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displazisi (SMC) oldukc¢a nadir otozomal resesif osteokondro-

displazilerdir. DMC, Dyggve ve arkadaglar1 tarafindan
1962°de, SMC, Smith ve McCort tarafindan 1958’de tarif edilmis iske-
let displazileridir. Her iki hastalik genleri de ayni kromozom yerlesim-
li olduklarindan allelik bozukluklar olarak diisiiniilmektedirler (1).
Mental retardasyon goriilen DMC sendromu ile mental retardasyon iz-
lenmeyen SMC displazisinin klinik ve radyografik bulgular1 benzer
ozellik gosterirler (2). DMC sendromu literatiirde 2002°de dek sadece
58 hastada goriilmiistiir (3). SMC displazisi ise DMC’ye gore cok da-
ha nadir rastlanan bir bozukluktur. Bu yazida radyolojik ve klinik bul-
gulartyla tanisini koydugumuz SMC displazisi olgusunun radyografik
bulgulari literatiir bilgilerinin 15181 altinda tartigilmistir.

D yggve-Melchior-Clausen sendromu (DMC) ve Smith-McCort

Olgu bildirisi

Gelisme geriligi ve puberte gecikmesi nedeniyle hastanemize basvu-
ran 15 yagindaki erkek hasta kemik yas1 belirlenmesi amaciyla alinan
iskelet grafilerinde kemik displazisi diistindiirecek bulgular goriilmesi
iizerine ileri degerlendirmeye alindi. Hastamiz, anne ve babasi birinci
dereceden akraba olan saglikli bir ailenin 5. cocugudur. Miadinda, nor-
mal vajinal yolla ve 3000 g agirhgida dogmustu. Ozgecmisinde 3.5
yasindan bu yana gelisme geriligi disinda 6nemli saglik problemi bu-
lunmadig1 6grenildi. Soyge¢misinde anne ve babasinda, kardeslerinde
veya diger aile bireylerinde benzer bulgulari diisiindiirebilecek yiiriime
bozuklugu, boy kisalig1, kifoskolyoz gibi viicut sekil anomalileri yok-
tu. Boyu 118 cm (<3persentil), viicut agirlig1 22.5 (<3 persentil), pubis-
topuk mesafesi (alt segment uzunlugu) 64 cm, iist segment uzunlugu 54
cm list segment/alt segment orani 0.85 (normal:1) idi. Norolojik ince-
leme bulgular1 normaldi ve normal ilkdgretim egitimine devam etmek-
teydi. Radyolojik yas1 13 yil ile uyumluydu. Fizik muayenede ek ola-
rak gogiis 6n arka cap1 artmigt: ve kifoskolyoz bulunmaktaydi ve iist ve
alt ekstremitelerin proksimalleri kisaydi. Biyokimyasal degerlendirme-
sinde artmig fosfor (5.08 mg/dl [normal aralik:2.3-4.7 m/dl]) ve alkalen
fosfataz (751 U/L [normal aralik: 95-280U/L]) diizeyleri disinda ek
bulgu yoktu. Kan kalsiyum diizeyi ise normal sinirlardayd: (9.4 m/dl
[normal aralik: 9.1-10.7 m/dl]). Idrarda anormal aminoasit veya muko-
polisakkarid atilimi yoktu.

Radyolojik tetkikleri degerlendirildiginde yan vertebra grafilerinde
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end-platelerde diizensizlik, karakteris-
tik cift kambur goriiniimii dikkati ¢ek-
mekteydi (Sekil 1). Servikal grafide
odontoid hipoplazisi goriilmekteydi.
Toraksik grafilerde gdgiis 6n arka ca-
pinda belirgin artig ve torakolobber ki-
foskoluoz mevcuttu.

