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Rasitizm Teshisiyle Tetkik ve Tedavi Géren Spondilolizis ve
Spondilolistezis ile Seyreden Bir Piknodizostoz Olgusu

Case Report: Pycnodysostosis Associated with Spondylolysis and
Spondylolisthesis Mimicking Rickets

Hidayet Sari, Nurettin irem Ornek, Hamza Sucuoglu
istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakdltesi, Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Anabilim Dali, Istanbul, Tirkiye

Piknodizostoz, boy kisaligi, kemik yogunlugunda artis, ayrilmis kafatasi stturleri ile agik fontanel, kemik kirllganhiginda artma
ile kicguk el ve ayaklarla karakterize bir iskelet displazisidir. Olgu sunumumuzda bu sikayetler nedeniyle uzun yillar rasitizm
teshisi ile tetkik ve tedavi goren L5 vertebra seviyesinde spondilolizis ve spondilolistezis gelisen bir piknodizostoz olgusunu
sunuyoruz. Olgumuzda oldugu gibi periferik kemiklerdeki kirilganlik artisi disinda omurgada kirik gelisimi saptanmasi ve
spondilolistezis gelismesi nadir gérilen bir durumdur. Sonug olarak genc yasta, kemigin yogunlugundaki yikseklige ragmen
kirilganhiginda artis saptanmasi, spondilolizis ve istmik tip spondilolistezis gelismesi durumunda ayirici teshiste piknodizostozun
da akilda tutulmasi gerekir. (Ttrk Osteoporoz Dergisi 2011,;17:26-9)
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Summa

Pycnodysostosis is a skeletal dysplasia, which is mainly characterized by short stature, increased bone density, separated cranial
sutures with open fontanel, bone fragility, small hands and feets. We present a female patient, with pycnodysostosis has
been misdiagnosed as rickets for a long period. Patient also had spondylolysis and spondylolisthesis at L5 vertebra. Patient was
undergone the external fixation and patient were spent external fixation surgery due to spondylolysis and spondylolisthesis at
L4-5 level and right femoral neck fracture. In conclusion, genetical skeletal dysplasia such as pycnodysostosis should be
considered out of rickets if exists short stature, bone fragility and open fontanel. In patient with pycnodysostosis occurs bone
fragility at an earlier age appears despite the increase in bone mineral density. Also, the development of spondylolysis and
isthmic type of spondylolisthesis as well as bone fragility must be considered in the pycnodysostosis. Therefore, we emphasize
to prevent high-impact trauma such as falling and crash in patients with pycnodysostosis. (Turkish Journal of Osteoporosis
2011;17:26-9)
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Giris Bu hastaligi ilk tarif eden Maroteaux ve Lamy réntgen
filmlerinde hastalarin kemik yogunlugundaki artis ve is-
Piknodizostoz ilk kez 1965'te Maroteaux ve Lamy tarafin- kelet displazisini géz énine alarak piknodizostoz ismini

uygun goérmuUstUr. Burada ‘pycnos’ kelimesi Yunancada
yogun anlamina gelir, ‘dys’ bozukluk anlamina ‘os’ keli-
mesi ise kemik anlamina gelmektedir. Piknodizostoza yol

dan tarif edilen nadir gérulen kalitimsal iskelet displazi-
sidir (1). Piknodizostoz, boy kisaligi, genel olarak artmis

kemik yogunlugu, acik fontanellerle beraber ayrilmis acan genetik defekt kromozom haritasinda 1921’ de lo-

kranial sutdrler, dis gelisiminde bozukluk, mavi sklera, ajize oldugu gésterilmis olup sonradan katepsin K gen
isitme kaybi, mandibuler a¢i bozuklugu, klavikulalarda  mytasyonuna bagh oldugu bildirilmistir (3-5). Katepsin K

gelisim bozuklugu, el ve ayaklarin terminal falankslarin-  gen mutasyonlari ve osteoklastlarda asiri bir sistein pro-
da kugtlme, kemik kirilganlik artisi ve akroosteoliz ile ka-  teaz eksprese edilmesi son zamanlarda bu hastalik icin
rakterize bir sendromdur (2). sorumlu bulunmustur (4,6).

Yazisma Adresi/Address for Correspondence: Dr. Nurettin irem Ornek, istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakdltesi Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Anabilim Dali,
Istanbul, Turkiye Gsm: +90 506 600 37 98 E-posta: nurettinirem@hotmail.com Geli Tarihi/Received: 02.11.2010 Kabul Tarihi/Accepted: 27.04.2011

Turk Osteoporoz Dergisi, Galenos Yayinevi tarafindan basiimistir. / Turkish Journal of Osteoporosis, published by Galenos Publishing.



