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Camurati-Engelmann Hastaligi ve Osteoporoz: Olgu sunumu

Case Report: Camurati-Engelmann Disease and Osteoporosis

Nurettin irem Ornek, Kerem Giin, Murat Uludag, Tugce Ozekli Misirlioglu, Ulkii Akarirmak, Hidayet Sari, Silvia Zamberlan

Istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakdiltesi, Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Anabilim Dali, Istanbul, Turkiye

Camurati-Engelmann hastaligi (CEH), transforming blytme faktéri beta 1 (TGF- 1) geninde mutasyonun neden oldugu, epifizlerin korundugu
uzun kemiklerin diafizlerinde kortikal kalinlasma ile karakterize ve distk kemik yogunlugu ile kendini gosteren progresif diafizyel bir displazi olup
nadir gorilen bir kemik hastaligidir. Biz bu olgumuzda 23 yasinda genetik bélimiinde CEH tanisi konulup poliklinigimize boyun, sirt, kol ve bacak-
larda agdri sikayetleri ve distk kemik yogunlugu ile génderilen bir CEH olgusunun, nadir gorilmesi ve ayirici tanida dikkat edilmesi nedeniyle

sunuyoruz. (Turk Osteoporoz Dergisi 2011;17:59-61)

Anahtar kelimeler: Camurati-Engelmann hastaligi, Progressif diafizyel displazi

Progressive diaphyseal dysplasia, also known as Camurati-Engelmann disease (CED), is a rare autosomal dominant bone disorder caused by
mutations in the transforming growth factor beta 1 (TGF- 1) gene and characterized by cortical thickening of the diaphysis of tubular bones
with sparing of the epiphysis and low bone mineral density. In this case report we presented a 23 year-old girl who has diagnosed as CED by
genetic department and referred to our outpatient clinic with neck pain, dorsal pain, limbs pain and low bone mineral density. (Turkish Journal

of Osteoporosis 2011;17:59-61)
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Giris

CEH, ilk kez Cockayne tarafindan 1920'de tanimlanan otozomal
dominant gecisli bir progresif diafizyel displazi durumudur (1).
Camurati, bu hastaligin alt ekstremitelerde simetrik osteitis ile seyre-
den genetik yapidaki bir bozuklugun neden oldugunu ilk kez ortaya
koymustur (2). CEH'in nadir gérllen bir kemik hastaligi oldugu ve
tipik olarak cocukluk caginda ortaya c¢iktigi bildirilmistir (3). CEH,
uzun kemiklerin diafizlerinde simetrik hiperostozis, skleroz ve ilerleyici
kortikal genisleme ile karakterizedir (4,5). Bu durum kortikal kalinlas-
ma, medller kavitede kalinlasma ve diafizyel segmentte skleroz ve
genisleme ile kendini g&sterir (4).

CEH'li hastalarda patognomik olarak gérilen uzun kemiklerin diafiz-
lerinde bilateral kortikal kalinlasma olmasinin disinda siklikla érdek-
vari ylrdyUs, kas glicstizligu ve iskelet agrisi eslik eder. Ayrica kas kit-
lesinde azalma egzoftalmi, fasiyal paralizi, isitme zorlugu ve gérme
kaybi gibi sikayetler gorilebilir. Hastalarin laboratuar bulgularinda
serum alkalen fosfataz seviyelerinde artma ve eritrosit sedimentasyon
hizlarinda ylkselme gorilebilir (6-9).

Radyolojik olarak uzun kemiklerin diyafiz ve metafizlerinde simetrik
osteoskleroz gozlenir. Kemik sintigrafisinde, tutulan bolgelerin radyo-
aktivitesinde belirgin artis ortaya cikar.

Biz bu olgumuzda poliklinigimize genetik béliminden boyun, sirt
agnisi, kalca, diz ve ayak agrisi sikayeti ve distik kemik yogunlugu ile
gonderilen bir CEH olgusunu nadir gérllen ve metabolik ve genetik
kemik hastaliklari yontnden ayirici tanida dikkat edilmesi gereken bir
durum olarak sunuyoruz.

Olgu Sunumu

23 yasinda kadin dstk kemik mineral yogunlugu, boyun ve sirt agri-
si, kalca, diz ve ayaklarda agr sikayetleri ile poliklinigimize genetik
boliminden sevk edildi. Hastanin akraba evliligi sonucu normal
dogumla dlinyaya geldigi ve dogustan beri isitme kaybi oldugu ve 10
yasinda iken dislerinin dokilmeye basladigi 6grenildi. Hastaya 13
yasinda iken Genetik boliminde CEH tanisi konuldugu belirlendi.
Hastanin iki sene 6nce sag suprakondiler humerus kirik nedeniyle cer-
rahi fiksasyon yapildigi saptandi.
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Fizik muayenesinde sirtta gibbus deformitesi ile birlikte kifos-
kolyotik postiirde oldugu, ayaklarda pes planovalgus, dizlerde
genu valgum, sag tibia’da disa rotasyon ve kili¢ kini tibia gori-
nimU mevcuttu (Resim 1,2,3,4).

