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Osteogenezis Imperfektali Bir Olguda Romatoid Artrit Benzeri El

Deformiteleri: Olgu Sunumu

Rheumatoid Arthritis-Like Hand Deformities in a Case with

Osteogenesis Imperfecta: A Case Report
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Osteogenezis imperfekta, mezodermal dokulari tutan, kemik kitlesinde azalma ve kemik frajilitesinde artma ile karakterize bir
hastaliktir. Ligamentdz laksite ve dustk enerjili travmalara bagli gelisen kemik kiriklari, dislokasyonlara bagli olarak gelisen eklem
deformiteleri ve kontrakturler osteogenesis imperfekta seyrinde gorulebilir. Bu nedenle 6zellikle romatoid artrit ile karisabilir. Bu
yazida osteogenesis imperfekta'ya bagli olarak gelisen eklem deformiteleri ve yaygin eklem agrilari nedeni ile hatal olarak roma-
toid artrit tanisi almis bir olgu sunulmustur. (Osteoporoz Diinyasindan 2010;16:35-7)
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ummary

Osteogenesis imperfecta is a disease that involves mesodermal tissues and characterized by decreased bone mass and increased
bone fragility. Bone fractures developed due to ligamentous laxity, low energy trauma and joint deformities and contractures due
to dislocations may be seen during the disease process. For that reason, it could be confused especially with rheumatoid arthritis.
In this article we presented a case with osteogenesis imperfecta that misdiagnosed as rheumatoid arthritis because of joint
deformities and common joint pain. (From the World of Osteoporosis 2010,16:35-7)
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Giris

Osteogenezis imperfekta (Ol); mezodermal dokulari tu-
tan, kemik kitlesinde azalma ve kemik frajilitesinde art-
ma ile karakterize, etyolojisi bilinmeyen yaklasik 20000
dogumda bir goérulen genetik bir bozukluktur (1-5). Pri-
mer olarak kemik dokuyu tutmakla beraber, deri, liga-
ment, tendon, sklera, burun ve kulak gibi bircok organi
etkileyebilmektedir (1,2). iskeletin anormal kirilganligi ile
birlikte olan osteoporoz, mavi sklera, dentinogenesis im-
perfekta ve prematur otoskleroz Ol tanisi icin doért 6nem-
li kriterdir. Bu anormalliklerden ikisinin varligi taniyi dog-
rular (6). Ligamentoz laksite, dustk enerjili travmalara
baglh gelisen kemik kiriklari ve dislokasyonlara bagl ola-
rak gelisen eklem deformiteleri ve kontrakturler Ol sey-

rinde gorilebilir ve yanlis tanilara neden olabilir.

Bu yazida Ol tanisi almis ancak yaygin eklem agrisi ve ek-
lem deformiteleri gelismesi tGzerine romatoid artrit (RA)
tanisi ile tedavi edilen bir olgu sunulmustur.

Olgu

32 yasinda kadin, sol kalcada ve her iki dizde agri, tutuk-
luk ve el deformiteleri ile poliklinigimize basvurdu. Hasta
dizlerindeki ve sol kalcasindaki agri nedeni ile yaklasik 10
aydir koltuk degnegi ile ve ev icinde mobilize olabiliyor-
du. Hikayesinde ¢ocukluk déneminde dusuk enerjili trav-
malar sonrasinda Ust ve alt ekstremitelerinde kirik ve dis-
lokasyonlar gelistigi ve buna bagh olarak her iki dirsek, el
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bilegi, sol diz eklemlerinde kontraktarler ortaya ¢iktigi
ve ellerinde deformiteler gelistigi 6grenildi. Ol tanisi alan
hasta 11 yil 6nce romatoid artrit tanisi ile Metotrexat
7,5/hafta, Salazopryn 500 mg tb 2X2, prednisolon 5 mg
tb, alfacalcidol 0,5 mcg, alendronat 10 mg tablet kullan-
mis, ancak son iki yildir tedavisini kendi istegi ile kesmis-
ti. El ve diger eklemlerle ilgili artrit hikayesi yoktu, yaygin
artraljileri vardi. Halsizlik, yorgunluk, istahsizlik, yarim sa-
at kadar sUren sabah tutuklugu mevcuttu. Boyun agrisi
ve bas agrisi olan hastanin isitme ile ilgili sikayetleri var-
di. Hastanin dislerinde agri ve kirilma sikayeti mevcuttu,
dislerinin bir kismini kaybetmisti. Hastamizin adetleri dU-
zensizdi ve oligomenoresi vardi. Aile sorgusunda baba-
sinda da cocukluk déneminde dustk enerjili travmalar
sonrasinda gelisen kiriklar oldugu 6grenildi, ancak tanisi
hakkinda yeterince veriye ulasilamadi.

