PRENATAL DIAGNOSIS AND PROGNOSIS

Background and Objective: Camptomelic dysplasia is usually a lethal and rare skeletal dysplasia characterised by
bowing of the long bones, hypoplastic scapula and widening of vertebral column.

Observation: A camptomelic dysplasia case diagnosed prenatally by ultrasonography is presented. The case is ali-
ve at 2 years of age with the bending of lower extremities treated by orthopedic interventions.

Conclusion: Camptomelic dysplasia can be diagnosed prenatally and termination of pregnancy may be offered
when diagnosed before viability. In some cases by proper management successful outcome may be achieved.

Key Words: Camptomelic dysplasia, Prenatal diagnosis
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I skelet displazileri, kemiklerin olusum ve gelisi-
mindeki bozukluklar nedeniyle sekil, yapi ve

uzunluklarindaki anormallikler ile kendini goste-

ren, oldukca karmasik ve heterojen bir grup olus-

turan hastaliklardir.

Nadir rastlanan ve cogunlukla olimcul iskelet
displazilerinden biri olan kamptomelik displazi, ilk
kez 1970 yilinda Spranger ve ark. tarafindan ayri
bir baslik olarak belirtilmistir (1). Literatiirde sikligt
10,000 canli dogumda 0.05 ile 1.6 arasinda bildi-
rilmektedir (2,3). Kamptomelik displazinin etyolo-
jisi ve gecis paterni kesin olarak bilinmemektedir.
Olgularin ¢cogunlugunda akraba evliliginin olmast
otozomal resesif gecisi distindiirmektedir, pek ¢ok
olgu ise sporadiktir (4).
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Kamptomelik displazide en belirgin ve degis-
meyen oOzellik femur ve tibiada gozlenen belirgin
bikilme ve kisaliktir. Uzun kemiklerdeki egriligin
yani sira skapulanin hipoplastik olmasi, iliak ke-
miklerde ve omurgada yassilasma saptanmasi da
kamptomelik sendroma 6zgiin bulgulardir. Ayrica
makrosefali, alin ¢ikikligi, mikrognati, burun koka
basikligi, damak yarigi, hipertelorizm, kulaklarda
dustklik gibi bas ve ylz anomalileri, dar gogis
kafesi, kisa ve kalin parmaklar, klinodaktili, pes
ekinovarus, kalca, dirsek ve el eklemlerinde ¢ikik-
lar ve erkek psodohermafroditizmi sik goriilen di-
ger bulgulardir (4,5).

Kamptomelik displazinin, 6zellikle risk altinda-
ki ailelerde, ultrasonografi ile prenatal tanist bildi-
rilmistir (6-8). Hastaligin prognozu genel anlamda
kotudur. Beluffi ve Fraccoronun 92 olguluk seri-
sinde 89 cocugun ilk 10 ay icinde oldugi bildiril-
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mistir (9). Oliim sebebi genellikle solunum stkinti-
st ve trakeomalasiye baglidir (5). Kalp, bobrek ve
merkezi sinir sistemi anomalileri de 6lim nedenle-
ri arasindadir. Yasayan olgularda ileri yaslarda,
omurga problemleri sorun yaratmaktadir. Son yil-
larda, kamptomelik displazi olgularinda omurgaya
basarilt ortopedik girisimlerin uygulandig: seriler
bildirilmeye baslanmistir (10).

Ultrasonografi ile kamptomelik displazi prena-
tal tanis1 konulan ve halen 2 yasinda olup, dogum
sonrast ortopedik mudahaleler ile alt ekstremitede-
ki egrilik ve kisaligin duzeltildigi bir olgu sunul-
mustur.

OLGU

23 yasinda gravida 1, parite 0 ve 3. derece ak-
raba evliligi olan gebe, 31 gebelik haftasinda yapi-
lan ultasonografide fetusda iskelet sistemine ait
anomaliler gozlenmesi Uizerine ileri tetkik ve tani
amactyla klinigimize refere edildi.

Ultrasonografi ile fetusun degerlendirilmesinde,
alt ekstremitelerin ileri derecede kisa oldugu goz-
lendi. Femur, tibia ve fibula ol¢timlerinin her iki
bacakta ileri derecede kisa oldugu (gebelik haftasi
icin 2 standart deviasyonun altinda) ve belirgin bii-
kiilme oldugu saptand: (Resim 1). Ust ekstremite-
lerdeki uzun kemikler ise normal boyut ve bi¢im-
de idi. Elde parmaklar kisa ve kint, ayaklarda ise
pes ekinovarus mevcuttu. Yizde, mikrognati, ¢ikik
alin ve yartk damak saptandi. Omurgada yassilas-
ma belirlendi ve skapula hipoplazik olarak gozlen-
di. Bu bulgularla kamptomelik displazi tanist ko-
nuldu. Diger sistemlere ait herhangi bir anomali
saptanmadi. Fetal kan orneklemesi ile elde edilen
kanda karyotip 46 XY olarak bulundu. Durum ai-
le ile detayli olarak tartisildi. Gebeligin yasi, klini-

M 1)

Resim 1: Femur, tibia ve fibula él¢iimlerinin ileri derecede kisa
(gebelik haftast icin 2 standart deviasyonun altnda) ve belirgin
biikiilme oldugu gézlenmektedir.

