
Diagn Interv Radiol 2005; 11:163-165 KAS-‹SKELET RADYOLOJ‹S‹

T ü r k  R a d y o l o j i  B ü l t e n i ● A69

OLGU B‹LD‹R‹S‹Bu makale Diagnostic and Interventional Radiology’de yer alan ‹ngilizce makalenin
Türkçesi olup kaynak gösterme ve dizinleme amac› ile kullan›lamaz.

Dyggve-Melchior-Clausen syndrome without mental retardation (Smith-McCort
dysplasia). Bayrak ‹. K., Nural M. S., Diren H. B. Diagn Intervent Radiol 2005; 11:163-
165.

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

displazisi (SMC) oldukça nadir otozomal resesif osteokondro-

displazilerdir. DMC, Dyggve ve arkadaşlar› taraf›ndan

1962’de, SMC, Smith ve McCort taraf›ndan 1958’de tarif edilmiş iske-

let displazileridir. Her iki hastal›k genleri de ayn› kromozom yerleşim-

li olduklar›ndan allelik bozukluklar olarak düşünülmektedirler (1).

Mental retardasyon görülen DMC sendromu ile mental retardasyon iz-

lenmeyen SMC displazisinin klinik ve radyografik bulgular› benzer

özellik gösterirler (2). DMC sendromu literatürde 2002’de dek sadece

58  hastada görülmüştür (3). SMC displazisi ise DMC’ye göre çok da-

ha nadir rastlanan bir bozukluktur. Bu yaz›da radyolojik ve klinik bul-

gular›yla tan›s›n› koyduğumuz SMC displazisi olgusunun radyografik

bulgular› literatür bilgilerinin ›ş›ğ› alt›nda tart›ş›lm›şt›r.

Olgu bildirisi
Gelişme geriliği ve puberte gecikmesi nedeniyle hastanemize başvu-

ran 15 yaş›ndaki erkek hasta kemik yaş› belirlenmesi amac›yla al›nan

iskelet grafilerinde kemik displazisi düşündürecek bulgular görülmesi

üzerine ileri değerlendirmeye al›nd›. Hastam›z, anne ve babas› birinci

dereceden akraba olan sağl›kl› bir ailenin 5. çocuğudur. Miad›nda, nor-

mal vajinal yolla ve 3000 g ağ›rl›ğ›nda doğmuştu. Özgeçmişinde 3.5

yaş›ndan bu yana gelişme geriliği d›ş›nda önemli sağl›k problemi bu-

lunmad›ğ› öğrenildi. Soygeçmişinde anne ve babas›nda, kardeşlerinde

veya diğer aile bireylerinde benzer bulgular› düşündürebilecek yürüme

bozukluğu, boy k›sal›ğ›, kifoskolyoz gibi vücut şekil anomalileri yok-

tu. Boyu 118 cm (<3persentil), vücut ağ›rl›ğ› 22.5 (<3 persentil), pubis-

topuk mesafesi (alt segment uzunluğu) 64 cm, üst segment uzunluğu 54

cm üst segment/alt segment oran› 0.85 (normal:1) idi. Nörolojik ince-

leme bulgular› normaldi ve normal ilköğretim eğitimine devam etmek-

teydi. Radyolojik yaş› 13 y›l ile uyumluydu. Fizik muayenede ek ola-

rak göğüs ön arka çap› artm›şt› ve kifoskolyoz bulunmaktayd› ve üst ve

alt ekstremitelerin proksimalleri k›sayd›. Biyokimyasal değerlendirme-

sinde artm›ş fosfor (5.08 mg/dl [normal aral›k:2.3-4.7 m/dl]) ve alkalen

fosfataz  (751 U/L [normal aral›k: 95-280U/L]) düzeyleri d›ş›nda ek

bulgu yoktu. Kan kalsiyum düzeyi ise normal s›n›rlardayd› (9.4 m/dl

[normal aral›k: 9.1-10.7 m/dl]). İdrarda anormal aminoasit veya muko-

polisakkarid at›l›m› yoktu. 

Radyolojik tetkikleri değerlendirildiğinde yan vertebra grafilerinde
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femur baş›nda hafif laterale yer deği-

şikliğine sebep olmaktayd›. Her iki ti-

bian›n proksimal metafizlerinde hafif

düzensizlik dikkati çekmekteydi.