Yapilan fizik muayenede; hasta, 130 cm boyunda ve 34
kg agirhgindaydi. Beyaz sklerasi vardi. Ust ekstremite
muayenesinde her iki dirsekte 30 derece ekstansiyon ki-
sithihgi, birinci falanks da Z deformitesi, sol Uglncu

Resim 2. Her iki el grafisinde el ve el bilegdi eklemlerinde
ileri derecede daralma, luksasyon ve deformite gériintisi

parmakta ve sag elin ikinci parmaginda redikte edilebi-
lir kugu boynu deformitesi, sol 5. parmak proksimal in-
terfalengeal eklemde fleksiyon kontrakttra vardi (Resim
1). Alt ekstremite muayenesinde, sag kalcada ve dizler-
de eski kiriklara bagh olarak hafif fleksiyon kontrakttir-
leri, ayaklarda pes planus ve kisa ayak deformiteleri var-
di. Hastanin noérolojik muayenesi normaldi.

Laboratuar degerlendirmesinde: Hemogram, CRP ve
eritrosit sedimantasyon hizi normaldi. RF: 8,21U/MI (0-15),
anti-CCP: Negatif, Serum kalsiyum, fosfor, alkalen fosfa-
taz, 25-OH vitamin D, paratiroid hormon normal sinir-
larda tespit edildi. Kemik mineral dansitesi (BMD) 6l¢u-
muU DEXA ile yapildi. L2-L4 T Skoru -2,89 ve femur bo-
yun T skoru -2,91 olarak tespit edildi.

El direk grafilerde kemik dansitesinde diffiz azalma
vardi. Sag el 4. ve 5. orta falanks ve 3. metakarp Uzerin-
de muhtemelen iyilesmis kiriklarin radyolojik kanitlari
vardi. El bilegi ve parmak eklemlerinde belirgin daralma
ve deformiteler mevcuttu (Resim 2). Ayak grafisinde be-
lirgin osteopeni, metatarsofalengeal eklemde dislokas-
yon ve deformiteler vardi (Resim 3).

Dis hekimine yoénlendirilen hastanin oral ve peridontal
muayenesi yapildi. Kemik trabekuler yapisinin inceldigi,
dislerin lamina duralarinin ¢cok belirgin ve dis pulpa oda-
larinin genislemis oldugu bildirildi. Mevcut bulgular den-
tinogenesis imperfekta ile uyumlu olarak degerlendirildi.
Hastamiza klinik muayene ve laboratuar bulgulariyla
Tip IV osteogenesis imperfekta tanisi kondu. Kontrak-
tarleri ve kas gugsuzltkleri icin fizik tedavi ve egzersiz
programina alindi. Medikal tedavi olarak D vitamini,
kalsiyum ve bifosfanat tedavisi baslandi. Oral hijyen 6g-
retildi. Kalca ve dizdeki agri ve hareket kisitlilgr gerile-
yen hasta bagimsiz olarak ginlak yasam aktivitelerini
strdrtyor durumda taburcu edildi.

Resim 3. Her iki ayak grafisinde eklem araliklarinda daralma
ve metakarpofalangeal eklemlerde luksasyon goranttst
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Ol herediter bir hastalik olup otozomal dominant gecis
gosterdigi kabul edilse de otozomal resesif gecis goste-
ren ve herediter olmayan tipleri de bildirilmistir (5). Ol,
sik kullanilan siniflamaya goére dort klinik tipe ayrilir
(2,3,6). En sik izlenen form Tip | dir. Bu formdaki hasta-
lar normal ya da hafif kisa boylu, mavi skleraldir. Kemik
deformiteleri bu formda yoktur. Perinatal dénemde
o6lumcul seyreden form Tip Il olup, bunlar dogumda bir-
cok kaburga ve uzun kemik kiriklari olan, koyu skleral
hastalardir. Tip Ill, t¢gen yuzlU, boy kisaligi ve skolyozu
belirgin olan intrauterin frakttrlerden dolayi deformi-
telerin gelistigi gri sklerali bebeklerdir (1-3). Tip IV, gri
veya beyaz sklerali hastalar olup, bu hastalarda hafif-or-
ta derecede boy kisaligiyla birlikte, skolyoz ve kemik de-
formiteleri vardir. Dentinogenezis imperfekta ile birlik-
teligi olan formdur (1-3,7-9). Bizim hastamiz beyaz skle-
rali idi, orta derecede boy kisaligi vardi, her iki alt ve Ust
ekstremitelerde kemik deformiteleri ve dentinogenesis
imperfektasi vardi. Bu bulgularala Tip IV osteogenesis
imperfekta tablosuna uymaktaydi.