Resim 2: Radyolojik incelemede, her iki femurda biikiilme , hi-
poplastik skapula , kollumna vertabraliste mineralizasyon eksikli-
8i ve yassilasma gozlenmektedir.

gimizin tubbi tahliye sinirlarint astigindan, aileye
tahliye secenegi sunulmadi. Gebelik terme kadar
izlendi ve 39 gebelik haftasinda normal spontan
dogumla 3440 gr. agiliginda, 1. dakkika Apgart 9
olan erkek bebek dogurtuldu.

Yenidoganda, alt ekstremitelerde kisalik ve
uzun kemiklerde belirgin bikilme saptandi. Ayri-
ca burun koki basikligi, distik kulak, damak kub-
be ylksekligi, yumusak damak yarigi, pes ekinava-
rus ve mikropenis gozlendi. Radyolojik inceleme-
de, her iki femurda bukiilme, hipoplastik skapula,
omurgada mineralizasyon eksikligi ve yassilasma
saptandi (Resim 2). Bu bulgular isiginda, genetik
ve ortopedik konstltasyon sonucunda yenidogan-
da, kamptomelik displazi tanisi teyid edildi.

Yenidogan doneminden itibaren ortopedi kli-
nigi tarafindan takibe alinan ve gerekli miidahale-
leri yapilan olgumuz halen 2 yasindadir (Resim 3).
Yapilan ortopedik girisimler ile alt ektremitelerin-
deki kisalig1 ve egriligi diizeltilen cocugumuz yurii-
yebilmektedir ve ayrica motor, mental ve fiziksel
gelisimi normal olarak devam etmektedir.
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Resim 3: Yenidogan doéneminden itibaren ortopedi klinigi tara-
findan takibe alinan ve ortopedik girisimler ile alt ektremitelerin-
deki kisaligr ve egriligi diizeltilen olgunun 2 yagindaki gortinii-

mii.

TARTISMA

Iskelet sistemi displazileri oldukca karmasik ve
heterojen bir grup olusturan hastaliklardir. Ayirict
tanilar1 zor ve zahmetlidir. Antenatal donemde ult-
rasonografi ile fetusda iskelet sistemine ait anoma-
liler tespit edildiginde, ayirict tanida bulunabilmek
¢ogu zaman tam anlamiyla bir bulmaca ¢ozmeye
benzer. Ultrasonografi ile iskelet displazilerinin
prenatal tanisinda; 6zellikle etkilenen kemiklerin
belirlenmesi, kisalikla beraber kirilma veya bukdl-
menin olup olmadigi, kemiklerdeki mineralizasyo-
nun derecesi, kafanin ve omurganin sekli, gogis
kafesi ve kaburga kemiklerinin 6zelligi, parmakla-
rin sayist ve birbirleriyle iliskisi degerlendirilmesi
gereken hususlardir (4). Tim zahmetine karsin
prenatal tani i¢in butin ¢aba harcanmalidir. Dogru
tani, fetusun prognozunu belirlemek ve gebeligin
akibeti hakkinda dogru karar verebilmek icin ge-
rekli oldugu gibi, ailenin daha sonraki gebelikle-
rindeki risklerini belirleyebilmek a¢isindan da son
derece 6nemlidir. Dogum sonrast da klinik gene-
tisyen ve olimiin oldugu olgularda otopsi ile olgu,

bir ekip tarafindan tim detay: ile incelenerek tant
konulmaya calisilmalidir.

