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Spondiloepifizyal Displazi Tarda Olgusu
A Case of Spondyloepiphyseal Dysplasia Tarda Coexisting With Osteoporosis

and Mimicking Spondyloarthropathy
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Ozet

Spondiloepifizyal displazi tarda (SEDT), epifizlerin ortaya c¢ikmasindaki
gecikmeye bagll olarak govde ve ekstremitelerde kisalik, bel agrisi,
fict gogls deformitesi, kifoskolyoz, platispondili, koksa vara ve genu
varum/valgum deformitelerine neden olabilen nadir gorilen bir
osteokondrodisplazi tirtdir. Osteoporoz ve osteopeni birlikteligi de
rapor edilmistir. Kronik bel ve bacak agrisi, eklem sislikleri ve sabah
tutuklugu SEDT’nin klinik bulgularindan birkacidir ve bu nedenle bazen
enflamatuvar hastaliklarla karisabili. Bu makalede bel ve kalca agrisi,
sabah tutuklugu olan ve bu nedenle Spondiloartopati (SpA) tanisi almis
ayni zamanda osteoporoz birlikteligi bulunan 19 yasindaki SEDT’li erkek
bir hasta sunumu amaclanmustir. Tiirk Fiz Tip Rehab Derg 2013;59:260-3.
Anahtar Kelimeler: Spondiloepifizyal displazi tarda, spondiloartropati,
osteoporoz

Summary

Spondyloepiphyseal dysplasia tarda (SEDT), which is characterized by short
stature with short trunk, may cause barrel chest, kyphoscoliosis, platyspondyly,
coxa vara and genu varum/valgum deformities due to delayed formation of
epiphyses. The association of SEDT with osteopenia and osteoporosis has
been reported. Chronic back and buttock pain, swelling of the joints and
morning stiffness are some of the clinical findings of SEDT which can be
confused with inflamatory diseases. In this article, we present a 19-year-old
male patient with SEDT who was diagnosed as having spondyloarthropathy
because of back and buttock pain and morning stiffness associated with
osteoporosis. Turk | Phys Med Rehab 2013,;59:260-3.
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Giris

iskeletin kemik ve/veya kikirdak blyime ve gelisme
bozukluklarina osteokondrodisplazi denilir (1). Bu displaziler
patolojinin gorildigu bolgeye gore epifizyal, fizyal, metafizyal
ve diafizyal displaziler olmak Uzere cesitli ana basliklar
altinda incelenmistir. Vertebra epifizleri etkilendiginde bu
displaziye Spondiloepifizyal Displazi (SED) adi verilmektedir.
SED’lerin bashca lg¢ klinik formu vardir: 1) SED konjenita,
2) SED tarda (SEDT), 3) Progresif artropati ile seyreden SED
tarda (SEDT-PA) (2). SEDT, epifizlerin ortaya cikmasindaki
gecikmeye bagli olarak govde ve ekstremitelerde kisalik,

kulag mesafesinin kisinin boyundan uzun olmasi, fici gogus,
kifoskolyoz, platispondili, skapula karelesmesi, koksa vara ve
genu varum/valgum deformitelerine neden olabilen nadir
gorilen bir osteokondrodisplazi turidur. Siklikla X'e bagl
resesif gecis gosterir ve spinal blylmede gecikme olmasi
nedeniyle genellikle 5-10 yaslari arasinda fark edilir (1,2). SEDT
formlari romatolojik hastaliklarla karisabilmektedir (3). Hastaliga
ait farkl varyasyonlarla osteopeni veya osteoporoz birlikteligi
bildirilmistir (4,5).