Turk Osteoporoz Dergisi
2011;17:26-9

Sari ve ark.
Piknodizostozda Rasitizm Spondilolizis ve Spondilolistezis

27

Japonya’ da ilk kez 1945’ de Aoike ve Ishizuka tarafin-
dan dizostozis kleidokranialis veya osteopetrosis'den
bu hastaligin ayirimi yapilmistir (7). Piknodizostozla ilis-
kili meydana gelen spondilolizisin radyolojik bulgulari
birka¢ olgu sunumunda bildirilmistir (7,8,11).

Floman ve arkadaslari(8) 35 yasinda Piknodizostozlu bir
hastada istmik spondilolistezis gelismesi ile ilgili bir ol-
gu bildirilmistir. Biz bu olgu sunumumuzda piknodizos-
tozda spondilolizis ve istmik spondilolistezis gelisimini
bildiriyoruz.

Olgu Sunumu

Otuz yedi yasinda kadin, boy kisaligi, kiclk el ve ayak-
lar, tirnaklarda ve dislerde sekil bozukluklari ve kemik-
lerin siklikla kirllmasi sikayetleriyle poliklinigimize bas-
vurdu Hastanin yaklasik 3-4 yasindan itibaren rasitizm
teshisiyle D vitamini ve kalsiyum tedavisi gérmus oldu-
gu 6grenildi. Fizik muayenede, 126 cm boyunda, 42 kg
agirhginda oldugu, alninin genisledigi ve kafatasi Ust
bolgesinin genislemis oldugu, 6n ve arka fontanelleri-
nin halen acik oldugu tespit edildi. Sa¢ kéki ¢izgisinin
asagida oldugu, dislerinde dokulmeler ve ¢trukler oldu-
Ju gérulda. iki tarafli olarak el ve ayak parmaklarinda
ozellikle distal falankslarda belirgin kictlme mevcut
olup, el parmaklarinda comak parmak ve tirnaklarinda
trofik degisiklikler saptandi (Resim 1).

Boyun, omuzlar, dirsekler, el bilekleri ve el parmaklari-
nin eklem hareketleri agik, agrisiz, L4-S1 seviyesine uyan
bolgede lineer 10 cm operasyon skari géruldt. Lomber
lordoz artmis, presyonla L4-5 seviyesinde basamak belir-
tisi olup, L4-5, L5-S1 interspin6z araliklar, noral fora-
menler hassas ve bel hareketleri tim yoénlere 2. derece
kisitl, agrih bulundu. Kalga hareketleri bilateral fleksi-
yon 90, external rotasyon 45, internal rotasyonlar 30,
abduksiyon 45, adduksiyon 30 derece olup, agrisizdi.
FABERE, FADIR testleri sagda agrili olup diz hareketleri
acik ve agrisizdi. Her iki ayakta 4. derece pes planoval-
gus mevcut olan hastanin ayrica hipermobilite bulgula-
ri da pozitifti. Yapilan tetkiklerinde idrarda fosfoetono-
lamin:2umol altinda, Osteokalsin: 2 altinda dustk oldu-
gu, Kemik alkalen fosfataz: 1,5 u/l dasuk, Alkalen fosfa-
taz: 88 disuk olup, 25-OHD vitamini:35,8, Sedimentas-
yon: 17, Ca:9,7, Folat:8,47, Somatomedin C (IGF-1):131,
GH:3,87, PTH:53, FSH: 33,28, LH:56,76, PRL:13,68,
TSH:3,0, Kortizol:18, Estradiol:203 normal olup, Karaci-
ger enzimleri, bobrek fonksiyon testleri normal sinirlar-
da bulundu. Yeni yapilan kemik mineral yogunlugu 6l-
cumu ile (DXA) T skorlari L1-4: +1,87, sol femur boynu :
+3,24 olarak élculda.

Hastanin kafa grafisinde kalvaryumun genislemis oldu-
gu ve kortikal kemigin kalinlasmis oldugu ve 6n-arka
fontanellerin agik oldugu goéruldi (Resim 2).

Bilateral el grafisinde radius ve ulna kemiklerinde hipe-
rostozis, distal falankslarda rudimenter gériiniim ve ak-
roosteoliz tespit edildi (Resim 3).

Lomber grafide ise L5-S1 seviyesinde 1. derece spondilo-
listezis olup, sol tarafta tespit materyali goruldu fakat
sag tarafta yoktu (Resim 4).

