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KLEIDOKRANIAL DiSPLAZI: BiR OLGU SUNUMU
CLEIDOCRANIAL DYSPLASIA: A CASE REPORT
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Ozet

Kleidokranial displazi (KKD), iskelet anomalileri ile karakterize otozomal dominant kalitilan genetik bir
diizensizliktir. KKD’ nin baslica semptomlari agik fontanel, klavikulalarin hipoplazisi veya yoklugu, dar pelvis, genis
simfizis, kisa boy ve c¢ok sayida siiperniimerer dis ile karekterizedir. Yapilan ekstraoral muayenede boy kisaligi,
genis On fontanel, frontal belirginlik, her iki klavikulada aplazi ve dar toraks, el ve ayak parmaklarinda kisalik
gozlendi. Klavikula aplazisine bagli omuzlarin 6nde birlestigi gézlendi. Yapilan intraoralve radyografik muayenede
ise mikrognati, dislerde malokliizyon, derin ve dar damak, caprasiklik, persiste siit disleri, daimi dis stirmesinde
gecikme ve cok sayida siiperniimerer dis gozlendi. Bu olgu raporunda, dis agrisi sikayeti nedeniyle klinigimize
bagvuran KKD’ li 12 yasinda kiz ¢ocugunun klinik bulgular literatiir bilgileri esliginde incelenip sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Klediokranial displazi, boy kisaligi, klavikula aplazisi

Abstract

Cleidocranial dysplasia (CCD) is an autosomal dominantly inherited disease, which is characterized with
skeletal abnormalities. The main symptoms of cleidocranial dysplasia patients are open fontanelles, hypoplasia or
aplasia of the clavicles, a wide pubic symphysis, a narrow pelvis, short stature and numerous supernumerary teeth.
Extraoral examination revealed shortness of height, large anterior fontanel, frontal bossing, bilateral hypoplastic
clavicles and narrow thorax, shortness of hands and toes, wide and dislocated forehead. it was observed that the
shoulders connected to the clavicle aplasia were joined to the front. In intraoral and radiographic examinations, there
was micrognathia, malocclusion, high and narrow palate, crowding, persistent permanent teeth, delayed permanent
tooth eruption and numerous supernumerary teeth.

In this case report, clinical findings of a 12-year-old girl with CCD presenting to our clinic due to tooth ache
were presented under the references.

Key words: Cleidocranial dysplasia, short stature, aplasia of the clavicles

Giris Marie ve Sainton tarafindan “herediter

Kleidokranial  displazi (KKD), hem kleidokranial dizostoz” olarak adlandiriimistir (2).

membrandz hem de endokondral kemikleri Ayni zamanda bu anomali “Scheuthauer-Marie-

etkileyen, karakteristik klinik bulgulara sahip, Sainton sendromu” olarak da bilinmektedir (3).

otozomal doninant kalitilan iskeletsel bir Kadin ve erkeklerde gorulme ihtimali esit olan

bozukluktur (1). Milyonda bir gériime intimali KD olgulaninda zeka seviyesi normaldir (4).

olan bu genetik anomali ilk olarak 1898 de KKD tanist kranium, gogus, pelvis ve ellerin

goéruntilenmesini iceren klinik ve radyolojik
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kabariklik, burun koékinde basiklik, egzoftalmi

ile birlikte seyreden hipertelorizm gibi klinik
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bulgulara sahiptir. ElI anomalileri ise kisa,
sivrilesmis parmaklar ve kisa distal falanksa
sahip basparmaklari icermektedir (1,5).
Sendromun agiz ve dig sistemi
acisindan dar ve yuksek damak, damak yarigi,
kok

gelisiminde gerilik, dis sUrmesinde gecikme,

persiste sit digleri, daimi dislerin

dislerin slrmesini engelleyen c¢ok sayida
stipernimerer dis ve retansiyon Kkistleri baslica
(6,7,8).

olarak

semptomlar arasinda sayllmaktadir

Ayrica, maksilla hipoplazisine bagl
mandibulada prognatik bir gértiinim ve Class Il
malokluzyona egilim vardir (9).

KKD’

yaninda dental hlcrelerin farkhlagmasi icin de

nin kemik ve dis olusumunun

gerekli olan 6. kromozomun kisa kolunun 21.
bolgesinde yer alan “Runt iligkili Transkripsiyon
Faktori 2 (RUNX2)”
baglantili oldugu dusunulmektedir (10). Bu gen,

genindeki mutasyonla

osteoblast farklilasmasinin dizenlenmesinde
“CBFA1 (Core

Binding Factor-a1)” transkripsiyon faktérana

6nemli bir role sahip olan
kodlamaktadir (11). KKD tanisi olan olgularin
yaklasik %60 inda RUNX2’
genetik yapisinda mutasyonlar oldugu iddia
edilmektedir (12).