Burada spondiloartropati tanisi almis ve osteoporozun eglik
ettigi SEDT'li bir olgu sunulacaktir.
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Olgu

On dokuz yasinda erkek hasta, bel ve her iki kalcada agr
ve kisithlik yakinmasi ile poliklinigimize basvurdu. Bel ve kalca
agrisi ayakta durmakla ve ylriimekle artip, istirahatle azaliyordu.
Agrilarina 5-10 dakika sabah tutuklugu eslik ediyordu. Hasta ilk
yakinmalarinin 10 yasinda kalca agrisi seklinde basladigini, her
iki kalca ve bel agrisinin yasinin ilerlemesiyle arttigini ve kalca
hareketlerinde kisitlanma ortaya ciktigini séyledi. Bacaklarina
yayillan uyusma, karincalanma ve bagka eklemlerinde agri
yakinmasi yoktu. Romatolojik ve sistemik sorgulamasinda
eklemlerde sislik, kizariklik, 1s1 artigi olmamisti, topuk agrisi,
oksurlk, ishal, Uveit atagi, deri dokintusl, ates, kaslarda
glicsuzlik gibi yakinmalar yoktu. Yaklasik 1,5 yil 6nce ayni
yakinmalarla baska bir merkeze basvurmus ve Spondiloartopati
(SpA) tanisi konularak hastaya sulfasalazin 500 mg 2x2 ve
nonsteroid antienflamatuvar ilac (NSAIii) baslanmisti. Ancak
hasta ilaclarini diizenli olarak 5 ay kullanmasina ragmen fayda
gormemisti. Hastanin 6zgecmisinde 6nemli bir ozellik yoktu.
Soy gec¢misinde; anne, baba ve diger kardeslerinin saglikh
oldugu, anne ile baba arasinda akrabalik bulunmadig 6grenildi.

Hastanin fizik muayenesinde, kifoskolyoz ve fici gogus
deformitesi (Resim 1) vardi, lomber lordozu artmisti. Boyun
hareketleri her yone acik ve agrisizdi, bel hareketleri her yone
acik olup minimal agriliydi. Diz bacak kaldirma ve Laseque
testleri bilateral negatifti. Her iki kalcanin tim yonlere hareketleri
kisith ve agriydi. Kalca fleksiyonu sagda 100°, solda 95°,
abduksiyonu sagda 60°, solda 50°, internal rotasyonu bilateral
10° ve eksternal rotasyonu sagda 20°, solda 15° derece olarak
Olcildd. Hastanin kulag mesafesi 170 cm, boyu 162 cm idi.

Laboratuvar incelemelerinde; rutin tam kan ve idrar
tetkikleri, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri, sedimentasyon
ve C- reaktif protein degerleri normal sinirlar icindeydi. Ayrica
Rose Bengal lam agliitinasyon, Coombs’lu brucella ve HLA-B27
negatif bulundu.

Radyolojik incelemelerinde anterioposterior pelvis grafisinde
(Resim 2) her iki femur basi ileri derecede diizensiz, asetabular
fossa siy ve skleroze goriinimde ve koksa vara deformitesi
mevcuttu. Sakroiliak eklemlerde sag taraf acik, solda stpheli
sakroiliitte uyumlu olabilecek gorinti vardi. Torakal ve
lumbosakral (Resim 3) grafilerde tiim vertebralarda yasla uyumlu
olmayan multiple seviyede yikseklik kayiplari ve osteopeni
tespit edildi. Dual X-ray Absorbsiyometri (DXA) incelemesinde
lomber vertebrada L2-L4 kemik mineral yogunlugu (KMY)=
0,728 gr/cm2, T-skoru= -3,1, Z-skoru= -3,1; femur boynu KMY=
0,708 gr/cm2, T- skoru= -2,2, Z-skoru= -2,2; femur total KMY=
0,775 gr/cm2, T-skoru= -2,6, Z-skoru= -2,6 olarak saptandi.
Osteoporoza yonelik risk faktorleri, aile dykusu ve ilag kullanimi
sorgulamasinda o0zellik yoktu. D vitamini, parathormon,
gonadal hormonlar, tiroid fonksiyon testleri, ¢olyak antikorlari
normal sinirlarda bulundu. Maligniteyi dislamak amaciyla timor
belirtecleri, protein elektroforezi ve periferik yaymasi yapildi ve
sonuglari dogal bulundu.