Omuzda skapula normal boyutlarday-

d› ancak alt ucu düzensiz osifikasyon

nedeniyle konkavite göstermekteydi.

Buna ek olarak omuz kemiklerine ait

patoloji izlenmedi. Kemik yaş› krono-

lojik yaşa göre geri olup el grafisiyle

13 olarak tespit edilmişti (Şekil 1).

Tart›flma
DMC ve SMC sendromlar› ayn›

gendeki mutasyonlara bağl› oluşan

otozomal resesif allelik osteokondro-

displaziler olup her iki hastal›k da ke-

mik ve k›k›rdakta oluşan bozukluklar

nedeniyle k›sa gövde ve ekstremiteler

ile f›ç› göğüse sebep olur (4). Ek ola-

rak DMC’de mental retardasyon ve

mikrosefali mevcuttur (2). Her iki

hastal›kta da radyografik bulgular

benzerdir.

Vertebralarda platispondili anterior

gagalaşma, skolyoz, end-platelerde

ortas›nda çentik benzeri kemikleşme

defektine bağl› çift kambur görünümü

bulunur. Uzam›ş vertebral laminalar,

hipoplastik odontoid proçes ve C1-C2

dislokasyonu görülebilir. F›ç› göğüs,

sternumda belirgin anterior konveksi-

te ile geniş kostokondral bileşkeler de

radyolojik bulgular aras›nda say›labi-

lir. Pelviste küçük ilyak kemikler, dü-

zensiz dantelimsi kenarl› ilyak kanat-

lar, geniş sakroilyak eklemler, küçük

sakrosiyatik çentik, geniş pubik ramus

ve iskiyopubik sinkondroz, düzensiz

kemikleşme göstermiş düz asetabuler

tavan, femur başlar›n›n laterale yer

değiştirmesi, simfizis pubiste genişle-

me görülür. Omuzda küçük skapula,

end-platelerde düzensizlik, karakteris-

tik çift kambur görünümü dikkati çek-

mekteydi (Şekil 1). Servikal grafide

odontoid hipoplazisi görülmekteydi.

Toraksik grafilerde göğüs ön arka ça-

p›nda belirgin art›ş ve torakolobber ki-

foskoluoz mevcuttu.

Ön-arka pelvis grafisinde hipoplas-

tik ilyak kemikler, ilyak kanat kontur-

lar›ndaki düzensizliğe bağl› dantelim-

si görünmekteydi. Sakroilyak eklem

aral›ğ› geniş, sakrosiyatik çentik da-

ralm›ş ve pubiste osifikasyon defekti

dikkati çekmekteydi. Asetabulum dü-

zensiz osifikasyon göstermekteydi ve

asetabuler çat› düzleşmişti. Femoral

boyunlar k›salm›ş, epifiz ve metafizler

düzensiz izlenmekteydi. Asetabulum

ve femur baş›nda olan bu değişiklikler

fiekil 1. a-d. a. Yan vertebra grafilerinde platispondili, end-
platelerde düzensizlik ve kama fleklinde kemikleflme defektine
ba¤l› karakteristik çift kambur görünümü dikkati çekiyor. b. Ön-
arka pelvis grafisinde küçük hipoplastik ilyak  kemikler, ilyak
kanat konturlar›ndaki düzensizli¤e ba¤l› dantelimsi görünüm
izleniyor. Sakroilyak  eklem aral›¤› genifl sakrosiyatik çentik
daralm›fl ve pubiste osifikasyon defekti dikkati çekiyor.
Asetabulum düzensiz osifikasyon göstermekte ve asetabuler
çat› düzleflmifl. Femoral boyunlar k›salm›fl, epifiz ve metafizler
düzensiz izleniyor. Asetabulum ve femur bafl›nda olan bu
de¤ifliklikler femur bafl›nda hafif laterale yer de¤iflikli¤ine sebep
olmufl. c. Lateral skapula grafisinde skapula normal boyutlarda
ancak alt ucu düzensiz osifikasyon nedeniyle konkavite
gösteriyor. d. El grafisi kemik yafl› 13 yafl ile uyumlu olarak
de¤erlendirilmifltir.

a b

c d



T ü r k  R a d y o l o j i  B ü l t e n i ● A71

düzensiz kemiklemiş konkav inferior

skapular aç›, düzleşmiş glenoid fossa,

yayvanlaşm›ş akromiyon görülebilir.