Pelvis ve alt ekstremite grafilerinde ise sag femur boy-

nunda external fiksatoér materyali, sol kalca trokanter
mindéran 1 cm distalinde pseudofrakttr hatti izlenmis
olup, femur proksimalinde meduller kemik incelmis,
korteks kalinlasmis olarak goérulda (Resim 5).

Ayrica her iki tibia diafizinde frakturlere ait kallus do-
kusu izlendi (Resim 6).

Hastanin aile 6yklstnde boyle bir kemik hastaligi olma-
dig1 ancak anne babasinin akraba evliligi oldugu 6gre-
nildi.

Hastanin kemik sintigrafisinde L4-5 seviyesinde isthmu-
sa uyan hiperaktivite, her iki tibia saft orta bélimunde
gecirilmis stres kirigina bagli hiperaktivite gérinimu
mevcuttu (Resim 7).

Tartisma

Piknodizostoz anormal derecede yiksek kemik yogun-
lugu ve kemiklerde kirilganligin artmasi ile karakterize
teshisi zor ve nadir goérilen bir hastalikdir.

Sugiura, piknodizostoz’dan stphelenilen hastanin mu-
ayenesi ve radyolojik tetkiklerle tani konulabilecegini
bildirmistir (7). Stanley ise, piknodizostozda tiim iskelet
kemiklerinde yogunluk artisinin teshiste en énemli kri-

Resim 1. Her iki elde distal falankslarda belirgin kictiime, el

parmaklarinda ¢omak parmak ve tirnaklarda trofik
degisiklikler

Resim 2. Kafa grafisinde genis bir kalvaryum ve kortikal
kemiklerde kalinlagma
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ter oldugunu ileri srmustar (9). Bunun disinda genel
kemik yogunlugunda artisa ilave olarak akro-osteoliz
gorulmesi, boy kisaligi, tipik ylz gérintisi ve anamne-
zinde sik kirik 6ykist olmasi piknodizostoz teshisini
dogrulamada yardimci olarak kabul edilir (7).

Bizim olgumuz cocuk yastan beri boy kisaligi, el ve
ayaklarda kacgukluk, tipik yaz ve kafatasi goranimu ile
kirilganhktaki artis nedeniyle rasitizm teshisi konmus ve
bu nedenle uzun yillar D vitamini ve kalsiyum tedavisi
almisti. Buna ragmen hem uzun kemiklerde hem de
omurgada kirik gelisimi yasla birlikte ortaya c¢ikmisti.
Ornetti ve ark. (1) piknodizostozlu hastalarda spontan
kiriklarin sadece uzun kirilgan kemiklerin diyafizini et-
kilemedigini ayrica vertebrada pedikulleri de etkileye-
bilecegini géstermislerdir. Bizim olgumuzda da benzer
sekilde sadece uzun kemiklerde kirik gelisimi ve kiriga
yatkinlhk olmadigi, L5 vertebra seviyesinde spondilolizis
ve spondilolistezis gelistigi belirlenmistir.
Piknodizositozlu hastalarda spondilolizis gelisimini bir-
¢ok olgu sunumunda bildirilmistir (7, 8,11). Yizhar, Pik-
nodizositozlu bir hastada L5 seviyesinde spondilolizis
gelistigini ve spondilolizisli hastalarin ayirici teshisinde
piknodizostozun akilda tutulmasi gerektigini ileri str-
mastar (10).

Sugiura ve arkadaslari 6 tane spondilolizisli piknodizos-
toz hasta olgusu bildirmistir (7). Bu olgularin 4’ Ginde L5
seviyesinde, 2'sinde daha proksimal vertebralarda spon-
dilolizis saptanmistir. ishida ve arkadaslari L4 ve L5 sevi-
yesinde spondilolizis'i olan olgu bildirmislerdir (11). Ta-
kano ve itoh, piknodizostozlu 26 olgunun 13’'lGinde

Resim 3. Bilateral el-el bilegi grafisinde radius ve ulnada
yogdunluk artisi ve akroosteoliz

Resim 4. Lomber AP grafide solda tespit materyali, Lomber
Lateral grafide L5-S1 seviyesinde 1. derece anterior
spondiloliztezis

