
Bu makale Diagnostic and Interventional Radiology’de yer alan İngilizce makalenin 
Türkçesi olup kaynak gösterme ve dizinleme amacı ile kullanılamaz.
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Spondilometafizyel displazi (SMD), ilk defa 1967 yılında Kozlows-
ki tarafından tanımlanmış oldukça ender görülen bir kemik displa-
zisidir (1). Radyolojik bulguları ve genetik kalıtımı açısından de-

ğişik alt tipleri tanımlanmıştır. Yanlış tedavi yönelimlerini önlemek ve 
ailelere gerekli danışmanlık hizmetlerini zamanında verebilmek açısın-
dan erken ve doğru tanı son derece önemlidir. Bu çalışmada, radyolojik 
ve klinik bulguları ile tanısını koyduğumuz ve literatür bilgileri ışığında 
tiplendirdiğimiz bir SMD olgusu sunulmuştur.

Olgu bildirisi
Bronkopnömoni nedeniyle başvuran 16 aylık erkek çocuk, akciğer 

grafisinde kostal uçların geniş görülmesi nedeniyle metabolik hasta-
lık veya iskelet displazisi yönünden araştırıldı. Hasta, anne ve babası 
birinci dereceden akraba olan sağlıklı bir ailenin tek çocuğu idi. Anne 
ve babasının kendilerinde veya diğer aile bireylerinde benzer bulguları 
düşündürebilecek yürüme bozukluğu, boy kısalığı, kifoskolyoz gibi vü-
cut şekil anormallikleri yoktu. Miyadında, normal vajinal yolla ve 3000 
gr ağırlığında doğmuştu. Yaşamının 3. ayında bilateral inguinal herni 
nedeniyle opere olduğu ve daha sonraki zamanlarda birkaç kez akci-
ğer enfeksiyonu nedeniyle tedavi aldığı, ayrıca yürümesinin gecikmiş 
olduğu ve halen desteksiz yürüyemediği öğrenildi. Yapılan laboratuar 
incelemesinde kan kalsiyum, fosfor ve alkalen fosfataz düzeyleri nor-
maldi. İdrarda aminoasid veya mukopolisakkarid atılımı yoktu. Boyu 
64 cm (<%3 persentil), kulaç mesafesi 65 cm, baş çevresi 45 cm (%3-
10 persentil), pubis-topuk mesafesi (alt segment uzunluğu) 26.5 cm, üst 
segment/alt segment oranı 1.39 (normal: 1.52) idi. Nörolojik inceleme 
bulguları normaldi.

Radyolojik tetkiklerden arka-ön akciğer grafisinde kostaların ön uçla-
rında genişleme ve çanaklaşma dikkat çekiyordu (Şekil 1). İki yönlü ver-
tebra grafilerinde intervertebral disk mesafelerinde artma, tüm vertebrala-
rın korpus yüksekliklerinde belirgin derecede azalma ile ön kesimlerinde 
gagalaşma görülürken posterior elemanları normaldi (Şekil 2). Ön-arka 
pelvis grafisinde asetabular tavanda yassılaşma ve pubis kemik ossifikas-
yonunda gecikme nedeniyle pubik mesafede genişleme vardı. Femur boy-
nu kısa ve künt, femoral metafizler belirgin derecede genişlemiş, proksi-
mal femoral epifizler gelişmemişti. Ekstremite grafilerinde her iki tarafta 
tibia ve fibula kısa ve kalın, proksimal ve distal metafizleri genişlemişti 
(Şekil 3). Humerus, radius ve ulna kısa ve geniş, proksimal ve distal me-
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Şekil 1. Posteroanterior akciğer grafisinde, kostal ön uçlarda genişleme ve çanaklaşmalar görülmektedir.

Şekil 2. Lateral torakolumbar vertebra grafisinde, 
vertebra korpuslarının ön uçlarında gagalaşma ve 
korpuslarda yaygın yükseklik kaybı görülmektedir.

Şekil 3. Ön-arka pelvis ve her iki alt ekstremite 
grafisinde, uzun tübüler kemiklerde kısalma 
ve genişleme, proksimal ve distal metafizlerde 
belirgin genişleme, femur boyunlarında genişleme 
ve küntleşme, ve proksimal femoral epifizlerin 
gelişmemiş olduğu dikkati çekmektedir. İskiopubik 
kemik ossifikasyonunda gecikme ve buna bağlı olarak 
simfizis pubis mesafesinde genişleme görülmektedir.

tafizleri belirgin geniş, elin kısa tübüler 
kemik metafizleri, özellikle metakarp-
ların distal metafizleri çanaklaşmış ve 
epifizler buralara gömülmüş görünüm-
deydi. Ayrıca metakarpal kemiklerde 
psödoepifizler mevcuttu  (Şekil 4).