Uzun kemiklerde değişen derecelerde

k›sal›k, düzensiz metafizler, humeral

ve femoral epifizlerde multisentrik

kemikleşme ve deformiteler, ileri yaş-

larda düz epifizler görülür. El ve

ayaklarda küçük karpal, metakarpal

ve metatarsal kemikler, koni şeklinde

epifizler, aksesuar epifizler görülebilir

(1, 3, 4, 5). Bu radyografik bulgular-

dan vertebralarda çift kambur görünü-

mü ve düzensiz dantelimsi kenarl› il-

yak kanatlar DMC ve SMD için pa-

tognomoniktir (4).

Hastam›z›n pelvis grafisinde izle-

nen yuvarlak hipoplastik ilyak kanat-

lar, dar sakrosiyatik çentik, düz ve dü-

zensiz asetabuler tavan, akondroplazi-

yi düşündürebilir. Ancak ilyak  kanat

konturlar›nda düzensiz kemikleşmeye

bağl› dantelimsi görünüm, interpedin-

küler aral›klarda distale gittikçe azal-

ma olmamas› ve diğer uzun kemik

radyografik bulgular›n›n bulunmama-

s› ve klinik bulgular›n akondroplaziye

işaret etmemesiyle ay›rt edilebilir.

Akondroplazide vertebralar k›sa ve

düzdür, pediküller k›sa spinal kanal

dard›r. Bir yada birkaç vertebrada an-

terior kamalaşma olabilir. Hastam›zda

vertebra end-platelerinde görülen ka-

ma şeklinde kemikleşme defektine

bağl› çift kambur görünümü de

akondroplazi ile uyumlu vertebral de-

ğişikler aras›nda tarif edilmiş bulgu-

lardan değildir.

Ayr›ca hastam›zda tarif ettiğimiz

vertebral değişikliklerin ay›r›c› tan›-

s›nda brakiolmi (spondilodisplazi) de

göz önünde bulundurulmal›d›r. Spon-

dilodisplazi de platispondili olduğu gi-

bi hastam›zda izlenene benzeyen end-

plate indentasyonlar› ve düzensizliği

görülebilir. Ancak bu bozuklukta da

pelviste hastam›zda gördüğümüz pel-

vik değişiklikler tarif edilmemiştir. 

Metatrofik displazide (MD) DMC

veya SMD’nin bulgular›n› taklit ede-

bilen diğer bir bozukluktur. Kifoz ya

da skolyoz, küçük ve sferik sakrosiya-

tik çentik, düz, düzensiz asetabuler ta-

van, odontoid hipoplazi MD bulgula-

r›ndand›r. Ancak MD uzun veya k›sa

tüm tübüler kemiklerde genel k›sal›ğa

sebep olur. Ayr›ca hastam›zda pelvis-

te görülen ilyak  kanat konturlar›nda-

ki dantelimsi düzensizlik SMD veya

DMC’nin MD’den ayr›m›nda önemli

bulgudur.

Sponastrim displazi de osteoporoz

bağl› vertebral end-platelerinde inden-

tasyonlar SMD ve DMC’ nin vertebral

bulgular›n› taklit edebilir. Ancak spo-

nastrim displazide izlenen metafizyal

çizgilenmeler ve osteoporoz hastam›z-

da bulunmad›ğ› gibi ek olarak sponast-

rim displazide bulunmayan pelvik de-

ğişikliklerin bulunmas› hastam›z›n ta-

n›s›n› sponastrim displaziden DMC

veya SMD’ye yöneltmiştir. 

Spondiloepimetafizyal displazi

(SEMD) ve spondilometafizyal disp-

laziler (SMDİ) de hastam›zda bulunan

radyografik bulgular› taklit edebilir.