Hastanin Pelvis AP grafisinde stipheli sakroiliiti nedeniyle
(Resim 2) kontrasth sakroiliak eklem manyetik rezonans
goriintiilemesi yapildi ve osteitis saptanmadi (Resim 4).

Kulag mesafesi boyundan fazla olan, fici gogus ve koksa vara
deformitesi ile osteoporozu ve erken dejeneratif degisiklikleri
ve vertebral yikseklik kayiplari olan hastaya mevcut bulgu ve
semptomlar igiginda SpA tanisi dislanarak SEDT tanisi konuldu.

Hastanin bel ve kalca agrilarina yonelik fizik tedavi ve
egzersiz programina baslandi. Hastaya Asemetazin 90 mg 1x1,
Tramadol retard 50 mg 1x1 ile osteoporoza yénelik 70 mg/
hafta dozunda alendronat sodyum, 1000 mg/gtin kalsiyum-880
iU D vitamini tedavisi baslandi. Hastanin bu tedaviler sonrasinda
yakinmalarinda belirgin azalma oldu.

Tartisma

Spondiloepifizyal displaziler kemigin epifiz bdlgesinin
etkilendigi displazi turleridir. insidansi 7-10 / 1000000 olarak
bildirilmistir (6). SED’in Ug tird tanimlanmugtir (7).

SED’lerin otozomal dominat kalitim g&steren formlarinin
tip 2 kollajen mutasyonuna bagl oldugu (7), SEDT'in X'e
bagh resesif kalitim gosteren tipinin ise SEDL proteini gen
bolgesindeki mutasyonlara bagl oldugu bildirilmistir. Hem
otozomal dominant hem de otozomal resesif kalitim gosterebilen
SED konjenita’da (8), klinik ve radyolojik bulgular genellikle yasa
bagimli olup epifizlerin ortaya ¢cikmasindaki gecikme ile birlikte
hem ekstremite hem de govdede kisalik, yarik damak, basik
yiiz, eklem kisithliklari, kifoskolyoz, odontoid hipoplazi, myopi,
koksa vara ve valga deformiteleri gorilebilir (1,9). Olgumuzda
aile bireyleri arasinda benzer yakinmalarin bulunmamasi ve 10
yasina kadar hicbir yakinmasinin olmamasi nedeniyle taninin
SED konjenita ile uyumlu olmadigi distinildu. SEDT-PA ise 3-8
yaslarinda ortaya cikan, oOzellikle ellerde ve diger eklemlerde
sislik, agri, sertlik ve kontraktiir gelisimi gosteren bir formdur.
Klinigi romatoid artrite benzer fakat laboratuvar bulgulari

Resim 1. Artmis lomber lordoz, kifoz ve fici gogus deformitesi.
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normaldir ve radyolojik bulgular romatoid artrit ile uyumlu
degildir (10). Bu vakada periferik artritin olmamasi ve hastanin
yasl g6z onuline alinarak SEDT-PA tanisi diglandi.

SEDT’nin tipik olarak X’e bagh kalitim gosteren formunda
erkeklerin etkilenmis oldugu, kula¢ uzunlugunun kisinin
boyundan uzun oldugu, fici gogls deformitesi ve erken
dejeneratif degisiklikler gorilebilecegi bildirilmistir (2).

Olgumuzun erkek olmasi, anne ve baba arasinda akrabalik
bulunmamasi, sadece kendisinde bu hastaligin bulunmasi X’e
bagli kalitimi desteklemektedir. Semptomlarinin yaklasik 10 yas
civarinda baslamasi, kula¢ mesafesinin boyundan uzun olmasi,
fici gogus mevcudiyeti ve tim vertebral kolonda ve kalca
eklemlerinde izlenen radyolojik bulgular SEDT icin literatiirde
tanimlanan radyolojik bulgularla uyumluydu.