Tartışma
SMD, yaşla birlikte bulguların art-

tığı, hem vertebral hem de tübüler 

kemiklerin metafizyel tutulumu ile 
karakterize, ancak tutulum şiddetine 
ve etkilenen segmentlere göre farklı 
tipleri tanımlanmış bir iskelet displa-
zisidir. SMD’nin en sık görülen klasik 
formu Kozlowski tipi olup otozomal 
dominant geçiş göstermektedir, ancak 
mutasyonlar sonucu X’e bağlı resesif 
geçiş de gösterebildiği bildirilmekte-
dir (1, 2). Doğumda normal olan bu 

hastalarda, erken çocukluk döneminde 
büyümede gecikme, gövdede kısalık, 
eklem hareketlerinde kısıtlılık, ördek 
gibi sallanarak yürüme, genu valgum 
ve hafif derecede skolyoz görülürken, 
erişkin dönemde ileri derecede boy 
kısalığı gelişmektedir. Radyografik 
bulgular, tübüler kemiklerin metafizle-
rinde genişleme, çanaklaşma ve düzen-
sizlik, femur boyunda kısalık ve ilerle-
yici koksa vara, vertebra korpuslarında 
yaygın ve ileri derecede platispondili, 
ön uçlarında dil şeklinde çıkıntı, kar-
pal kemik ossifikasyonlarında ve ke-
mik yaşında gecikme şeklindedir (2, 
3). Hastalığın bu klasik bulguları yanı 
sıra, Bagga ve arkadaşları  Kozlowski 
tipi bir SMD olgusunda hipokalsiürik 
hiperkalsemi bildirmişlerdir (4). 

Yukarıda temel bulguları sunulan 
SMD’nin, bu bulguların şiddetine, tutu-
lan kemiklerin özelliklerine ve kalıtım 
şekline göre farklı alt tipleri tanımlan-
mıştır. Bu konuda ilk sınıflamayı 1982 
yılında Kozlowski yapmış ve SMD’le-
ri 7 tipe ayırmıştır (Tablo 1) (5). Klasik 
bulguları ile tanımlanmış olan ve oto-
zomal dominant kalıtım gösteren for-
mu Tip I olarak adlandırılmıştır. Tip I 
SMD, literatürde Kozlowski tipi SMD 
olarak da adlandırılmaktadır (5, 6).

1991’de Maroteaux ve Spranger, 
SMD’leri femoral boyun tutulumu-
nun görünümlerine göre 3 ana tipte 
sınıflandırmıştır. Bu sınıflandırmada 
vertebral tutulum özelliklerine göre de 
alt grupları tanımlamışlardır (Tablo 2) 
(7). 

Yukarda sunulan sınıflandırma mo-
delleri dışında da literatürde farklı 
SMD tipleri bildirildiği görülmektedir. 
Bunlardan, Sutcliffe tipi (8), Boroc-
howitz tipi (9) ve Jansen tipi (10) gibi 
bazıları tanımlayan kişinin adıyla, Ce-
zayir tipi (11), Doğu Afrika tipi (3) ve 
Japon tipi (12) gibi bazıları olguların 
tanımlandığı ülke adlarıyla, ve aksiyel 
SMD (13) gibi bazıları da daha çok et-
kiledikleri vücut kısmının adıyla anıl-
maktadırlar.

Kozlowski,  2003’te yazdığı bir ma-
kalede, iki kardeşte burun kökünde 
basıklık ve alın çıkıklığı, ön kol de-
formitesi, hiperlordoz gibi farklı dış 
görünüm ve SMD ile benzer ancak tu-
tulum şiddeti ile farklı radyolojik bul-
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Şekil 4. Ön-arka bilateral el bilek grafisinde, radius ve ulnanın distal metafizlerinde genişleme, elin kısa 
tübüler kemiklerinde kısalma ve genişlemeler, metafizlerde özellikle metakarpal kemiklerin distal metafizlerinde 
çanaklaşmalar ve epifizlerin metafizlere gömülmüş görünümü dikkat çekmektedir. Ayrıca, metakarpal 
psödöepifizler de görülmektedir. 

gular tarif etmiştir. Bunun daha önce 
tanımlanan SMD’lere benzemediğini 
ve farklı bir SMD olabileceğini belirt-
miştir (14). Ehara ve arkadaşları, pla-
tispondili, küçük toraks ve kotların ön 
uçlarında çanaklaşma, proksimal fe-
moral metafizlerde düzensizlik ve iliak 
kanatlarda dantel şeklinde radyolojik 
görünümle beraber retinitis pigmento-
za ve optik atrofisi olan üç hasta (ikisi 
kardeş) bildirmişlerdir. Bunun, daha 
önce tanımlanmayan, yeni bir SMD 
olduğu belirtilmiş ve aksiyel SMD ola-
rak adlandırılmıştır (13). Ancak bu tip 
SMD, vertebral ve metafizyel tutulum 
özellikleri esas alındığında Maroteaux 
sınıflamasına göre tip A4 ile uyumlu-
dur.