On-arka pelvis grafisinde hipoplas-
tik ilyak kemikler, ilyak kanat kontur-
larindaki diizensizlige bagh dantelim-
si goriinmekteydi. Sakroilyak eklem
aralig1 genis, sakrosiyatik centik da-
ralmig ve pubiste osifikasyon defekti
dikkati ¢cekmekteydi. Asetabulum dii-
zensiz osifikasyon gostermekteydi ve
asetabuler cati diizlesmisti. Femoral
boyunlar kisalmis, epifiz ve metafizler
diizensiz izlenmekteydi. Asetabulum
ve femur basinda olan bu degisiklikler
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Sekil 1. a-d. a. Yan vertebra grafilerinde platispondili, end-
platelerde diizensizlik ve kama seklinde kemiklesme defektine
bagl karakteristik ¢ift kambur gériinimi dikkati gekiyor. b. On-
arka pelvis grafisinde kiigiik hipoplastik ilyak kemikler, ilyak
kanat konturlarindaki diizensizlige bagli dantelimsi gériiniim
izleniyor. Sakroilyak eklem araligi genis sakrosiyatik gentik
daralmis ve pubiste osifikasyon defekti dikkati ¢ekiyor.
Asetabulum diizensiz osifikasyon gdstermekte ve asetabuler
cati diizlesmis. Femoral boyunlar kisalmis, epifiz ve metafizler
diizensiz izleniyor. Asetabulum ve femur basinda olan bu
degisiklikler femur basinda hafif laterale yer degisikligine sebep
olmus. ¢. Lateral skapula grafisinde skapula normal boyutlarda
ancak alt ucu diizensiz osifikasyon nedeniyle konkavite

femur basinda hafif laterale yer degi-
sikligine sebep olmaktaydi. Her iki ti-
bianin proksimal metafizlerinde hafif
diizensizlik dikkati ¢ekmekteydi.
Omuzda skapula normal boyutlarday-
d1 ancak alt ucu diizensiz osifikasyon
nedeniyle konkavite gostermekteydi.
Buna ek olarak omuz kemiklerine ait
patoloji izlenmedi. Kemik yas1 krono-
lojik yaga gore geri olup el grafisiyle
13 olarak tespit edilmigti (Sekil 1).

Tartisma

DMC ve SMC sendromlar1 ayni
gendeki mutasyonlara bagl olusan
otozomal resesif allelik osteokondro-
displaziler olup her iki hastalik da ke-
mik ve kikirdakta olusan bozukluklar
nedeniyle kisa gbvde ve ekstremiteler

gosteriyor. d. EI grafisi kemik yasi 13 yas ile uyumlu olarak
degerlendirilmistir.

ile figc1 gogiise sebep olur (4). Ek ola-
rak DMC’de mental retardasyon ve
mikrosefali mevcuttur (2). Her iki
hastalikta da radyografik bulgular
benzerdir.

Vertebralarda platispondili anterior
gagalasma, skolyoz, end-platelerde
ortasinda ¢entik benzeri kemiklesme
defektine bagli cift kambur goriintimii
bulunur. Uzamis vertebral laminalar,
hipoplastik odontoid proces ve C1-C2
dislokasyonu goriilebilir. Fi¢1 gogiis,
sternumda belirgin anterior konveksi-
te ile genig kostokondral bileskeler de
radyolojik bulgular arasinda sayilabi-
lir. Pelviste kiiciik ilyak kemikler, dii-
zensiz dantelimsi kenarli ilyak kanat-
lar, genig sakroilyak eklemler, kiigiik
sakrosiyatik ¢entik, genis pubik ramus
ve iskiyopubik sinkondroz, diizensiz
kemiklesme gostermis diiz asetabuler
tavan, femur baglarinin laterale yer
degistirmesi, simfizis pubiste genisle-
me goriiliir. Omuzda kiiciik skapula,



diizensiz kemiklemis konkav inferior
skapular ac1, diizlesmig glenoid fossa,
yayvanlagmig akromiyon goriilebilir.
Uzun kemiklerde degisen derecelerde
kisalik, diizensiz metafizler, humeral
ve femoral epifizlerde multisentrik
kemiklesme ve deformiteler, ileri yags-
larda diiz epifizler goriiliir. El ve
ayaklarda kiiciik karpal, metakarpal
ve metatarsal kemikler, koni geklinde
epifizler, aksesuar epifizler goriilebilir
(1, 3,4, 5). Bu radyografik bulgular-
dan vertebralarda c¢ift kambur goriinii-
mii ve diizensiz dantelimsi kenarl il-
yak kanatlar DMC ve SMD icin pa-
tognomoniktir (4).