Resim 2. Her iki femur basinda ileri derecede diizensizlik ve
asetabular fossada skleroz.

SEDT ve osteoporoz birlikteligi sik olmamakla birlikte
Turkiye'deki bir yayinda birliktelik bildirilmistir (5). Bizim
olgumuzda da yasina gore beklenen degerin altinda kemik
mineral yogunlugu saptandi.

Literatiirde SED-PA’nin juvenil idiyopatik artrit ve romatoid
artritle karisabilecegi bildirilmistir (10,11). SEDT’nin erken
yaslarda baglamasi, semptom ve radyolojik bulgularin
benzerligi nedeniyle o6zellikle SpA ile ayirici tanida akla
gelmelidir. Bizim olgumuz da 1,5 yil siureyle SpA olarak
izlenmistir. Bununla birlikte olgumuzda enflamatuvar
bel agrisi ve periferik artritin olmamasi, HLA-B27'nin negatif
olmasi, akut faz reaktanlarinin normal olmasi, sakroiliak
grafisinde solda stipheli skleroz diginda sakroiliiti duigslindtirecek
radyolojik patolojinin olmamasi, sakroiliak MR’da akut
kemik iligi 6demini (osteitis) dustindirecek gorinimiin
bulunmamasi, hastanin fizik muayenesinde enflamatuvar
hastaliklari distindirecek sistemik semptom ve bulgularin
olmamasi ve aile oykisinde romatolojik hastaliklarin
yoklugu nedeniyle hastada herhangi bir romatizmal hastalik
dusiinilmedi. Ancak literatiirde bildiriimese de ayrintili olarak
dederlendirilmemis vakalar kolaylikla aksiyel SpA ile karistirilabilir.

SED’de semptomatik tedavi yaklasimlari uygulanmaktadir.
Hastalarda gelisebilecek kontraktirlerin 6nlenmesi gereklidir.
Sosyal yasamda ve egzersizler sirasinda etkilenen eklemler agiri
yuklenmeden korunmalidir. Agriya yonelik olarak fizik tedavi
ajanlari ve gerektiginde analjezik amach ilaglar kullanilabilir
(10). Biz de olgumuza agrilarina yonelik fizik tedavi ajanlari
ve medikal tedavi uyguladik. Eklem hareket acikligi, germe
ve agn sinirinda bel ve karin kaslarina yonelik gliclendirme
egzersizleri verildi. Hastamizin yakinmalarinda belirgin azalma
goruldu. SED'li hastalarda siddetli kronik agrilarda eklemlere ve
kifoz ya da skolyozu dizeltmek icin vertebralara yonelik cerrahi
girisimlere siklikla gereksinim duyulmaktadir (12). Hastamizin
siddetli agrilarinin olmamasi ve ileri derecede kifoskolyozunun
saptanmamasi nedeniyle cerrahi endikasyon distinilmedi.

Resim 3. Vertebralarda yukseklik kayiplari ve osteopenik
gorinim.
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Resim 4. Normal sinirlarda T1 kontrastli sakroiliak eklem
manyetik rezonans goriintilemesi.
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Sonu¢  olarak, kemik ve eklem displazileri
grubunda yer alan hastaliklar karsimiza enflamatuvar
semptomlar ile c¢ikabilmektedir. SEDT’li hastalarda ileri

donemlerde dinlenmekle ge¢cmeyen kalca ve bel agrilarinin,
osteartikiler degisikliklere bagh yarm saati gecmeyen sabah
tutuklugunun olabilecedi ve muayenede kalca patolojilerine
bagl erken donemde siddetli agri ve kisithlik saptanabilecegi
akilda tutulmalidir. Ayrica bu hastalia osteoporozun da eslik
edebilecegi g6z oniinde bulundurulmahdir.

Cikar Catismasi
Yazarlar herhangi bir cikar catismasi bildirmemislerdir.
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