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Vaka Takdimi

Rizomelik kondrodisplazi punktata: bir vaka takdimi
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SUMMARY: Tathh MM, Aktas G, Atas A. (Department of Pediatrics, Harran
University Faculty of Medicine, Sanliurfa, Turkey). Rhizomelic chondrodysplasia
punctata: a case report. Cocuk Saghg: ve Hastaliklan Dergisi 2002; 45: 249-251.

Rhizomelic chondrodysplasia punctata (RCDP) is an autosomal recessive disease
characterized by symmetrical shortening of the proximal extremities, congenital
contractures, bilateral cataract, saddle nose, severe mental and growth
retardation and the presence of epiyphyseal stippling. RCDP was assigned to
the peroxisomal disease category after discovery of an imparied plasmalogen
(ether phospholipid) synthesis. Here, we present a 3-month-old infant who
manifested the characteristic clinical and radiological findings of rhizomelic
type chondrodysplasia punctata.
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OZET: Rizomelik kondrodisplasi punktata epifizlerde noktavi kalsifikasyon
bozuklugu, boy kisaligi, katarakt, kontraktiirlere bagh multipil malformasyonlar
ve deri bulgulariyla karakterize seyrek rastlanan bir durumdur. Ekstremitelerin
proksimal kisimlarinda simetrik olarak kisalik en belirgin ozelligidir. Boy, viicut
agirhg1 ve bas cevresi iiciincii persentilin altindadir ve cocuklar agir sekilde
mental retardedir. Plazmalogen sentezinin bozuldugu gésterildikten sonra
peroxizomal hastaliklar grubuna alinmistir. Bu yazida ekstremitelerin proksimal
kisimlarinda kisalik, epifizlerde noktavi kalsifikasyon bozuklugu, hipertelorizm,
katarakt ve alinda eritemli papiilleri olan bir rizomelik kondrodisplazi punktata
vakasi seyrek goriilmesi nedeniyle sunulmustur.

Anahtar kelimeler: katarakt, kondrodisplazi punktata, peroksizom, rizomelik

kondrodisplazi punktata.

Kondrodispalazi punktata (CDP) temel tan:
koydurucu 6zelligi epifizlerdeki noktalanma
seklindeki kalsifikasyon bozuklugu olan bir
hastaliktir. Klinikte sik gériilen bulgular1 semer
sekli burun, hipertelorizm, ¢ikik alin, yiiksek
damak, goz ve deri bulgularidir. Bu hastalik
sonradan bes alt grup olarak simiflanmustir: (1)
rizomelik tip (otozomal resesif sekil), (2)
Conradi-Hiinerman tipi (X’e bagh dominant),
(3) X’bagh resesif tip, (4) tibia-metakarpal tip
ve (5) CHILD sendromu, Zellweger sendromu,
warfarin embriyopatisi, bazi1 kromozomal
anomaliler ve fetal alkol sendromu ile birlikte
olanlar!. Cok nadir gériilen bir form olan
rizomelik kondrodisplazi punktata (RCDP),
CDP’larin en agir sekli olup genellikle ilk bir
yul icinde solunum yolu komplikasyonlan ile
hasta kaybedilir. Bu hastaligin en belirgin klinik
6zelligi her iki ekstremite proksimal
kisimlarinin simetrik olarak ¢ok kisa olusu ve
noktavi kalsifikasyondur2. Ulkemizden ilk yayin

Tekinalp ve arkadaglar® tarafindan 1987 yilinda
iki kardeste bildirilmistir. Bu yazimizda biz de
seyrek goriilen bu hastaligin bulgular1 olan ti¢
aylik bir ¢ocugu radyolojik ve deri bulgular ile
tanimlamay1 uygun bulduk.
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Ug aylik erkek bir bebek hastaneye kol ve
bacaklarinin kisa olmas: ve gdziinde beyazlik
sikayeti ile getirildi. Hasta birinci derece akraba
olan anne-babanin ikinci ¢ocugu idi. Prenatal
olarak annenin herhangi bir enfeksiyon gecirme
veya ilag alma Sykiisii yoktu. Normal spontan
yolla ve makadi dogumla diinyaya gelmisti.
Saglikh dort yasinda bir erkek kardesi vardi. Aile
iiyeleri arasinda kondrodisplazi benzeri
o6zellikleri olan kimse yoktu.

Fizik muayenesinde viicut agirhg 3500 gr, boy
50 cm, bas gevresi 35 cm olup, bu ii¢ deger de
G¢lincii persentilin altindaydi. Genel durumu
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Sekil 1. Cikik alin, basik burun kokii, bilateral katarakt
ve deri lezyonlar.

iyiydi, fakat ¢evreyle ilgili degildi. Alin ¢ikik ve
sacli derisinde ¢ok sayida eritemli papiiller vardi.
Gézlerde bilateral katarakt ve hipertelorizm
dikkati ¢ekiyordu. Burun kokii basik ve semer
burun gériiniimiinde idi (Sekil 1). Ust ve alt
ekstremitelerin proksimal kisimlari simetrik
olarak belirgin derecede kisa idi ve hafif
kontrakttir vardi. Ayrica sag indirekt inguinal
hernisi vardi (Sekil 2).