Bizim sunduğumuz olguda bulgular, 
şiddetli jeneralize platispondili, kosta-
ların ön uçlarında çanaklaşma, femoral 
boyunlarda kısalık, proksimal femoral 
metafizlerde genişleme ve düzensiz-
likler, proksimal femoral epifizlerde 
gelişme geriliği, ellerdeki kısa tübüler 
kemiklerde şiddetli tutulumu temsil 
eden genişlemiş metafizler ve meta-
karpal metafizlerde çanaklaşmalar, 
uzun tübüler kemiklerde kısalıklar ve 
metafizyel genişlemeler şeklindedir. 
Kozlowski tipi SMD’nin en belirgin 
özeliği olan şiddetli platispondili, ke-
mik gelişiminde gecikme ve metafizyel 
çanaklaşma gibi karakteristik bulgular 
hastamızda tanımlanmıştır. Ancak 16 
aylık olan hastamızda proksimal femo-
ral epifizlerin gelişmemiş olması kok-
sa vara deformitesinin erken dönemde 
değerlendirilmesine izin vermemiştir. 
Bu bulgularla olgumuz Kozlowski’nin 

Tablo 1. Kozlowski’nin spondilometafizyel displazi sınıflaması, 1982

Spondilometafizyel 
displazi

Radyolojik bulguların şiddeti Genetik geçiş

Vertebralar Metafizler

Tip I ++++ ++++ Otozomal dominant

Tip II ++++ ++ Otozomal resesif

Tip III +++ ++ Otozomal resesif

Tip IV + + Otozomal dominant

Tip V ++++ ++++ Otozomal resesif

Tip VI ++ ++ Otozomal resesif

Tip VII ++++ +++ Otozomal resesif

Tablo 2. Maroteaux ve Spranger’in spondilometafizyel displazi sınıflaması, 1991

Şiddetli koksa vara Hafif vertebral ve metafizyel değişiklikler (Tip A1 (Sutcliffe))

Hafif vertebral değişiklikler, daha şiddetli metafizyel değişiklikler (Tip A2 (Schmidt, Langer))

Yuvarlak vertebral korpuslar (Tip A3)

Öne doğru dil şeklinde çıkıntı gösteren yassılaşmış vertebral korpuslar (Tip A4)

Femur boynunda orta derecede 
değişiklikler

Vertebral korpuslarda hafif düzensizlikler, elin kısa tübüler kemiklerinde kısalma ve metafizlerinde düzensizlikler (Tip B1) 

Yaygın platispondili, brakiyolmi (brachyolmy)’ye benzer (Tip B2) 

Femur boynunda hafif derecede 
metafizyel değişiklikler

Düzensiz konturlu kare şeklinde vertebral korpuslar (Tip C1)

Vertebralarda orta şiddette yassılaşma ve lateral grafide uzun vertebral korpus (Tip C2)

Vertebral korpuslarda trapezoid görünüm (Tip C3)
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KOZLOWSKI TYPE SPONDYLOMETAPHYSEAL DYSPLASIA: A CASE REPORT WITH 
LITERATURE REVIEW

ABSTRACT

Spondylometaphyseal dysplasia is a type of bone dysplasia characterized by vertebral and 
metaphyseal changes of varying severity. Diagnosis of the disease is difficult because the 
severity of bone involvement differs and symptoms change according to the age of the 
patient. In this study, radiographic findings of a 16 month-old male patient diagnosed as 
Kozlowski type spondylometaphyseal dysplasia is reported.

Key words: • dysplasia • bone dysplasia • osteochondrodysplasia
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sınıflamasına göre Tip I’e (Kozlowski 
tipi) uymaktadır.

Kozlowski tipi SMD, Morquio has-
talığından ayırt edilmelidir. Daha ön-
celeri Kozlowski tipi SMD’nin, Mor-
quio hastalığı olarak rapor edildiği 
bildirilmektedir (2). Oysa, Morquio 
hastalığında tanı, korneal opasiteler ve 
idrarda keratin sülfat atılımının olması 
ile rahatlıkla konabilmektedir. 

Mental retardasyon gösterme-
yen Dygve-Melchior-Clausen (Smith-
McCort dysplasia) ayırıcı tanıda düşü-
nülmesi gereken diğer bir displazidir. 
İliak kristalarda dantel şeklinde görü-
nüm ile vertebraların disk yüzeylerinde 
çift hörgüç görünümü ve yaygın platis-
pondili, fıçı göğüs ve skapula inferior 
kesiminde ossifikasyon yetersizliğine 
bağlı defektif görünüm gibi karakteris-
tik radyografik özellikleri (15, 16) ile 
olgumuzdan ayırt edilebilir. 

Ayırıcı tanıda, hem vertebral hem de 
metafizyel tutulum gösteren sponast-
rim displazi de düşünülmelidir. Ancak, 
metafizlerde çizgilenmeler, çıkık alın, 
semer burun, orta şiddette spinal de-
ğişiklikler ve hafif derecede sistemik 
osteoporoz bulguları (17) ile olgumuz-
dan farklılık göstermektedir.

Sonuç olarak, SMD ender görülen 
ancak tanısında ve tiplendirilmesinde 

radyolojik değerlendirmenin son dere-
ce önemli rol oynadığı bir hastalıktır. 
Erken ve doğru tanı, özellikle ailelere 
verilecek genetik danışmanlık açı-
sından önem taşırken, tipleme ve alt 
gruplarının tanımlanması konusundaki 
farklı görüşler, bu hastalık tablosu üze-
rinde başka araştırmaların da yapılma-
sı gereğine işaret etmektedir.
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