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Özet  
 
Osteogenezis İmperfekta (Oİ) kemikleri etkileyen, kemik kırığı oluşturan, kemik ağrısı ile karakterize kalıtımsal bir 

hastalıktır.  
Bu olgu raporunda tip 4 Teşhisi konan Oİ’li hastanın genel görünümü, genel radyolojik değerlendirilmesi ve klinik-radyolojik 

dental değerlendirilmesi incelenmiştir.  
 Bu olgu raporuyla Oİ’li hastalarda kemik kırılması, dental tedavinin güçlüğü ve yetersiz fizyolojik gelişim gibi sorunlara 

dikkat çekilmek istenmiştir. 
 
Anahtar Kelimeler: Osteogenesis imperfecta, dental tedavi. 
 
Abstract 
 
Osteogenesis imperfecta (OI) is hereditary disease of bones and characterised bone ache and multiple fractures.  
This case report we aim to introduce clinical and dental findings of a male patient with OI Type IV patient with radiographic 

examination. 
We aim to attract attention to OI patients for bone fracture, dental treatment difficulties, and physiological developmental 

abnormalities.     
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              Giriş 
 

Camsı kemik hastalığı olarak bilinen 
Osteogenesis imperfekta (Oİ), artmış kemik 
kırılganlığı ve düşük kemik kitle indeksi ile 
karakterize, otozomal dominant geçişli bir bağ 
doku hastalığıdır.1,2 Çeşitli Literatürde Lobstein 
hastalığı, Vrolik sendomu, Porak ve Durante 
hastalığı olarak da isimlendirilmektedir.3 Oİ’ nin 
görülme sıklığı 6.000 ile 30000 doğum da bir 
olarak bildirilmektedir. Oİ tip I kollajenin 
sentezinde ve yapısında bozukluklar ile 
ilişkilidir.4 Tip I kollajen kemik dışında deri, 
tendon, diş ve skleralarda da bulunur. Kemiğin 
yapısı organik (%30) ve inorganik (%70) 
bileşenden oluşmaktadır. Organik 
bileşenin %98’ini matriks, %2’sini ise kemik 

hücreleri oluşturur. Kemik matriksinin 
ise %90’ını tip I kollajen meydana 
getirmektedir.5   Oİ Tip I kollajenin her iki 
zincirindeki genlerin (COLIA1 ve COLIA2) 
mutasyonu sonucu ortaya çıktığı belirtilmektedir. 
Bu hastalıkta, Tip I kollajenden zengin dokuların 
tamamı da etkilenebilmektedir .6 

Tip I kollajen kemik ve organların 
yapısal proteini olmasından dolayı Oİ vücudun 
sadece kemik yapısında değil diğer yapılarında 
da çeşitli bulguları görülmektedir. Oİ’ nin en 
önemli klinik bulgusu kemik kırıkları, kemik 
deformiteleri ve kemik dokularında kırık 
olmadan şekil bozukluklarıdır.3 Oİ iskelet 
yapısının dışında dişlerde, gözde, kulakta, 
deride, damarlar gibi tip I kollajenin bulunduğu 
organlarda da bulgular görülebilmektedir. Mavi 
sklera, üçgen yüz Oİ’ nin en net bilinen iskelet 
dışı bulgularıdır.3 Mavi sklera, yeni doğan 
bebeklerde özellikle de prematüre doğan 
bebeklerde görüldüğü zaman normal bir durum 
görülebilir. Ancak hayatın ilk birkaç ayından 
sonra da devam eden mavi skleralar patolojik 
olup, ya konjenital glokomdaki göz ön 
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segmentinde gerilmeye veya Oİ, Loewe Send. 
gibi patolojilere bağlıdır Patolojik muayenede 
kornea ve skleranın %50 - 75 oranında 
normalden ince olduğu görülebilmektedir.7   
Dişler kahverengimsi veya mavimsi görünümlü 
olup, yumuşak, saydam ve kırılgandır. 
Hipodonti, Oİ olgularında çok sık rastlanan bir 
diğer dişsel anomalidir.8 Kulakta kemiklerin 
etkilenmesine bağlı olarak işitme kaybı 
görülebilmektedir. Oİ’ li hastaların derisi 
subkütan hemorajilere yatkındır. Mitral valv 
prolapsusu ve aort regürjitasyonu gibi kalp 
kapak bozuklukları görülebilir. Sıcak intoleransı, 
hiperhidrozis, taşikardi ve/veya taşipne gibi 
bulgular da olabilir. Eklemlerde hipermobilite 
görülebilir.3 