Kamptomeli, egilmis, bikilmis ekstremite an-
lamina gelir. Kamptomelik displazide de en belir-
gin bulgu alt ekstremite kemiklerinde gozlenen be-
lirgin egriliktir. Bu bulgunun yani sira skapulanin
hipoplastik olmasi, iliak kemiklerde ve omurgada
yassilasma saptanmasi da 6onemli bulgulardir. Bas
ve yuz anomalilerine, hidrosefaliye, kalp ve bob-
rek anomalilerine de sik¢a rastlanir (5). Kampto-
melik displazinin her iki cinste gortilme sikligt esit-
tir. Ancak. genotipi erkek olan olgularin % 75 ‘in-
de dis genitallerde kiz fenotipi veya ambigi geni-
talia gortilmektedir (11). Gonadal ve genetik olarak
erkek olan olgularda gozlenen psddohermafroditi-
zim, son yillarda hastaligin nedenin, SRY-bagimli
gende olusan mutasyonun oldugunun gosterilme-
siyle izah edilmistir (8). Olgumuzda utrasonografi
ile penis gozlenmis ve yapilan karyotiplemede 46
XY saptanmistir. Dogduktan sonra yapilan genital
muayenede, erkek genital organlari normal olarak
gozlenmistir ancak penis, genetisyen tarafindan
mikropenis olarak degerlendirilmistir.

Olgumuzun prenatal tanisinda, alt ekstremite
uzun kemiklerinde kisalik ve egrilik, pes ekino va-
rus, mikrognati, burun kokd basikligi, yarik da-
mak, skapula hipoplazisi ve omurgada yassilasma
saptanmasi yol gosterici olmustur. Ayirici tanida,
kemiklerde bukilme ile kendini gosterebilen os-
teogenesis imperfekta, tanatoforik displazi ve hi-
pofosfatazya dustinilmustiir. Mineralizasyon eksik-
liginin sadece omurgada olmasi, mineralizasyonu
normal olan kalvaryumun gozlenmesi ve kemik ki-
riklarina rastlanmamasi osteogenesis imperfekta ile
hipofosfatazya tanilarindan uzaklastirmistir. Kalvar-
yumun seklinin yonca yapragi goriniminde ol-
mamast ve kisaligin yalnizca alt ekstremite uzun
kemiklerinde saptanmasi thanataforik displazinin
aleyhine yorumlanmustir.

Kamptomelik displazinin baslica radyolojik bul-
gulari; uzun kemiklerde kisalik ve egilmeye eslik
eden skapula aplazisi- hipoplazisi, vertebra pedi-
kiillerinde mineralizasyon eksikligi ile vertikal
planda iliak kemikler arasindaki mesafenin azal-
masidir (4). Olgumuzda radyolojik olarak saptanan
femurlardaki bukiilme, omurgadaki mineralizas-
yon eksikligi ve skapula hipoplazisi kamptomelik
displazi icin tant koydurucu niteliktedir.

Kamptomelik displazi olgularinin yaklasik
%50’si 6li dogumla ya da dogumu takiben birkag
hafta icinde solunum sikintisina bagli 6liimle so-
nuglanir (5). Dar gogus kafesi, dar larinks ve tra-
keomalasi 6liime sebep olan solunum glicligiiniin
nedenleridir (5). Kalp, bobrek ve merkezi sinir sis-
temi anomalileri de 6nemli 6lim nedenleri arasin-
dadir. Ancak solunum gticligiine neden olacak
problemleri ve diger ilave ciddi anomalileri olma-
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yan olgular yasamlarini siirdiirebilmektedir. ileri
yaglara kadar yasayan olgularda omurgaya ait
problemler ortaya cikmaktadir (10). Dolayistyla
ciddi solunum problemleri gelismeyen cocuklarda,
yasamin ilk yillarinda alt ekstremitelerdeki egrilik
ve kisaligin giderilmesine yonelik ortopedik giri-
simlerin yapilmas: ve daha sonrada yakin takipe
devam edilerek omurgada gelisebilecek sorunlarin
tespit edilerek tedavisine yonelik girisimlerin yapil-
mast gerekir. Olgumuzda erken donemdeki orto-
pedik girismler basari ile uygulanarak alt ekstremi-
te egriligi duzeltilmistir. Halen 2 yasinda olan ¢o-
cugumuz Ortopedi Klinigimiz tarafindan yakindan
ve ¢ok basarili bir sekilde takip edilmektedir. Ayri-
ca Cocuk Klinigi genetik bolimi tarafindan da pe-
riyodik takipleri yapilmaktadir. Motor, mental ve fi-
ziksel gelisimi normal olarak devam etmektedir.

Kamptomelik displazinin prenatal ultrasonogra-
fik tanist mimklindiir. Erken haftalarda tespit edil-
diginde aile ile konusularak gebeligin sonlandiril-
masi Onerilebilir. Ancak olgumuzun da ortaya koy-
dugu tzere, ilave anomalileri olmayan ve erken
donemde solunum giicligi gelismeyen olgularda
gerekli miidahele ve takipler ile olumlu sonuclar
elde etmek mimkiin olabilir. Aileye prognoz belir-
tilirken, hastaligin cogunlukla olimctl oldugunu
belirtmekle beraber, madalyonun diger yuzuyle il-
gili veriler sunmak da gerektigi kanisindayiz.
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