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Postnatal 3. gününde iken solunum 
sıkıntısı ve eşlik eden rizomelisi olması 
nedeniyle akondroplazi ön tanısıyla 
izlenmekte olduğu yenidoğan yoğun 
bakım ünitesinden danışıldı.  

 

 



ÖZGEÇMİŞ 

Prenatal: takipli gebelik, bacak boyunun 
kısa olduğu söylenmiş 

Natal:  miad, 3.370 gr , C/S 

Postnatal: solunum sıkıntısı (+) 
 

 



SOYGEÇMİŞ 

 Anne: 22 y, SS 

 Baba: 30 y, SS 

1. kardeş: 3Y, SS 

2. kardeş: hastamız 
 Anne ve baba arasında akrabalık (+), hala dayı 

çocukları 
 Ailede bilinen hastalık öyküsü: Dedelerinin dedelerinin 

dedesinde boy kısalığı öyküsü (+) 130 cm? 

 



FİZİK MUAYENE 

Va: 3.500 gr (-1,35 SDS) 

Baş çevresi: 37 cm (-1,5 SDS) 

Vital bulgular: 
Kan basıncı: 85/40 mmHg 

KTA: 125/ dk 

SS: 55/dk 

VI: 36,8 ˚C 

 



Fizik Muayene 

Genel durum iyi, huzursuz 

Ön 2x1 açık normal bombe 

Arka fontanel açık 1x1 cm  
Sütür sagitalis açık 

Rizomeli (üst kol/ön kol: 0,7) 

 

 

 



Laboratuvar 

25 (OH) Vit D3:  7,82 ng/ml 
AKŞ: 63 mg/dl 

Ca: 7,9 mg/dl 

P: 6,5 mg/dl 

ALP: 132 U/L 

PTH: 32,9 
pg/ml 





 

 

Tanı? 



   Akondroplazi 

   Hipokondroplazi 

   Tanatoforik displazi 

   Spondiloepifizyal displazi  

   Rizomelik kondrodisplazi punktata 

   Osteogenezis imperfecta 

   Konjenital Rikets 

 



Osteogenezis İmperfecta (OI) 

Osteogenezis imperfecta “cam kemik 
hastalığı” olarak bilinir 

Azalmış kemik yoğunluğuna bağlı olarak 
kemikler kırılgandır 

Klinik; intrauterin dönemde ölümcül 
seyreden vakalardan hafif artmış kırık 
riski olan hastalara kadar değişkenlik 
gösterir 

 

 



Osteogenezis İmperfecta (OI)- 
Etiyoloji 

Kemik ekstraselüler matriksinde en çok 
miktarda bulunan protein olan tip 1 
kollajeni direk ya da indirek olarak 
ilgilendiren durumlarda ortaya 
çıkmaktadır.  

Tip 1 kollajen 2 proα1(I) ve proα2(I) 
zincirinden olan heterotrimer yapıda bir 
moleküldür. 

 

 



 COL1A1 ve COL1A2 genleri 
tarafından prokollajen 
halinde eksprese edilir. 

 Endoplazmik retikulumda 
post-translasyonel 
modifikasyona 
uğramaktadır.  

 Sentez ve sonrasındaki 
basamaklardaki 
sorunlardan dolayı OI 
gelişmektedir. 

 

Tıp 1 Kollagen sentezı 



Otozomal dominant olarak kalıtılır.  
Ancak otozomal resesif kalıtılan tipler + 

Sillence sınıflandırmasına göre önceleri 
dört grupta incelenen OI, klinik özellikleri 
ve hastalık seyirlerine göre genişletilerek 
12 alt grupta incelenmektedir.  

 









OI- Otozomal dominant tipler 

Klasik Sillence tipleri I–IV bu grupta yer 
almaktadır. 

OI tip 1: En hafif formlar biridir. Kırıklar, 
mavi sklera, işitme kaybı ile gider. 
Normale yakın boyları olur. Minimal 
kemik deformitesi eşlik etmekle birlikte 
kırık sıklığı tipik olarak puberte ile 
birlikte azalmaktadır.  



OI- Otozomal dominant tipler 

Klasik Sillence tipleri I–IV bu grupta yer 
almaktadır. 

OI tip II: En ciddi seyreden ölümcül 
formdur. İntrauterin kırıklar görülür, 
genellikle hayatın ilk yılında ölümle 
sonuçlanır. Hastalarda kosta kırıklarına 
bağlı solunum sıkıntısı görülür.  



OI- Otozomal dominant tipler 

Klasik Sillence tipleri I–IV bu grupta yer 
almaktadır. 

OI tip III: İlerleyici olarak deformiteler 
ile seyreden ölümcül olmayan en ağır 
tiptir. Gri ya da mavi sklera, ciddi boy 
kısalığı, sık tekrarlayan kırıklar ve 
dentinogenezis imperfecta ile seyreder. 

 



OI- Otozomal dominant tipler 

Klasik Sillence tipleri I–IV bu grupta yer 
almaktadır. 

OI tip IV: çok geniş fenotipte olabilir. 
Uzun kemik kırıkları sık görülür ancak 
genellikle yürüyebilirler. Boyları 
yaşıtlarından kısa olur.  

 

 



OI- Otozomal dominant tipler 

OI tip V: İnterferon-induced 
transmembrane protein 5 (IFITM5) 
genindeki mutasyon sonucu ortaya 
çıkmaktadır.  Aile öyküsü olan 
hastalarda COL1A1 ve COL1A2 
mutasyonu gösterilemeyen vakalarda 
tanımlanmıştır.  

 

 



OI- Otozomal dominant tipler 

OI tip V: Çeşitli derecelerde sklerada 
değişikliklere eşlik eden: Önkolda 
intraosseos membranda 
kalsifikasyon,uzun kemiklerin büyüme 
plaklarında metafizyel bantlar ve 
kırıklara yapılan cerrahi girişim sonrası 
abartılı kallus yanıtı ile karakterizedir.  

 

 



OI- Otozomal resesif tipler 

• OI tip VI: SERPINF1 eksikliği sonucu oluşur. 
Orta- ağır klinikteki bu tipte kemik 
histolojisinde balık pulu görünümü 
karakteristiktir.  

• Mavi sklera eşlik etmez. Dentinogenezis 
imperfecta ve Wormian kemikler yoktur. 

• Uzun kemiklerde ve omurgada artmış kırık 
riski 

• Diğer tiplere göre bifosfanat tedavisine daha 
az yanıt verir.  

 



OI- Otozomal resesif tipler 
• OI tip VII : CRTAP (Cartilage associated protein) 

• Orta ağır form 

• Hem kemik hem de büyüme plağını etkiler.  
• Kemiklerde genel bir etkilenme mevcutken 

büyüme plağı patolojileri belirgin olarak proksimal 
ekstremitede görülmektedir. 

• Beyaz/ gri/ hafif mavi sklera,  

• Normal bas cevresi 

• Dogumda frakturler, ekstremite deformiteleri, 
osteopeni görülür.  

• Rizomeli önemli özelliğidir.   







OI- Otozomal resesif tipler 

OI diğer tipler: LEPRE1  (OI tip VIII) ve 
PPIB (OI tip IX) mutasyonlarında üçlü 
helikal yapının katlanmasında sorun vardır 
ve çok ağır fenotipe sebep olur.  
  



OI- Tedavi 

• Bifosfonat tedavisi  

• Fizik tedavi 

• Ortopedik cerrahi  

  