Bu iki hastal›kta da vertebral tutulum

ön plandad›r. Her ikisinde de verteb-

ralarda end-plate düzensizliği ve pla-

tispondili görülebilir. Spondiloepime-

tafizyal displazi özellikle de tarda tipi

platspondili, vertebralarda üst ve alt

end-platelerin santral ve posterior ke-

simlerinde tepe şeklinde düzensizlik,

skolyoz, hipoplastik koni şekilli odon-

toid proses, hafif ya da ileri epifizyel

displazi, küçük kemik pelvis, k›sa fe-

moral boyun ile DMC ya da SMC’yi

taklit edebilir. Hastam›z›n radyografi-

lerinde görülen düzensiz dantelimsi

konturlar› bulunan ilyak  kemikler,

skapula alt uçtaki kemikleşme defek-

tine bağl› konkav görünüm ve verteb-

ra grafilerinde end-plate santralindeki

kama şeklinde defekte bağl› çift kam-

bur görünümü DMC ya da SMD’nin

SEMD tarda ya da diğer SEMD’ler-

den  ay›rt edilmesinde oldukça önem-

lidir. Kozlowski tipi spondilometafiz-

yal displazi de vertebralarda ağ›r pla-

tispondili end-platelerde düzensizlik,

kifoz, kifoskolyoz, tübüler kemik me-

tafizlerinde düzensizlik, femoral osifi-

kasyon merkezlerinin fizis hatlar›nda

düzensizlik, asetabuler tavanda dü-

zensizlik ve koksa vara yapabilir bu

bulgular hastam›z›n radyografik bul-

gular›yla benzerlik gösterebilir. Has-

tam›za ait pelvis grafisinde izlenen

dantelimsi düzensiz konturlu ilyak

kanatlar şeklindeki karakteristik pel-

vis görünümü Kozlowski tip SMDİ ya

da diğer SMDİ’lerden ay›rt etmede en

önemli bulgudur. Ayr›ca vertebralar›n

end-platelerindeki değişiklikler dü-

zensizlikten çok karakteristik çift

kambur görünümü şeklindedir.

DMC ve SMD’den radyografik bul-

gular› ile ay›rt edilmesi gereken en

önemli hastal›klardan biriside muko-

polisakaridoz tip IV A’d›r (Morquio)

(6). Yayg›n platispondili, düzensiz

vertebral konturlar, hipoplazik odon-

toid proses, atlantoaksial subluksas-

yon, toraksta pektus karinatus ve art-

m›ş ön arka çap, daralm›ş ilyak  kanat-

lar, oblik asetabuler çat›, koksa valga

ve femoral epifizyal değişiklikler,

uzun kemiklerde epifiz ve metafizler-

de özellikle ileri hastal›kta düzensizlik

bulunan bu mukopolisakaridoz tipinin

ay›r›c› tan›s› önemlidir. Hastam›zda

bulunan ilyak  kanatlardaki dantelim-

si düzensizlik, skapula alt uçtaki de-

fektif kemikleşme nedeniyle olan

konkavite ile idrarda mukopolisakarit

at›l›m›n›n olmamas›, horizontal aseta-

buler çat›, vertebralar›n end-platele-

rinde çift kambur görünümü DMC ve-

ya SMD tan›s›n› destekleyen önemli

bulgular olarak kabul edilmiştir.

Mental retardasyon bulunmayan

Dyggve-Melchior-Clausen sendromu

yani Smith-McCort displazisi oldukça

nadir görülen osteokondrodisplazidir.

Özellikle vertebral tutulumlar› akond-

roplazi, brakiolmi (spondilodisplazi),

spondilometafizyal displaziler, spon-

diloepimetafizyal displaziler, sponast-

rim displazi ve metatrofik displazi gi-

bi vertebral end plate düzensizlikleri

ve platispondili yapabilen diğer hasta-

l›klar ile ay›r›c› tan› yap›lmas› gere-

ken bir hastal›kt›r. Ancak düzensiz

dantelimsi ilyak  konturlar, vertebra

end-platelerinde çift kambur görünü-

mü, skapula alt ucunda düzensiz ke-

mikleşmeye bağl› konkav görünüm

gibi karakteristik bulgular›n da yard›-

m›yla Smith-McCort displazisi olarak

kabul ettiğimiz olgumuza ait radyolo-

jik bulgular›n yeniden hat›rlanmas›n›n

vertebralar› tutan diğer hastal›klarla

ay›r›c› tan› aç›s›ndan faydal› olacağ›n›

düşünmekteyiz.
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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.

Key words: ●  bone diseases, developmental ● mental retardation 
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