Bu olgu

nin molekuler

KKD

sendromuna ait klinik ve radyolojik bulgular ile

raporunun amacil,
tedavi planlamasini literatlr bilgileri esliginde
sunmak, zamanda da dis hekimleri

ilgili ~ farkindalik

ayni
agisindan sendrom ile
olusturmaktir.
Olgu Sununumu
2004 dogumlu, dis adrisi ve dental apse
sikayeti ile ile Dicle Universitesi Dis Hekimligi
Fakdltesi Pedodonti Anabilim Dali” na bagvuran
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kiz cocuguna KKD teghisi konuldu. Ailesinden
alinan anamnezde soy ge¢misinde benzer bir
hikaye olmadigl ve anne-babada akraba evliligi
bulunmadidi dgrenildi. Fiziki muayenesinde 130
cm boy ve 27 kg agirliga sahip oldugu tespit
hastanin ekstraoral

edilen yapllan

muayenesinde her iki klavikulasinda aplazi
oldugu belirlendi. Klavikulalarin aplazisine bagh
olarak da omuzlarin distk oldugu ve 6nde

birlestigi gézlendi (Resim 1).

Resim 1. Klavikulalarin aplazisine bagli olarak omuzlarin 6nde
birlesmesi ve dar toraks gorinimu

Bununla birlikte boy kisaligi, frontal
kabariklik, omuzlar arasi mesafenin azalmasina
brakidaktili,

burun kékinde basiklik oldugu

bagh dar toraks, hipertelorizm,
egzoftalmi,

g6zlendi (Resim 2,3,4,5,6).
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Resim 2. Burun kéklinde basiklik gérinimi

Resim 3. Frontal kabariklik gérinimii

Resim 4. Hipertelorizm ve egzoftalmi gériinimii
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Resim 5. Sag elin gérinimu ve brakidaktili

Resim 6. Sol elin gérinim ve brakidaktili

Yapilan intraoral ~muayenede ise
maksiller darlik, yer darligina bagl dislerde
caprasiklik ve maloklizyon, derin ve dar damak,
persiste st disleri, daimi dis surmesinde
gecikme oldugu goézlendi. Hasta 13 yasina
olmasina ragmen maksillada sadece birinci
daimi molar diglerin, mandibulada ise sol birinci
daimi keser dis ve sol birinci daimi molar disin
surdugu goézlendi (Resim 7,8,9,).
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civarinda supernimerer dis varhigi tespit edildi
(Resim 10,11,13,14,15).

Resim 10. Panoramik radyografi gérinimu

Resim 8. Ust gene intraoral gériiniimii

Resim 11. Konik 1ginli bilgisayar tomografi ile koronal kesitte
stperniimerer ve gdmilu dislerin gorintisu

Resim 9. Alt gene intraoral gorinim

Radyografik incelemelerde ise alt sol
daimi kiglk azi bdlgesinde dentigeréz kist ve

hem alt hem de Ust c¢enede toplamda 20
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Resim 1. Konik 1sinh bilgisayar tomografi ile sagittal kesitte
superndmerer ve gémdulu diglerin géruntisu

Resim 13. Konik 1ginli bilgisayar tomografi ile gémlu dislerin
pozisyonlarinin degerlendirilmesi

Resim 14. Konik 1sinli bilgisayar tomografi ile aksiyal kesitte alt
cenedeki siperniimerer ve gomilu dislerin gorintlsu
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Resim 15. Konik isinli bilgisayar tomografi ile aksiyal kesitte tist
genedeki siiperniimerer ve gémdili dislerin goriintiisii

Tartigsma

KKD, iskeletesel ve dental anomalilerle
karakterize genetik gecis gosteren etiyolojisi
tam olarak bilinmeyen bir sendromdur. KKD
teshisi klinik ve radyolojik bulgulara goére
belirlenmektedir. Golan ve ark. 283 KKD’ i
birey Uzerinde yaptiklari bir ¢alismada,
olgularin  %93,5° tan fazlasinda dental
anomaliler gdzlenirken, %84,3" ten fazlasinda
iskeletsel anomalilerin go6zlendigini
bildirmiglerdir (5). Dental anomaliler KKD
teshisinde oldukca 6nem tasimaktadir. KKD’ de
¢ok sayida slUpernimerer dis ve anormal dis
eripsiyonu sik karsilasilan bulgular arasindadir
(13). KKD bulgular arasinda yer alan dental
anomalilerin  teshisinde panoromik ve Ug¢
boyutlu dental tomografiler 6nem tasimaktadir
(4). Panoramik radyografilerde  gorilen
supernumerer dis sayisi, dar yukselen ramus,
ince ve sivri koronoid proses, hafifce asagi
dogru egim gdsteren ince bir zigomatik ark,
kiguk maksiller sinusler, mandibulanin kaba
trabekulasyonu, cogunlukla premolar

bdlgesinde lokalize supernimerer diserle
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birlikte gorulen kist olusumu KKD teshisinde
oldukgca Onemli gorilmektedir (14). Yapilan
ekstraoral muayenenin ardindan alinan iki ve ¢
boyutlu radyografiler ile olgunun KKD ile
uyumlu oldugu gdézlendi.

