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Yenidoganda rizomelik kondrodisplazi punktata
ve foramen magnum stenozu

C. Tiirkay Yalin, ilkay Koray Bayrak, Murat Danaci, Liitfi incesu

gzggﬁz gﬂji'ss :’mms‘s:s'tes' Tip Fakaltesi, Radyoloj olan peroksizomal hastaliktir (1). Hayatin ilk yilinda osifiye ol-
mamig kikirdak epifiz merkezlerinin noktasal kalsifikasyonlari
ile karakterizedir. Agir otozomal resesif rizomelik form (Conradi), X’e
bagli dominant tip olan Conradi-Hunerman tipi ve daha hafif, yeni ta-
rif edilmis olan, genetik olarak heterojen Sheffield tipi olmak iizere ii¢
ayrt KDP sendromu bulunmaktadir (2). Bunlar disinda brakitelefalan-
jik, tibial metakarpal, humeral metakarpal ve diger bircok atipik form-
lar1 bulunur (3-5).

Bu olguda kiz yeni doganda, rizomelik KDP direkt radyoloji bulgu-
lar1 ve beraberinde goriilen, korda basiya sebep olan foramen magnum
stenozunun manyetik rezonans goriintiileme (MRG) bulgular literatii-
riin 15181 altinda tartigilmistir.

C.T. Yahn, i. K. Bayrak(E), M. Danaci, L. incesu K ondrodisplazi punktata (KDP) multipl epifizeal displazi formu

Olgu bildirisi

Yagaminin iiglincii giiniinde hipotoni, kardiyak iifiiriimler, kisa boy,
akondroplazi diisiindiiren yiiz goriiniimii, bileklerde ve parmaklarda
fleksiyon kontraktiirii, sag gozde katarakt bulgular1 olan kiz hastanin
laboratuar incelemesinde hemoglobin 20.8 gr/dl, hematokrit 58.7,
beyaz kiire sayis1 28.6 K/UL, AST 262 U/L, ALT 262 U/L,LDH 118 4
U/L, BUN 62 mg/dl ve kreatinin 1.6 mg/dl diizeyleri tespit edildi.

Iskelet radyografilerinde, humerusu ve femuru, distal iist ve alt ekst-
remite kesimlerine gore kisa goriiniimde olan hastanin, tiim ekstremite-
lerinde simetrik rizomelik kisalik oldugu saptandi (Resim 1A-C). Rizo-
meliye ek olarak, proksimal humeral epifizlerde, her iki patellada,
punktat epifizyel kalsifikasyonlar goriildii (Resim 1A,C). Vertebralar-
da koronal kleftler dikkati ¢ekmekteydi (Resim 1D). Laringotrakeal
kartilaj kalsifikasyonlar1 da bulunan hastanin, yan kafa grafilerinde,
platibazi dikkati ¢cekmistir (Resim 1D,E). Kosta 6n uglarinda ve ster-
numda punktat kalsifikasyonlar goriilmemekteydi ancak kostalarin an-
terior uclar1 hafif genislemisti (Resim 1D). Radyografilerde her iki kar-
pal bolgede ve ayak bileginde kaba punktat kalsifikasyonlar goriildii
(Resim 1B,C). Hastada, ayrica bilateral klavikiila kirig1 goriilmekteydi
(Resim 1A). Karin ultrasonografisi hepatomegali diginda normaldi. Ka-
raciger, dalak ve bobreklerde parankimal degisiklik goriilmedi. Trans-
fontanel ultrasonografik degerlendirme normal olarak kabul edildi.

Ekokardiografik degerlendirme ile kalpte membrandz ventrikiiler
septal defekt ve patent foramen ovale dikkati cekmisti.
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T2 agirlikli servikal ve T1 agirlikli
kranyal sagital MRG’de 2 mm sagital
capa sahip dar foramen magnum go-
riilldii (Resim 2A,B). Bazal ac1 bu go-
riintiilerde yaklasik 150 derece ol-
ciildii ve platibazi olarak degerlendi-

Resim 1. Rizomelik kondrodisplazi punktata tanili yeni doganin konvansiyonel radyolojik gériintiileri. A. Punktat
epifizyel kalsifikasyonlarla birlikte dist ekstremitede her iki humerusu etkileyen rizomelik kisalik gortliyor. Ayrica
bilateral klavikiiler fraktiir ve hepatomegali dikkati gekiyor. B. El bileklerinde bilateral kaba karpal kalsifikasyonlar
goruliyor. C. Femurlar etkileyen rizomelik kisalik, punktat patellar ve kaba tarsal kalsifikasyonlar izleniyor. D.
Laringeal ve respiratuar kikirdak kalsifikasyonlari, vertebral koronal kleftler ve kotlarin anterior uglarinda hafif
genisleme dikkati gekiyor. E. Laringeal kalsifikasyonlar ayrica yan kafa radyograminda da izleniyor, bu grafide

ayrica platibazi dikkati gekiyor.

rildi (Resim 2A). Eslik eden baziller
invajinasyon ile birlikte serebellar at-
rofi, paraserebral, peripontin sistern-
lerde ve tiim posterior fossada suba-
raknoid aralikta genisleme dikkati
cekti (Resim 2A). Aksiyel goriintiiler-

de hafif ventrikiiler dilatasyon diginda
ek patolojik bulgu saptanmadi.
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Resim 2. A. T1 agirlikl sagital kranyal MRG kesitinde foramen magnum stenozu, platibazi, eslik eden baziler invajinasyon, serebellar atrofi ile paraserebral, peripontin
sisternlerde ve tiim posterior fossada subaraknoid aralikta genigleme dikkati gekiyor. B. T2 agirlikl sagital servikal MRG kesitinde kord kompresyonuna sebep olan

foramen magnum stenozu (ok) gortliiyor.