Sillence ve ark’ nın yaptıkları 
sınıflamaya son yıllarda da ilaveler ile 7 tip Oİ 
sınıflaması genel olarak kabul gören 
sınıflamadır (?). Tip I Oİ, has ta lı ğın en yaygın 
ve en hafif tipi olup, kemik deformiteleri ağır 
seyretmez. Bununla beraber vertebra kırıkları 
gelişebilir. Hastanın boyu normal ve skleraları 
mavidir. Tip II Oİ’ nin en ağır tipidir. Fatal 
seyirlidir. İntrauterin kaburga ve uzun kemik kı 
rıkları görülür. Hastalar doğduğun da ve ya 
doğumdan sonra ki 1-2 hafta içerisinde 
respiratuar komplikasyonlardan dolayı ölür. Tip 
III Oİ’ de ağır tiplerindendir. Doğumdan itibaren 
ilerleyen iskelet deformiteleri ve tekrarlayan 
kırıklar ile karakterizedir. Hastalar kısa boyludur. 
Deformitelerden dolayı hayat boyu tekerlekli 
sandalyeye bağlıdırlar. Tip IV Oİ’nin hafif ve 
ağır tip olarak görülebilir. Ağır formlar da 
doğumda kırıklar, iskelet deformiteleri görülebilir 
ve boy kısa olabilir. Tip V Oİ’ de kemik 
deformitesi orta, kemik frajilitesi orta-ağır 
derecededir. Mavi sklera ve dentinogenezis 
imperfekta yoktur. Kırık alanın da hipertrofik 
kallus gelişmesi, ön kol interosseoz membranda 
kalsifikasyon gelişmesi, radyografide büyüme 
plağına bitişik radyoopak metafize alband 
varlığı üç ayırıcı özelliğidir. Tip VI Oİ’ de orta ve 
ağır derecede iskelet deformiteleri olup, 
dentinogenezis imperfekta ve mavi sklera 
yoktur. Ayırıcı tanı olarak kemik lamellerinin 
balık pulu görünümlü ve kemik yapım 
yüzeyinde osteoid birikiminin olmasıdır. Tip VII 
Oİ’ de de iskelet deformiteleri ve kemik frajilitesi 
orta ve ağır derecede dir. Mavi sklera ve 
dentinogenezis imperfekta görülmez. Ayırıcı 
tanısında humerus ve femurda rizomelik 
kısalmanın görülmesidir.3,9,10,11  

 

      
 

Osteogenesis imperfekta tanısı pozitif 
aile öyküsü ve/veya tipik klinik ve radyolojik 
bulgular ile kolaylıkla konulmaktadır, ancak aile 
öyküsü ve iskelet dışı bulguları belirgin olmayan 
kemik tutulumlarında tanıda zorluklar 
yaşanmaktadır. Böyle durumlarda kollajen tip I 
gen analizi tanıya yardımcı olabilmektedir.11 
Hastalığın tedavisi genelde kırıklara yöneliktir. 
Fizik tedavi ve rehabilitasyon kasların 
kuvvetlendiri mesi, kemik dayanıklılığının 
arttırılmasına yöneliktir.3 Bilinen sistemik bir 
tedavisi yoktur. Anabolik steroidlerin kırık 
sayısını azalttığı bildirilmiştir. Ancak hastalığın 
temel seyri değişmemektedir. Göz bulguları 
içinde tedavi gerektirenlere uygun tedavi 
yapılmalıdır.9 Bununla birlikte, bisfosfonatlar ile 
medikal tedavi ek yararlar sağlayabilmektedir.1 
 

OLGU:  
 