KKD olgularinda derin ve dar damak
hatta yarik siklikla
rastlandigi bildiriimektedir (2). KKD sendromlu

bireylerde maksilla ve zigomatik kemiklerde

damak bulgularina

hipoplazi gdézlenmektedir (15). Olguda yarik
damak gorulmemesine ragmen oldukga derin
ve dar bir damak yapisi izlendi. Maksilladaki
darliga bagh olarak da gaprasiklik ve Class llI
malokluzyona egilim oldugu gézlendi.

KKD olgularinda c¢ocuk dis hekimligi,
protetik dis tedavisi, cerrahi, ortodonti, ortopedi,
KBB

semptomlara

bélumleri multidispliner  galisarak

yonelik  tedavi planlamasi
yapmakta, gerektiginde vitamin ve mineral
destegi verilmektedir (11,16). KKD olgularinda
sipernimerer dislerin cerrahi olarak
alinmasinin ardindan ortodonti ve protetik dig
tedavisi ile multidisipliner c¢alisilarak dental
rehabilitasyonun saglanmasi
bildiriimektedir  (17,18).

surmesine engel olan supernumerer diglerin

gerektigi
Calismalar  dis
mumkidn olan en kisa surede alinmasi
gerektigini gostermektedir (1). Olgumuzda da
¢cok sayida supernumerer dis varligi ve surme
gecikmesine bagll cok sayida persiste sit disi
ilgili
operasyonla alinmasinin

g6zlendi. Olgunun dentigeréz kist ve

diglerinin  cerrahi
ardindan (Resim 16,17) dis slrmesine engel
teskil eden slpernimerer digleri de alindi.
Ortodonti ile yapilan konslltasyon sonucu

Cilt / Volume 18 - Say1 / Number 2 - 2017

persiste st diglerinin dlismesine ve daimi

dislerin kendiliginden sirmesine karar verildi.

Resim 16. Dentigerdz kistin cerrahi operasyonla alinmasinin
ardindan 6. ay kontrol panoramik radyografisi

Resim 17. Cerrahi operasyondan sonraki 6. ay kontroli

KKD’
hipoplazi ya da

de tipik olarak klavikulalarda
aplazi
%10’
klavikulanin da olmadigdi bildiriimektedir (19).

gbzlenmektedir.

Vakalarin  yaklasik unda her ki
Asiri hareketli omuzlar, KKD' nin en o6nemli
bulgulari arasindadir. Hastalar, klavikulalarin
parsiyel ya da total yokluguna bagl olarak
omuzlarini 6ne dogru birlestirebilmektedirler
(20). Klavikula hipoplazisi ya da aplazisine bagh
olarak da dar toraks gozlenmekte ve bu durum
hastalarda solunum sikintisi ve alt solunum
sonuglanabilmektedir

yolu enfeksiyonlariyla
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(21). Bu olguda da klavikula aplazisine bagli
olarak omuzlarda dusik gorinum ve gogsun
dar olmasinin yani sira hastanin omuzlarini
onde birlestirebildigi gozlendi.

KKD" i

gorinimine sahiptir.

olgular karakteristik bir yluz
Bu goérinim dnden
arkaya kisa bir kafa (brakiosefali) ve belirgin bir
kabariklik) (14).

Hipertelorizm ve egzoftalmi KKD olgularinda

alin  (frontal yapisindadir
karsilasilan bulgular arasindadir (7). Olguda da
bu semptomlarin belirgin oldugu gozlendi

KKD olgularinda 6ne surulen molekuler
patoloji RUNX2 geni ile ilgilidir. RUNX2 geninin
tip 1 kollajen, osteokalsin ve osteopontin gibi
ilgili
gosterilmistir

dizenlemeleri
(22).

intramembrandz kemiklesme icin RUNX2 geni

kemikle yonettigi

Endokondral ve

gereklidir. KKD’ nin, osteoblast farklilagsmasi

icin gerekli olan bir transkripsiyon faktérini

kodlayan RUNX2 genindeki heterozigot
mutasyonlardan kaynaklandigi  bilinmektedir
(12,13,23). KKD otozomal dominant gegcisli

olmasina ragmen, olgularin yaklasik %40’ inda
genetik gecis olmadidi (spontan mutasyon) da
iddia edilmektedir (24). Alinan anamnezde aile
bireylerinde benzer bir durum olmamasi
sebebiyle, olguda meydana gelen yeni bir gen
mutasyonu ile iligkili olabilecedi dusunaldu.

KKD olgulari hem iskeletsel hem de
dental anomaliler gbzlenen kompleks genetik
Pek

egliginde gorulen bu

bir  duzensizliktir. ¢cok dental ve

kraniofasiyal anomali
olgularin tespitinde dis hekimlerinin énemli roli
oldugu bilinmektedir. Bu olgularda agiz ve dis
sagligi gereklerinin saglanmasinda
multidisipliner yaklasimlarin gerektigi ve ¢ok
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sayidaki supernumerer diglerin ileriki yaslarda

problemler olusturmamasi icin erken

doénemlerde uzaklastirmalarinin énemli oldugu
belirlendi. KKD olgularinin teshis ve tanisinda
dis hekimlerinin 6énemli bir role sahip oldugu

disunalda.
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