Hastamizin pelvis grafisinde izle-
nen yuvarlak hipoplastik ilyak kanat-
lar, dar sakrosiyatik centik, diiz ve dii-
zensiz asetabuler tavan, akondroplazi-
yi diislindiirebilir. Ancak ilyak kanat
konturlarinda diizensiz kemiklegmeye
bagli dantelimsi goriiniim, interpedin-
kiiler araliklarda distale gittik¢e azal-
ma olmamasi ve diger uzun kemik
radyografik bulgularinin bulunmama-
st ve klinik bulgularin akondroplaziye
isaret etmemesiyle ayirt edilebilir.
Akondroplazide vertebralar kisa ve
diizdiir, pedikiiller kisa spinal kanal
dardir. Bir yada birkag¢ vertebrada an-
terior kamalasma olabilir. Hastamizda
vertebra end-platelerinde goriilen ka-
ma seklinde kemiklesme defektine
bagl ¢ift kambur goriiniimi de
akondroplazi ile uyumlu vertebral de-
gisikler arasinda tarif edilmis bulgu-
lardan degildir.

Ayrica hastamizda tarif ettifimiz
vertebral degisikliklerin ayiric1 tani-
sinda brakiolmi (spondilodisplazi) de
g6z oniinde bulundurulmalidir. Spon-
dilodisplazi de platispondili oldugu gi-
bi hastamizda izlenene benzeyen end-
plate indentasyonlar1 ve diizensizligi
goriilebilir. Ancak bu bozuklukta da
pelviste hastamizda gordiigiimiiz pel-
vik degisiklikler tarif edilmemistir.

Metatrofik displazide (MD) DMC
veya SMD’nin bulgularimi taklit ede-
bilen diger bir bozukluktur. Kifoz ya
da skolyoz, kiiciik ve sferik sakrosiya-
tik centik, diiz, diizensiz asetabuler ta-
van, odontoid hipoplazi MD bulgula-
rindandir. Ancak MD uzun veya kisa

tiim tiibiiler kemiklerde genel kisaliga
sebep olur. Ayrica hastamizda pelvis-
te goriilen ilyak kanat konturlarinda-
ki dantelimsi diizensizlik SMD veya
DMC’nin MD’den ayriminda énemli
bulgudur.

Sponastrim displazi de osteoporoz
bagl vertebral end-platelerinde inden-
tasyonlar SMD ve DMC’ nin vertebral
bulgularini taklit edebilir. Ancak spo-
nastrim displazide izlenen metafizyal
cizgilenmeler ve osteoporoz hastamiz-
da bulunmadig1 gibi ek olarak sponast-
rim displazide bulunmayan pelvik de-
gisikliklerin bulunmasi hastamizin ta-
nisint  sponastrim displaziden DMC
veya SMD’ye yoneltmistir.

Spondiloepimetafizyal  displazi
(SEMD) ve spondilometafizyal disp-
laziler (SMDI) de hastamizda bulunan
radyografik bulgular taklit edebilir.
Bu iki hastalikta da vertebral tutulum
on plandadir. Her ikisinde de verteb-
ralarda end-plate diizensizligi ve pla-
tispondili goriilebilir. Spondiloepime-
tafizyal displazi 6zellikle de tarda tipi
platspondili, vertebralarda iist ve alt
end-platelerin santral ve posterior ke-
simlerinde tepe seklinde diizensizlik,
skolyoz, hipoplastik koni sekilli odon-
toid proses, hafif ya da ileri epifizyel
displazi, kiiciik kemik pelvis, kisa fe-
moral boyun ile DMC ya da SMC’yi
taklit edebilir. Hastamizin radyografi-
lerinde goriilen diizensiz dantelimsi
konturlar1 bulunan ilyak kemikler,
skapula alt uctaki kemiklesme defek-
tine bagh konkav goriiniim ve verteb-
ra grafilerinde end-plate santralindeki
kama seklinde defekte bagh cift kam-
bur goriiniimii DMC ya da SMD’nin
SEMD tarda ya da diger SEMD’ler-
den ayirt edilmesinde olduk¢a 6nem-
lidir. Kozlowski tipi spondilometafiz-
yal displazi de vertebralarda agir pla-
tispondili end-platelerde diizensizlik,
kifoz, kifoskolyoz, tiibiiler kemik me-
tafizlerinde diizensizlik, femoral osifi-
kasyon merkezlerinin fizis hatlarinda
diizensizlik, asetabuler tavanda dii-
zensizlik ve koksa vara yapabilir bu
bulgular hastamizin radyografik bul-
gulartyla benzerlik gosterebilir. Has-
tamiza ait pelvis grafisinde izlenen
dantelimsi diizensiz konturlu ilyak

