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Ozet

Osteogenezis Imperfekta (Ol) kemikleri etkileyen, kemik kingi olusturan, kemik agrisi ile karakterize kalitimsal bir

hastaliktir.

Bu olgu raporunda tip 4 Teshisi konan Ol'li hastanin genel gériiniimii, genel radyolojik degerlendiriimesi ve klinik-radyolojik

dental degerlendirilmesi incelenmistir.

Bu olgu raporuyla OP'li hastalarda kemik kirilmasi, dental tedavinin giicliigli ve yetersiz fizyolojik gelisim gibi sorunlara

dikkat ¢ekilmek istenmistir.

Anahtar Kelimeler: Osteogenesis imperfecta, dental tedavi.

Abstract

Osteogenesis imperfecta (Ol) 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 Ol Type IV patient with radiographic

examination.

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

abnormalities.
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Giris

Camsi kemik hastalidi olarak bilinen
Osteogenesis imperfekta (OIi), artmis kemik
kirlganligi ve dusik kemik Kkitle indeksi ile
karakterize, otozomal dominant gegisli bir bag
doku hastaligidir.2? Cesitli Literatiirde Lobstein
hastaligi, Vrolik sendomu, Porak ve Durante
hastaligi olarak da isimlendirilmektedir.® Oi’ nin
g6rilme sikhigr 6.000 ile 30000 dogum da bir
olarak bildirimektedir. OI tip | kollajenin
sentezinde ve yapisinda bozukluklar ile
iligkilidir.* Tip | kollajen kemik diginda deri,
tendon, dis ve skleralarda da bulunur. Kemigin
yapisi organik (%30) ve inorganik (%70)
bilesenden olusmaktadir. Organik
bilesenin %98’ini matriks, %2’sini ise kemik
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hlcreleri olusturur. Kemik matriksinin
ise  %90'mi tip | kollajen meydana
getirmektedir.® Oi Tip | kollajenin her iki
zincirindeki genlerin (COLIA1 ve COLIA2)
mutasyonu sonucu ortaya ¢iktigi belirtiimektedir.
Bu hastalikta, Tip | kollajenden zengin dokularin
tamami da etkilenebilmektedir .

Tip | kollajen kemik ve organlarin
yapisal proteini olmasindan dolayi Ol viicudun
sadece kemik yapisinda degil diger yapilarinda
da gesitli bulgular gorilmektedir. O’ nin en
onemli klinik bulgusu kemik kiriklari, kemik
deformiteleri ve kemik dokularinda kirik
olmadan sekil bozukluklaridir.® Ol iskelet
yapisinin diginda dislerde, gbzde, kulakta,
deride, damarlar gibi tip | kollajenin bulundugu
organlarda da bulgular goérulebilmektedir. Mavi
sklera, liggen yiz OI’ nin en net bilinen iskelet
digi bulgularidir.® Mavi sklera, yeni dogan
bebeklerde o6zellikle de prematire dogdan
bebeklerde goruldigld zaman normal bir durum
gorulebilir. Ancak hayatin ilk birka¢ ayindan
sonra da devam eden mavi skleralar patolojik
olup, ya konjenital glokomdaki gbéz 6n
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segmentinde geriimeye veya Ol, Loewe Send. Osteogenerisi imperfecta

gibi patolojilere bagldir Patolojik muayenede Tip Orelliler Gen mutasyon “y‘:p”j“l
kornea ve skleranin %50 - 75 oraninda T 1 Hafit Boy: Nomal-sa

normalden ince oldugu gorilebilmektedir.’
Disler kahverengimsi veya mavimsi gorunumla
olup, yumusak, saydam ve Kkirilgandir.
Hipodonti, Oi olgularinda ¢ok sik rastlanan bir
diger digsel anomalidir.® Kulakta kemiklerin

etkilenmesine  bagh olarak isitme kaybi
gorulebilmektedir. OI' i hastalarin  derisi
subkutan hemorajilere yatkindir. Mitral valv

prolapsusu ve aort regurjitasyonu gibi kalp
kapak bozukluklari gérulebilir. Sicak intoleransi,
hiperhidrozis, tasikardi ve/veya tasipne gibi
bulgular da olabilir. Eklemlerde hipermobilite
gordlebilir.3

Sillence ve ark’ nin  yaptiklar
siniflamaya son yillarda da ilaveler ile 7 tip Oi
siniflamasi  genel olarak  kabul gbren
siniflamadir (?). Tip | Ol, has ta Il §in en yaygin
ve en hafif tipi olup, kemik deformiteleri agir
seyretmez. Bununla beraber vertebra kiriklari
gelisebilir. Hastanin boyu normal ve skleralari
mavidir. Tip Il O nin en agir tipidir. Fatal
seyirlidir. intrauterin kaburga ve uzun kemik ki
riklari gorulir. Hastalar dogdugun da ve ya
dogumdan sonra ki 1-2 hafta igerisinde
respiratuar komplikasyonlardan dolayi o6lar. Tip
[l OF de agir tiplerindendir. Dogumdan itibaren
ilerleyen iskelet deformiteleri ve tekrarlayan

kiriklar ile karakterizedir. Hastalar kisa boyludur.