Hastanin kisa boylu (138 cm) ve zayif oldugu (agirhigr 31 kg) ola-
rak saptandi. Hastanin &rdekvari ylridiugu gordldd. Boyun
eklem hareket acikligi (EHA) acik ve adrisiz olan hastanin, bel
EHA tim yonlere 2.ve 3. derecede kisith ve agrili oldugu bulun-
du. Norolojik muayenede bir anormallik saptanmadi.

Hastanin laboratuar analizinde eritrosit sedimentasyon hizi 31
mm/saat, Creaktif protein (CRP) 0,53 mg/dL (0,01-0,82 mg/dL),
dre 10 (10-50 mg/dL), kreatinin 0,5 (0,6-1,1), 25(0OH) vitamin D
seviyesi 8,1 mg/dL (30-40 ng/mL), Alkalen fosfataz 472 U/L (40-

Resim 1. Skolyoz bending vertebra grafisinde dorsolomber ‘S tipi*
ileri derecede skolyoz

Resim 2. Mukayeseli Dirsek Grafisinde sag suprakondiler humerusta
fraktlr sonucu operasyona ait vida goriiniim
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150 U/L) parathormon seviyesi 64 pg/mL (12-72 pg/mL) kalsiyum
8,9 mg/dL (8,5-10,5 mg/dL) fosfor 2,4 mg/dL (2,34,7 mg/dL) tam
idrar tahlilinde; 5-6 kalsiyum oksalat kristali ve 3 Iokosit saptandi.
Kemik yogunlugu incelemesi DXA'da lomber bélgede T skoru -4,1
sol femur boynu T skoru -2,6 olarak bulundu. Hastanin genetik ola-
rak CEH tanisi ve belirgin osteoporozu olmasi nedeniyle, bu konuda
yaptigimiz literatiir taramasinda kalsitonin ve bifosfonatlarin teda-
vide basarili bir sekilde kullanildigr ¢grenildi (10). Bu nedenle has-
tamiza kalsitonin tedavisi (kalsitonin nazal sprey 200 iU ve kalsiyum
1000mg + 880 iU vitamin D) baslandi. Hastaya hastaliginin gene-
tik yapisi anlatildi. Kifoskolyozu icin skolyoz, osteoporozu icin de
osteoporoz egzersizleri gosterildi. Hastanin sikayetlerinde 1 ay icin-
de belirgin azalma oldugu gozlendi.

Resim 3. Sag tibia’da disa rotasyon, Kili¢ kini tibia gérinimi ve
genu valgum

Resim 4. Alt ekstremite boy grafisinde sag tibia'da disa rotasyon,
kortekste hiperostozis
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Tartisma ve Sonug

CEH nadir gorilen genetik bir hastalik olup, lokomotor sistemde
deformiteler, yirlime bozuklugu ve kemik kirilganliginda artis ile
kendini gosterebilir. Hastalarda sadece lokomotor sistem bulgulari
degil sistemik bulgular da gelisebilir. Hastalarin iskelet kaslarinda kan
damar duvarlarinin kalinlasmasi ile ilgili olarak otoimmin bir hasta-
ligr akla getiren miyopatik degisiklikler sonucu atrofi gorilebilir (11).
Bizim olgumuzda kaslarda atrofi belirgindi. Bu yonii ile de hastaligin
miyopatilerden ayirt edilmesi gerekir. Ayirici tanidaki diger hastalik-
lar multipl diyafizyel sklerozis (Ribbing hastaligi) kraniodiafizyel has-
talik, infantil kortikal hiperostozis (Caffey hastaligi), hipervitaminoza
bagli hiperostotik lezyonlar dustntlmelidir (11-15).

Olgumuzda klinik, radyolojik ve genetik olarak tani dogrulanmistir.
Progresif diafizyel displazi nadiren kemik malignitesi ile iliskili olabilir
ve buna Hardcastle sendromu denir. Bizim olgumuzda kemik malig-
nitesi saptanmadi (16).

Hastalarin kafatasi kemiklerindeki amorféz dansite artmasi sonu-
cu kraniyal sinirlerin sikismasina bagli semptomlar gelisebilir.
Ayrica hastalarda timpanik kaviteler ve dis kulak yolunun daral-
masl sonucu isitme kaybi ve ciddi otitis media olusabilir (17,18).
Bizim olgumuzun da sik otitis media gecirdigi ve isitme kaybi
mevcut oldugu belirlendi.

Geng yasta iskelet agrilar, kemik deformiteleri, kas atrofisi ve distk
kemik yogunlugu ile gelen hastalarda metabolik kemik hastaliklari
disinda CEH duslntlmesi gerekir.

Bu hastalarin tedavisinde antirezorptif tedavi ve kalsitonin kullanil-
masl, deformiteler ve kifoskolyoz icin de uygun rehabilitasyon prog-
ramina alinmasi, hastaligin genetik konsiltasyonunun yapilmasi ve
hasta ile yakinlarinin aydinlatilmasi uygun goérilmastar.
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