kanatlar seklindeki karakteristik pel-
vis goriiniimii Kozlowski tip SMDI ya
da diger SMDI’lerden ayirt etmede en
onemli bulgudur. Ayrica vertebralarin
end-platelerindeki degisiklikler dii-
zensizlikten cok karakteristik cift
kambur goriiniimii seklindedir.

DMC ve SMD’den radyografik bul-
gulart ile aywrt edilmesi gereken en
onemli hastaliklardan biriside muko-
polisakaridoz tip IV A’dir (Morquio)
(6). Yaygin platispondili, diizensiz
vertebral konturlar, hipoplazik odon-
toid proses, atlantoaksial subluksas-
yon, toraksta pektus karinatus ve art-
mis On arka ¢ap, daralmus ilyak kanat-
lar, oblik asetabuler cati, koksa valga
ve femoral epifizyal degisiklikler,
uzun kemiklerde epifiz ve metafizler-
de ozellikle ileri hastalikta diizensizlik
bulunan bu mukopolisakaridoz tipinin
ayirict tanist onemlidir. Hastamizda
bulunan ilyak kanatlardaki dantelim-
si diizensizlik, skapula alt uctaki de-
fektif kemiklesme nedeniyle olan
konkavite ile idrarda mukopolisakarit
atiliminin olmamasi, horizontal aseta-
buler cati, vertebralarin end-platele-
rinde ¢ift kambur goriiniimii DMC ve-
ya SMD tanisini destekleyen onemli
bulgular olarak kabul edilmistir.

Mental retardasyon bulunmayan
Dyggve-Melchior-Clausen sendromu
yani Smith-McCort displazisi olduk¢a
nadir goriilen osteokondrodisplazidir.
Ozellikle vertebral tutulumlar akond-
roplazi, brakiolmi (spondilodisplazi),
spondilometafizyal displaziler, spon-
diloepimetafizyal displaziler, sponast-
rim displazi ve metatrofik displazi gi-
bi vertebral end plate diizensizlikleri
ve platispondili yapabilen diger hasta-
Iiklar ile ayirict tan1 yapilmasi gere-
ken bir hastaliktir. Ancak diizensiz
dantelimsi ilyak konturlar, vertebra
end-platelerinde c¢ift kambur goriinii-
mii, skapula alt ucunda diizensiz ke-
miklesmeye bagli konkav goriiniim
gibi karakteristik bulgularin da yardi-
miyla Smith-McCort displazisi olarak
kabul ettigimiz olgumuza ait radyolo-
jik bulgularin yeniden hatirlanmasinin
vertebralar1 tutan diger hastaliklarla
ayirict tant agisindan faydali olacaginm
diisiinmekteyiz.
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DYGGVE-MELCHIOR-CLAUSEN SYNDROME WITHOUT MENTAL RETARDATION

(SMITH-MCCORT DYSPLASIA)

Radiographic features of a 15-year-old boy with Smith-McCort dysplasia are
presented. Dyggve-Melchior-Clausen syndrome without mental retardation has
clinical and radiographic findings similar to those of Smith-McCort dysplasia. Both of
these syndromes are rare autosomal recessive disorders affecting skeletal
development. The radiographic appearance of generalized platyspondyly with
double-humped end-plates, and the lace-like appearance of iliac crests are
pathognomonic and distinctive of these syndromes. Diagnostic features of these
diseases are compared with others like Morquio’s disease and spondylometaphyseal
dysplasia, which may have similar vertebral changes, and are discussed in the light

of the literature.
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