Turk Osteoporoz Dergisi
2011;17:26-9

spondilolizis oldugunu saptamislardir (7). Spondilolizi-
sin en sik L5 vertebra arkusunda, ikinci siklikla L3 ve L4
vertebra arkusunda oldugu goéralmustar (7,11). Simdiye
kadar 3 vertebrada birden spondilolizis gelisen bir olgu
(7), iki vertebrada spondilolizis gelisen 2 olgu bildiril-
mistir (8,11). Zenke ve arkadaslari ise 4 vertebrada bir-
den spondilolizis gelisen bir piknodizostoz olgusu bil-
dirmislerdir (7). Ishida ve arkadaslari piknodizostozlu
hastalarda spondilolizis varliginda sikayetlerin olmadi-
gini bildirmislerdir (11). Sadece 29 yasinda bir kadin (7)
ve 9 yasinda bir kiz cocugunda spondilolizise bagh sika-
yetlerin oldugu bildirilmistir (12). Zenke’ nin sundugu 8
yasindaki olgunun vertebrasinda spondilolizis varken,
bel agrisi sikayeti olmadigi belirtilmistir. Ancak hasta 20

Resim 5. Pelvis AP grafide sag femur boynunda external fik-
sator materyali, sol kalga trokanter minéran 1 cm distalinde
pseudofraktir hatti

Resim 6. Tibia grafisinde her iki tibia diafizinde frakttrlere
ait kallus dokusu
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yasina geldiginde ve 4 vertebrada spondilolizis gelisti-
ginde bel agrisi sikayeti ortaya ¢iktigr belirtilmistir (7).
Ornetti ve ark. L5 seviyesinde travma sonrasi pediktl ki-
rig1 gelisen bir olguda istirahat, D vitamini, fizik tedavi
ve kalsitonin tedavisi ile hastanin 6 ginde klinik sika-
yetlerinde hizli duzelme oldugunu bildirmislerdir (1).
Kalsitonin tedavisini piknodizostozlu hastalarda oste-
oklast disfonksiyonunu ortadan kaldirmak igin uygun
goérmuslerdir.

Takano ve Itoh piknodizostozlu hastalarda spondilolizi-
sin pedikil displazisi veya yorgunluk kirigi seklinde ge-
listigini ileri sarmuslerdir (7). Ishida ve arkadaslari ise
piknodizostozlu hastalarda spondilolizis nedeninin bir
yorgunluk kirngi oldugunu bildirmislerdir (11). Zenke ve
arkadaslarinin gérastine gére ise spondilolizisin yasla
birlilkte gelistigi ve parmaklardaki terminal falankslar-
daki kictlmeninde yasla birlikte ilerledigi seklindedir
(7). Nitekim bizim olgumuzda da spondilolizis gelisimi
yas ilerlemesiyle ortaya c¢ikmistir. Spondilolizis muhte-
melen elastik olmayan faset eklemine toplanmis stres
ve yasla birlikte kemiklerin daha kirilgan olmasi sonu-
cunda gelisebilir.

Bizim olgumuzda L5 seviyesinde bilateral spondilolizise
ilave olarak spondilolistezis gelismis ve bunun neticesin-
de bel agrisi ortaya ¢ikmis olup eksternal fiksasyon ile
tespit yapilmasina ihtiya¢ duyulmustur. Floman ve
ark.'nin (8) bildirdigi bir olguda spondilolizis sonucunda
istmik tip spondilolistezis gelistigi saptanmistir. Buna
gore istmik tip spondilolistezisli vakalarda piknodizos-
tozun da akilda tutulmasi gerekmektedir.

»4’,
.-

Resim 7. Tum viicut kemik sintigrafisinde L4-5 seviyesinde
isthmusa uyan hiperaktivite, her iki tibia saft orta
boéliminde gegirilmis stres kirngina bagl hiperaktivite
gorinimi

Sonuc

Cocuk yasta boy kisaligi, kemik kirilganhiginda artma ve
fontanellerde kapanmama durumlarinda rasitizm disin-
da genetik kemik hastaliklarini distinmek gerekir.

Boy kisaligi, kirilganhk artisi, tipik alin ve yiz gérini-
mu, kiguk el ve ayaklar ve kemik yogunlugunda artis
saptandigli zaman piknodizostozdan suphelenilmelidir.
Piknodizostozlu olgularda kemik yogunlugu artisina
bagl yasla birlikte kirilganhk artmakta ve periferik ke-
mikler disinda vertebralarda da yorgunluk kirig seklin-
de pedikul kirilmasi ve spondilolizis ve ardindan spondi-
lolistezis gelisebilmektedir. Bu nedenle spondilolizis ve
spondilolistezisli hastalarda travma disinda genetik ve
metabolik kemik hastaliklarini akilda tutmak gerekir.
Hastalarda kemik yogunlugunun artmasi olgumuzda
oldugu gibi kemik saglamhgini arttirmamakta tersine
mineral bakimindan artmis, yogun kemigin daha kiril-
gan oldugunu bize gostermektedir. Bu durum kemik
yogunlugu artan hastalarda dikkate alinmalidir.
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