Deformitelerden dolaylr hayat boyu tekerlekli
sandalyeye baglidirlar. Tip IV OPnin hafif ve
agir tip olarak gorulebilir. Agir formlar da
dogumda kiriklar, iskelet deformiteleri gérulebilir
ve boy kisa olabilir. Tip V O’ de kemik
deformitesi orta, kemik frajilitesi orta-agir
derecededir. Mavi sklera ve dentinogenezis
imperfekta yoktur. Kirik alanin da hipertrofik
kallus gelismesi, 6n kol interosseoz membranda
kalsifikasyon gelismesi, radyografide biylime
plagina bitisik radyoopak metafize alband
varligi ti¢ ayirici 6zelligidir. Tip VI Oi’ de orta ve
agir derecede iskelet deformiteleri olup,
dentinogenezis imperfekta ve mavi sklera
yoktur. Ayirict tani olarak kemik lamellerinin
ballk pulu goérinimli  ve kemik yapim
ylzeyinde osteoid birikiminin olmasidir. Tip VII
OI’ de de iskelet deformiteleri ve kemik frajilitesi
orta ve agir derecede dir. Mavi sklera ve
dentinogenezis imperfekta gorilmez. Ayirici
tanisinda humerus ve femurda rizomelik
kisalmanin gorilmesidir.3910.11
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Mavi Sklers Var COL1A1 de kodonda oD

Dentiongenezis Imperfecta Yok prematus
Dogum Esnasinda Cok Sayida Kemik
Kingy, Belirgin Deformasyonlar
Genis Ve Uzun Kemikler, Koyu Sklera,
Radyografi Kafa Kemiklerinde Diisiik
Dansite

Deformasyon
Yapmayan

Tip 2- Perinatal
Dénemde Letal

COL1A1 ve COL1A2

glisin substitusyonuvar o

Tip 3-Agir GokRise, Usgen Vi, Gri S ¢yp 14, o1
Varligi, Agir Skolyoz, Dentinogenezis . . . oD
Deformasyon ; glisin substitusyonuvar
: Imperfecta
. Orta Derecede Kisalik, Hafif Veya Orta § 2
e Ehalass Derecede Skolyoz, Gribeyaz Sklera Ve LA 7 LY )]

Deformasyon glisin substitusyonuvar

Dentiongenezis imperfecta
Hafif Orta Derece Kisa Boy, Radius
Bas: Dislokasyonu, Mineralize
Intraossetz Membranlar, Hiperplasik
Kallus, Beyaz Sklera, Dentinogenezis
Imperfecta Goriilmez.

Orta Derecede Ksalik, Skolyoz,
Osteoid Birikmesi, Kemik Lamellerinde
Balik Pulu Gorintiisii, Beyaz Sklera,
Dentinogenezis fmperfecta Goriilmez
Hafif Kisa Boy, Kisa Humerus, Kisa
Femur, Coxa Vara, Dentinogenezis
Imperfecta Gorilmez, Beyaz Sklera

Tip 5- Orta Derecede

Deformasyon Bilinmemekte oD

Tip 6- Orta Derecede

Veya Agir Deformasyon Uit e u

Tip 7- Orta Derece

Deformasyon CRTAP Expresyonu OR

Osteogenesis imperfekta tanisi pozitif
aile dykusu ve/veya tipik klinik ve radyolojik
bulgular ile kolaylikla konulmaktadir, ancak aile
Oykusu ve iskelet disi bulgulari belirgin olmayan
kemik tutulumlarinda tanida zorluklar
yasanmaktadir. Bdyle durumlarda kollajen tip |
gen analizi taniya yardimci olabilmektedir.'
Hastaligin tedavisi genelde kiriklara yoneliktir.
Fizik tedavi ve rehabilitasyon kaslarin
kuvvetlendiri  mesi, kemik dayanikhhdinin
arttinlmasina yoneliktir.> Bilinen sistemik bir
tedavisi yoktur. Anabolik steroidlerin  kirik
sayisini azalttigi bildirilmigtir. Ancak hastaligin
temel seyri degismemektedir. G6z bulgular
icinde tedavi gerektirenlere uygun tedavi
yapiimalidir.® Bununla birlikte, bisfosfonatlar ile
medikal tedavi ek yararlar saglayabilmektedir.*

OLGU:

17 Yasinda erkek Hasta dislerinde
renklesme ve eklemlerinde ses sikayeti ve ¢ene
kemiklerinde agri ile klinigimize bagvurmusgtur.
Yapilan muayene ve alinan anamnezde Tip 4
Ol oldugu saptanan hasta muayenesinde gri-
beyaz sklera, Dentinogenezis imperfecta, kisa
kok boyu oldugu saptanmis, uzun kemiklerden
alinan radyografilerde birden fazla kirik
nedeniyle tedavi gérdugu anlasilimistir. Yapilan
labratuar analizinde artmis AST (57, 41),
ALP(37, 54) ve LDH (836, 60) saptandi.
Hastada osteoporoz bulgulari gozlemlendi.
Hastanin yapilan muayesinde sag Ust ve sol alt
ikinci  premolar dis yoklugu, daralmis
temporomandibuler eklem araligi, alt yiz
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uzunlugunun fazlahgi, Class Il maloklizyon, el
ve ayak kemiklerinde eklem araliklarinda artis
ve uzun kemiklerde kirilklar goézlemlenmistir.
Hastada gingivitis bulgusu vardi. Hastada dis
eti tedavileri ve mevcut dolgular yapildiktan
sonra dentinin  yapisindan  kaynaklanan
tutuculuk problemi nedeni ile dental estetik
prosedirlerden  vazgecilmigtir.  Class Il
malokllizyon problemi igin ise ylklenecek
kuvvetin ¢ene kemiklerinde olusturacagl hasar
ve repozisiyon- apozisiyon igin fizyolojik olarak
yetersiz oldugundan dolayi yapilacak tedaviden
vazgegcilmigtir.

TARTISMA:

Ol'll  hastalarda Huber'in tarafindan
yapilan tarifine goére pozitif ailesel hikayenin
bulunmasi, genel muayene
degerlendiriimesinde gri-beyaz sklera, Uggen
yuz-boy kisahgi, kemik agrisi, uzun kemiklerde
kisallk ve kolay kirilganliktir.’? Hastamizin
genel Kklinik muayenesinde gri-beyaz sklera
bulgusu saptanmistir. Ayrica hasta anamnezine

gore 1 yasindayken kemiginin kirildigini
belitmistir. Hasta erken vyastan beri kemik
agrisi sikayetinin olmasi tanimizi gt¢lendirmistir.
Hastamizin genel radyografik
degerlendiriimesinde  Humerus  kemiginde
egrilik, onkol intraosseoz membranda

kalsifikasyon bulgulari da radyografik olarak da
tanimizi guc¢lendirmektedir.

Ol hastalarda dental klinik ve
radyografik degerlendiriimesinde Radyografik
degerlendiriimesinde pulpa odasinda daralma,
servikal kisimda daralma, hipodonti,
Dentinogenezis imperfekta, kisa kanal ve
kok,pulpa odasi ve kdk kanallari kismen veya
tamamen oblitere  olmustur.® Hastamizin
yapllan dental klinik ve radyolojik
muayenesinde sag Ust ve sol alt ikinci premolar
dislerin olmadidi, temporomandibuler eklem
araliginin normalden daha dar oldugu, alt yuz
uzunlugunun fazlalidi, Class Il maloklizyon,
dentinogenezis ve gingivitis bulgusu vardi. Bu
bulgulardan 6zellikle Dentinogenezis imperfekta
ve sinif 3 kapanisg bulgusu tanimizi guglendiren
onemli bir dental bulgudur.

Hastanin gsiddetli kemik, eklem agrisi en
Onemli sikayeti. Ayrica 10 defa kirilan uzun

kemiklerinden dolay! psikolojisinin  oldukga
bozdugunu belirtmisti. Hastaya OI tanisi
konulduktan sonra o6nce 4 vyl boyunca
bifosfonat olan Tanocalsin, Ca sandoz
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kullanmig ve sonraki yillarda kemik kirnginin
olmadigini fakat kemik agrilarinin devam ettigini
belirtmistir. Bu ilacin kemik kaybi ve kiriklarini
Onlemede etkili oldugunu belirten ¢alismalar da
bulunmaktadir.’® Bu ylizden hasta surekli olarak
analjezik aldigini anamnezinde belirtmistir. Bu
hastalarda zayif oral hijyenin dig gurimelerine
zemin hazirladid1 g6z 6nunde bulundurularak
koruyucu hizmetin daha etkin sunulmasinin
onemli oldugunu disunmekteyiz. Ayrica bu
hastalarda dentinin yapisindan kaynaklanacak
tutuculuk problemleri ve hastalarin sinif 3
kapanisindan dolay! fizyolojik olarak yetersiz
oluslari da hekimler tarafindan g6z o6ninde
bulundurulmalidir.
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