Laboratuvar incelemelerinde serum glukoz, tire,
kreatinin, sodyum, potasyum, ALT, AST, alkalen
fosfataz, kalsiyum, fosfor, TSH ve tiroksin
degerleri normal sinirlar iginde bulundu.
Toksoplazma, rubella ve sitomegalovirus
enfeksiyonlar i¢in bakilan antikorlar negatifti.

Radyolojik incelemelerinde uzun kemiklerin
epifizlerinde noktalanma seklinde
kalsifikasyonlar (epiphyseal stippling) dikkati
cekiyordu. Humerus ve femur kemikleri kisa
olup metafizlerinde ¢anaklasma vardi. Biitlin
metakarplar ve falankslar kisa idi (Sekil 3).
Aileye bilgi ve genetik damigsma verildikten sonra
hasta izleme alindi.

Tartisma

Rizomelik kondrodisplasi punktata hiyalin
kikirdak icinde noktalanma seklinde
kalsifikasyon odaklarimin varligr ve eslik eden
boy kisaligi, katarakt ve kontraktiirlere bagh
multipil malformasyonlarla karakterizedir.
Radyolojik olarak proksimal ekstremite
kemiklerinde kisalik, kemiklerin metafizlerinde
canaklagma ve bozulmus kalsifikasyonlar en
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Sekil 2. Alt ve iist ekstremitelerin proksimallerinde
simetrik belirgin kisalik.

Sekil 3. Epifizlerde noktalanma seklindeki kalsifikasyon,
femurda kisalik ve metafizlerde gukurlasma ve
sekil bozuklugu.
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belirgin 6zellikleri olusturur. Bu ¢ocuklar agir
sekilde mental retardedir. Deri degisiklikleri bu
tipte karakteristik olmamakla birlikte, yiiz, sag
derisinin bir kismi ve ensede kirmizi papiiler
dokiintii ve deride hiperkeratoz gériilebilir4.

Rizomelik CDP genellikle sporadik olarak
goriilir. Hastalar ¢ogunlukla hayatin ilk yili
icinde solunum yolu komplikasyonlar ile
kaybedilir. RCDP’nin tanisi, ekstremitelerin
proksimalinde kisalik bulunan ve radyo-
grafilerinde noktalanma seklinde kalsifikasyon
odaklar1 (epiphyseal stippling) bulunan
¢ocuklarda klinik olarak konabilir. Bununla
birlikte sadece bu sekilde kalsifikasyonlar
gormek vyeterli olmaz. Ciinkii benzer
kalsifikasyonlar Zellweger sendromu, Down
sendromu, Trizomi 18 ve annenin gebeliginde
varfarin, alkol veya fenitoin kullanmas: ve
hipotiroidizmde de gériilebilmektedirs.
CDP’deki “stipling” 6 ay-3 yas arasinda
kaybolur. Diger sik 6zellikler semer burun,
hipertelorizm, ¢ikik alin, yiiksek damak, gbz ve
deri bulgularini kapsar?. Sundugumuz hastada
kisa boy, karakteristik yiiz, belirgin rhizomeli
gibi klinik ve epifizlerde noktalanma seklinde
kalsifikasyon odaklari, femurlar, humeruslar,
metakarplar ve falankslarin kisa olmas gibi
radyolojik &zellikleri olusturuyordu ile RCDP’ya
uyuyordu. Hastanin annesinin prenatal herhangi
bir ila¢ veya hastalik dykiisiiniin olmamasi,
TORCH sonuglarinin negatif olmasi,
biyokimyasal test sonuglarin normal
bulunmasinin yam sira klinik ve radyografik
ozellikleri, epifizlerde noktalanma seklinde
kalsifikasyon odaklar1 goriillen diger
durumlardan ayirmakta yardimci olmaktadir.

Glinlimiizdii RCDP’li hastalarda, okside fitanik
asite karsi kapasite azalmasi, plazmalogen
sentez kapasitesinde bozulma, peroksizomal
tiolaz enzimini islemede yetersizlik gibi
biyokimyasal bozukluklar oldugu bulunmus ve
bu nedenle hastalik peroxizomal hastaliklar
arasinda siniflandirilmaya baslanmistir4.
Braverman ve arkadaslari® 1997 yilinda
RDCP’deki bu bozukluklarin etiyolojisinde
peroksizomal PTS2 reseptoriinii kodlayan PEX7
geninindeki bir defektin etkisinin séz konusu
oldugu bildirilmislerdir. Son zamanlarda PEX7
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geninde yeni mutasyonlar bulunmustur?.
RCDP’nin kesin tanida en yararli laboratuvar
testleri eritrositlerde anormal derecede diisiik
plazmalogen diizeyi ve deri fibroblastlar:
kiiltiiriinde plazmalogen sentezi kapasitesinin
diisiik oldugunun gésterilmesidir. Bu
biyokimyasal degisiklikler CDP’nin diger
tiplerinde yoktur4. Hastaligin prenatal tanisinda
ultrasonografi yararli oldugu bildirilmekle
birlikte bu konuda yayin azdir8 ve radyolojik
¢aligmalarin yeterli olmadigini, biyokimyasal
¢alismalarin da yapilmasi gerektigi de
bildirilmektedir®. Bununla birlikte RCDP’li
¢ocugu olan bir aileye, dikkatli ultrasonografi
ve biyokimyasal ¢aligmalarla erken prenatal tanm
konulabilecegi i¢in sonraki ¢ocuklari icin genetik
damigsma vermek yararl olacaktir.
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