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Ozet

Spondiloepifizyal displazi (SED) omurga, kol ve
bacaklarda kemik biiyiimesini etkileyen nadir goriilen
genetik bir hastaliktir. Kemik ve kikirdak olugumu igin
gerekli olan proteinleri yapmaktan sorumlu olan
genlerdeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir.
Romatolojik hastaliklara klinik olarak benzerlik
gostermesi nedeniyle romatolojik hastalik tanis1 alip
yanlig tedavi uygulanmaktadir. Burada Progresif
artropatili SED tarda tanist alan bir vaka sunulmaktadir.

Anahtar Kkelimeler: Progresif artropati, Romatoid
artrit, Spondiloepifizyal displazi.
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Abstract

Spondyloepiphysial dysplasia (SED) is a rare genetic
disease that affects bone growth in the spine, arms and
legs. It is caused by mutations in the genes responsible
for the proteins necessary for bone and cartilage
formation. Since it is clinically similar to
rheumatologic diseases, SED is misdiagnosed as
rheumatologic disease which derives in wrong
treatment. Here, we present a case of SED tarda with
progressive arthropathy

Keywords: Progressive arthropathy, Rheumatoid

arthritis, Spondyloepiphysial dysplasia.

Giris

Spondiloepifizyal displazi (SED) nadir goriilen heterojen klinik bulgulara sahip bir hastaliktir. Spondiloepifizyal
displazi konjenita, SED tarda ve SED tarda progresif artropati olmak iizere ii¢ ana tipi vardir. Spondiloepifizyal
displazi tarda cocukluk caginda baglayan, otozomal resesif gecis gosteren bir hastaliktir'. Hastaligin klinik
bulgular1 romatoid artrite benzemektedir. Genellikle 3-8 yas arasinda el, dirsek, kal¢a ve ayaklarda siglik seklinde
baglangic gosterir. Hastalar agri ve sabah tutuklugu, tutulan eklemlerde kontraktiirler ve torasik kifoskolyozun
eslik ettigi bir tabloyla bagvururlar. Cocukluk doneminde kalca ve omurga tutulumu olmasi 6nemli sakatlik
nedenidir. Kalca dislokasyonu goriilebilir. Kalgada oziirliiliige neden olan erken osteoartritik bozukluklar hemen
her zaman hastalarda tespit edilmektedir. Hastalarin laboratuvar bulgulari normal saptanmakta ve antiromatizmal
tedaviden fayda gormemektedirler’. Bu yazida SED tarda progresif artropati tamist konulan bir vaka
sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

Yirmiyedi yasinda erkek hasta romatoloji klinigine ozellikle ellerde, ayaklarda, sirtta agr1 ve yiirlime zorlugu
sikayetleri ile bagvurdu. 6-7 yaslarindan sonra eklemlerinde sislikler baglayan hastaya akut romatizmal ates
diisiiniilerek medikal tedavi baglanmig fakat hasta fayda gormemis. Yaygin eklem sisligi devam eden hastanin
daha sonra bagvurularinda romatolojik hastaligi oldugu sdylenerek antiromatizmal ilac¢ tedavisi baglanmig. Fakat
bu tedaviden de hasta fayda gérmemis. Birkag¢ farkli antiromatizmal ila¢ tedavisi kullanan hastanin yaygin agr1 ve
eklem sigligi sikayetleri devam etmis. Hastanin son bir yildir yiiriimesi daha da bozulmus ve siddetli sirt agrilar
olmasi iizerine romatoloji poliklinigine yonlendirilmis. Ailesinde romatolojik hastalik hikayesi veya hasta ile
benzer klinik bulgular olan bagka yakini olmadig1 6grenildi. Hastanin sistem sorgusu normaldi. Fizik muayenede
boy 153 cm, kilo 48 kg olarak saptandi. Ellerde proksimal ve distal interfalangeal eklemde agrisiz sislikler ve her
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iki elde fleksiyon kontraktiirii saptandi. Kifoskolyoz mevcut olan hastanin her iki kalca ve omuz hareketlerinde
kisithilik izlendi. Laboratuvar bulgularinda eritrosit sedimantasyon hizi (ESH) 12 mm/s, C-reaktif protein (CRP) 3
mg/dl (N:0-5 mg/dl), kreatinin: 0.7 mg/dl, alanin aminotransferaz (ALT): 21 U/L, tiroid stimulan hormon (TSH):
1.2 mIU/L, Antiniikleer antikor (ANA) testi negatif, Romatoid faktor (RF): 7 IU/ml (N < 20 Iu/ml), Siklik
sitriliine peptit antikoru (Anti-CCP) negatif olarak tespit edildi. Radyolojik goriintiilemelerde; el-el bilegi AP
direkt grafide proksimal ve distal interfalangeal eklemlerde dejeneretif degisiklikler (Sekil 1), pelvis AP grafide
her iki kalca ekleminde osteoartropatik dejeneretif bulgular, skolyoz deformitesi, bilateral diz AP grafide eklem
arasinda daralma ve dejeneratif bulgular saptandi (Sekil 2).