Ol'da serum kalsiyumu, inorganik fosfor, paratiroid hor-
mon ve vitamin D metabolitleri genellikle normal sinir-
lar icerisinde bulunmaktadir (10). Sundugumuz olguda
bakilan bu parametreler normal sinirlarda tespit edildi.
Ol'nin tanisi pozitif aile 6ykUsU veya ¢ok sayida tipik pa-
tolojik kiriklarin varhgi ile kolaylikla konur, ancak aile
hikayesi yoklugunda bazi durumlarla karisabilmektedir.
Ozellikle inflamatuar artritlerden romatoid artritin el
tutulumu Ol daki el tutulumu ile karisabilir. Olgumuz 11
yil 6nce, eklem deformiteleri ve yaygin eklem agrilarin-
dan dolayl romatoid artrit tanisi ile uzun stre tedavi
edilmisti, fakat sikayetleri artarak devam etmisti. Bu ne-
denle romatoid artrit tanisi bizde stiphe uyandirdi.
Artralji ve eklem deformitelerinin Ol'dan kaynaklandi-
gini disanddk. Cankd OI'nin 6nemli 6zelliklerinden bi-
risi de yuksek tip | kollojen icerigine sahip ligamentler-
de ligamentoz laksitedir. Bu durum belirgin hipermobi-
lite ortaya ¢ikmasina ve sonucunda artralji ve dislokas-
yona neden olabilir. Eklem laksitesi stabil olmayan ek-
lemler ortaya cikarir ve genellikle travmanin olumsuz
etkilerine yatkinhk yaratarak, subluksasyon ve dislokas-
yona neden olur. Kas, ligamen ve tendon lezyonlari artan
siklikta gorulebilir. Daha 6nce patella (11), asil (12) ve el-
deki fleksor tendon rupturleri (13) rapor edilmistir.  Mir-
zayan ve ark. (14) OI'li cocukta ligament6z laksiteye se-
konder carpik ayak deformitesi bildirmislerdir. Maekova
ve ark. (15) OI'nin bir komplikasyonu olarak tendon rlp-
tUrtne sekonder mitral regUrgitasyon rapor etmislerdir.
Ekstremite eklemleri Ol'da iki farkli durum tarafindan
etkilenir ve erken dejeneratif eklem hastaligina yol acar.
Birincisi gelisen frakturler eklem mekanigini bozarak
deformiteye yol acar. ikincisi, tekrarlayan minér travma-
nin neden oldugu kapsuler ve ligamentoéz laksite hyalen
kikirdak hasarina neden olur. Olgumuzun el ve dirsekle-

rinde bilateral fleksiyon kontrakttrt ve ellerinde kugu
boynu ve Z deformiteleri vardi. Elin kugu boynu ve Z de-
formiteleri inflamatuar artritlerde de olabilir. Ancak
hastanin sorgusunda sabah tutuklugu yoktu, elin ve di-
ger eklemlerin muayene ve sorgusunda artrit lehine
bulguya rastlanmadi. Laboratuar ve radyografik deger-
lendirmeler ile de inflamatuar bir patoloji dislandi. Bu
nedenlerle biz olgudaki RA tanisinin hatali olarak kon-
dugu kanisina vardik.

Sonuc olarak kemik ve eklem deformiteleri ile basvuran
hastalarda ayrintili anamnez ve fizik muayene yapilma-
lidir. DUstk enerjili kirk hikayesi olan olgularda ailede
de benzer hikaye varsa osteogenesis imperfekta dusu-
nUlmelidir. RA ile ayiricl tanisinda ya da birlikteliginde
romatoid artritin radyolojik, laboratuar ve klinik bulgu-
lari iyi irdelenmelidir.
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