17 Yaşında erkek Hasta dişlerinde 

renkleşme ve eklemlerinde ses şikayeti ve çene 
kemiklerinde ağrı ile kliniğimize başvurmuştur. 
Yapılan muayene ve alınan anamnezde Tip 4 
OI olduğu saptanan hasta muayenesinde gri-
beyaz sklera, Dentinogenezis imperfecta, kısa 
kök boyu olduğu saptanmış, uzun kemiklerden 
alınan radyografilerde birden fazla kırık 
nedeniyle tedavi gördüğü anlaşılmıştır. Yapılan 
labratuar analizinde artmış AST (57, 41), 
ALP(37, 54) ve LDH (836, 60) saptandı. 
Hastada osteoporoz bulguları gözlemlendi.  
Hastanın yapılan muayesinde sağ üst ve sol alt 
ikinci premolar diş yokluğu, daralmış 
temporomandibuler eklem aralığı, alt yüz 
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uzunluğunun fazlalığı, Class III maloklüzyon, el 
ve ayak kemiklerinde eklem aralıklarında artış 
ve uzun kemiklerde kırılklar gözlemlenmiştir. 
Hastada gingivitis bulgusu vardı. Hastada diş 
eti tedavileri ve mevcut dolgular yapıldıktan 
sonra dentinin yapısından kaynaklanan 
tutuculuk problemi nedeni ile dental estetik 
prosedürlerden vazgeçilmiştir. Class III 
maloklüzyon problemi için ise yüklenecek 
kuvvetin çene kemiklerinde oluşturacağı hasar 
ve repozisiyon- apozisiyon için fizyolojik olarak 
yetersiz olduğundan dolayı yapılacak tedaviden 
vazgeçilmiştir.     
 

TARTIŞMA: 
 
Oİ’lı hastalarda Huber’in tarafından 

yapılan tarifine göre pozitif ailesel hikayenin 
bulunması, genel muayene 
değerlendirilmesinde gri-beyaz sklera, üçgen 
yüz-boy kısalığı, kemik ağrısı, uzun kemiklerde 
kısalık ve kolay kırılganlıktır.12 Hastamızın 
genel klinik muayenesinde gri-beyaz sklera 
bulgusu saptanmıştır. Ayrıca hasta anamnezine 
göre 1 yaşındayken kemiğinin kırıldığını 
belirtmiştir. Hasta erken yaştan beri kemik 
ağrısı şikayetinin olması tanımızı güçlendirmiştir. 
Hastamızın genel radyografik 
değerlendirilmesinde Humerus kemiğinde 
eğrilik, önkol intraosseöz membranda 
kalsifikasyon bulguları da radyografik olarak da 
tanımızı güçlendirmektedir. 

Oİ’lı hastalarda dental klinik ve 
radyografik değerlendirilmesinde Radyografik 
değerlendirilmesinde pulpa odasında daralma, 
servikal kısımda daralma, hipodonti, 
Dentinogenezis imperfekta, kısa kanal ve 
kök,pulpa odası ve kök kanalları kısmen veya 
tamamen oblitere olmuştur.3 Hastamızın 
yapılan dental klinik ve radyolojik 
muayenesinde sağ üst ve sol alt ikinci premolar 
dişlerin olmadığı,  temporomandibuler eklem 
aralığının normalden daha dar olduğu, alt yüz 
uzunluğunun fazlalığı, Class III maloklüzyon, 
dentinogenezis ve gingivitis bulgusu vardı. Bu 
bulgulardan özellikle Dentinogenezis imperfekta 
ve sınıf 3 kapanış bulgusu tanımızı güçlendiren 
önemli bir dental bulgudur. 

Hastanın şiddetli kemik, eklem ağrısı en 
önemli şikayeti. Ayrıca 10 defa kırılan uzun 
kemiklerinden dolayı psikolojisinin oldukça 
bozduğunu belirtmişti. Hastaya Oİ tanısı 
konulduktan sonra önce 4 yıl boyunca 
bifosfonat olan Tanocalsin, Ca sandoz 

kullanmış ve sonraki yıllarda kemik kırığının 
olmadığını fakat kemik ağrılarının devam ettiğini 
belirtmiştir. Bu ilacın kemik kaybı ve kırıklarını 
önlemede etkili olduğunu belirten çalışmalar da 
bulunmaktadır.13 Bu yüzden hasta sürekli olarak 
analjezik aldığını anamnezinde belirtmiştir. Bu 
hastalarda zayıf oral hijyenin diş çürümelerine 
zemin hazırladığı göz önünde bulundurularak 
koruyucu hizmetin daha etkin sunulmasının 
önemli olduğunu düşünmekteyiz. Ayrıca bu 
hastalarda dentinin yapısından kaynaklanacak 
tutuculuk problemleri ve hastaların sınıf 3 
kapanışından dolayı fizyolojik olarak yetersiz 
oluşları da hekimler tarafından göz önünde 
bulundurulmalıdır. 
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