Sekil 1 : El-el bilegi AP direkt grafi: proksimal ve distal interfalangeal eklemlerde eklem araliginda daralma,
dejeneretif degisiklikler

Sekil 2 : Pelvis AP grafi: Her iki kalca ekleminde osteoartropatik dejeneretif bulgular, Bilateral diz AP grafi:
Eklem arasinda daralma ve dejeneratif bulgular, Akciger P agrafi: Skolyoz deformitesi

Mevcut bulgular ile hastada non inflamatuar karakterde, erken yasta ortaya ¢ikan dejeneratif bulgulara yol acan
bir hastalig1 oldugu diisiiniildii. Hastada cocuk yasta ortaya cikan non inflamatuar artropati yapacak durumlar
acisindan cocuk hastaliklart goriisii istendi. Cocuk hastaliklar1 ile birlikte degerlendirilen hastaya SED tarda
progresif artropati tanist konuldu. Hastanin kalca ve diz eklem kisithligi, kifoskolyoza yonelik fizik tedavi ve
rehabilitasyon programina alindi. Analjezik tedavisi diizenlendi. Alt1 aylik takipte hastanin sikayetlerinde azalma
goriildii.
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Tartisma

Kemik ve eklem displazi grubunda yer alan SED konjenita ve ¢ocukluk caginda ortaya ¢ikmaktadir. SED
konjenita otozomal dominant gecis gosteren, tip II kollajen yapimindan sorumlu genlerde mutasyonun oldugu bir
hastaliktir. Dogumda genellikle farkedilmez fakat yeni dogan doneminde govde ve ektremitelerde kisalik, yarik
damak, pektus karinatum, atlanto-aksiyal displazi, platispondili gibi bulgularla taninir. Spondiloepifizyal displazi
tarda- progresif artropati (SEDT-PA) otozomal resesif gecgis gosteren, 3-8 yaslarinda ortaya c¢ikan oziirliiliige
neden olan bir hastaliktir’. Wynne-Davies tarafindan 1982 yilinda romatoid artrit e benzerligi ile kalitimsal gecis
gosteren, dikkat ¢ekici klinik bulgulart olan bir iskelet displazisi olarak tanimlanmigtir. Omurga ve epifiz
tutulumu ile kisa boyluluga ve torakal kifoskolyoza neden olmaktadir. Ozellikle el, el bilegi ve ayaklar basta
olmak iizere bir¢cok eklemde agr1 ve sislik olmasi nedeniyle romatolojik hastaliklara benzemektedir’. Fakat klinik
olarak romatolojik hastaliklara benzemesine ragmen laboratuvar degerleri normal sinirlardadir. Radyolojik olarak
proksimal ve distal interfalangeal eklemlerde epifizyal ve metafizyal genislemeler sonucu eklem daralmasi,
vertebralarda diizlesme ve kifoskolyoz, kalca ekleminde epifizyaal genislemeye baglh sekonder osteoartritik
degisiklikler gt’)rﬁlebilirs.

Spondiloepifizyal displazi tarda- progresif artropati nadir goriilen bir cocukluk hastaligi olmasi nedeniyle
genellikle juvenil idiopatik artrit (JIA) olarak yanlis tan1 almaktadir. Periferik ve aksiyal tutulum olmasi ¢ocukluk
caginda ortaya cikmasi tani karigikli§inin nedenidir. Hastalar JIA diisiiniilerek uzun siire immunsupresif tedavilere
maruz kalmaktadir. Fakat ESH, CRP gibi laboratuvar bulgularinin normal olmasi, o6zellikle sinovit gibi
inflamasyon bulgularmin olmamasi, radyolojik olarak platispondili ve dejeneratif degisikliklerin olmas1 JIA den
ayriimaktadir®. Hastamizda 6-7 yaglarinda bulgularin ortaya ¢ikmasi ile dncelikle akut romatizmal ates sonra JIA
tanist alip uzun donem immunsupresif tedavi kullanmigtir. Ayrict tanida diisliniilmesi gereken diger hastalik ise
hipotiroididir. Hipotiroidi, herediter epifizyal displazilerle klinik ve radyolojik olarak benzerlikler gostermektedir.
Bu nedenle SEDT-PA tanis1 konulmadan 6nce hastalarin tiroid fonksiyonlar1 bakilmalidir. Akondroplazi, Kniest
displazi, metafizyel kondroplazi gibi orantisiz ciicelik, mukopolisakkaridozlar gibi orantili ciicelik nedenlerinde
klinik ve laboratuvar bulgulari ile ayrimi yapilabilmektedir’.

Spondiloepifizyal displazi tarda- progresif artropati’ li hastalarin tedavisi semptomatiktir. Kisa boyluluk sik
goriilmesi nedeniyle biiylime hormonu tedavileri denenmistir. Fakat biiylime hormon tedavisinin etkinligi
tartismalidir. Germe ve giiclendirme egzersizlerini iceren fizik tedavi programlari Onerilmektedir. Yiirlime
yardimcilart kullanilarak etkilenen eklemin egzersiz siiresinde ve normal yasamda asir1 yiikten korunmasi
saglanmalidir. Konservatif tedavi yaklagimlarina yanit vermeyen hastalara osteotomi ve artroplasti gibi cerrahi
yaklagimlar uygulanabilir®®.

Sonug olarak SEDT-PA tanis1 gézden kacabilen ve romatolojik hastaliklarla karisabilen bir durumdur. Ozellikle
cocukluk caginda ortaya cikan romatolojik hastaliklarin ayrici tanisinda, her ne kadar nadir goriilen bir hastalikta
olsa SEDT-PA akilda bulundurulmalidir.
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