Tartisma

KDP tiim iskelette biiytime plagi
bolgelerinde, periartikiiler dokularda,
noktasal kalsifikasyonlar gosteren is-
kelet displazisidir. X’e baghh domi-
nant tip olan Conradi-Hunerman tipi
ozellikle alt ekstremitelerde, uzun ke-
miklerin asimetrik kisalmasi ile ken-
dini gosterir ve rizomelik forma gore
daha iyi seyirlidir (2). Katarakt daha
nadirdir (%18), genellikle iktiyozi-
form eritrodermi gibi cilt lezyonlar1
goriiliir, sinirli alopesi bulunabilir (5).
Otozomal dominant tipi, X’e bagh
dominant olan sekline gore daha kotii
prognoz gostermesi ve polidaktili ol-
mamasiyla ayrilir (5). Bu tipte karpal
ve tarsal kemiklerde ve vertebra ile
sakrumda noktasal kalsifikasyonlar
goriiliir (5).

Daha agir seyreden otozomal rese-
sif rizomelik formda, daha fazla kata-
rakt insidans1 bulunur (%75), iktiyo-
ziform eritrodermi ile cilt lezyonlari
daha nadirdir ve ekstremitelerde rizo-
melik kisaliga sebep olur (2,5). Rizo-
metik kisalik humerusta daha belirgin
olup, proksimal epifizleri, patellay1 ve
diger epifizleri tutabilir. Vertebralar-
da goriilen koronal kleftler onemli
bulgulardandir (6). Otozomal resesif
rizomelik formda hastalar, infant ya
da yeni dogan doneminde respiratuar
distres nedeniyle kaybedilirlerken, di-
ger tipler daha uzun yasarlar ve men-
tal gerilik olusmaz (2). Rizomelik
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formda MRG ile beyinde, mental re-
tardasyona sebep olan migrasyon ano-
malileri belirlenmistir (5,7).

KDP’nin diger formlart olan meta-
karpal tipte, metakarplarda kisalik s6z
konusu olup humerus veya tibia tutu-
lumu eslik edebilir, psikomotor geli-
sim dogal olup cilt degisikligi ve kata-
rakt bulunmaz (5). Brakitelefalanjik
tipte ise distal falanks hipoplazisi en
karakteristik radyolojik bulgudur (8).
Sheffield tipi muhtemelen spesifik de-
gildir, genetik olarak heterojen olup
kalkaneal, spinal kalsifikasyonlar ice-
rebilir ve nispeten iyi seyirlidir (4).

Diger bircok durum epifizlerde
KDP’yi taklit edebilecek punktat kal-
sifikasyonlara sebep olabilir. Warfa-
rin ve fenitoin embriyopatileri, karak-
teristik olmamakla birlikte epifizlerde
punktat kalsifikasyonlara sebep olabi-
lir, rizomeli izlenmez (2). Punktat epi-
fizlerle birlikte el anomalisi, 6zellikle
brakidaktili ve distal falanks hipopla-
zisi (ters licgen seklinde) warfarin
emriyopatisi i¢cin nispeten spesifiktir
(3). Trizomi 18,21 ile mukopolisakka-
ridoz II, punktat kalsifikasyona sebep
olabilir, ancak siklikla kalkaneustadir
ve rizomeli goriilmez (9). Multipl epi-
fizyel displazi, punktat kalsifikasyon
gosteren epifizlere sebep olan diger
bir sendromdur, ancak yeni dogan do-
neminde tespiti imkansizdir (10). He-
patomegali, katarakt, hipotoni, yiik-
sek alin, patellar punktat kalsifikas-

yonlar ile karakterli Zelweger sendro-
mu, bulgulart KDP’yi en cok andiran
sendromdur (1). Ust ve alt ekstremite-
lerde goriilen rizomelik kisalik rizo-
melik KDP’yi Zelweger’den (serebro-
hepatorenal sendrom olarak da adlan-
dirilan peroksizomal hastalik) ve diger
peroksizomal hastaliklardan ayiran en
onemli bulgudur (1). Bobrekte kistler
ve MRG’de migrasyon anormalileri
de bu sendromun 6zellikleridir (5).

Daha sinirlt sayida ve lokalizasyon-
da bir¢ok degisik hastalik punktat
(noktasal) epifizyal kalsifikasyonlara
sebep olabilir. Olduk¢a genis olan bu
listede ek olarak Pacman displazisi,
Child sendromu, De Lange sendromu,
GM-1 gangliosidoz, Smith-Lemni-
Opitz sendromu, fetal alkol sendromu,
hidantoin, atesli hastalik, fenasetin in-
toksikasyonu ve sistemik lupus erite-
matozuslu anne bebegi bulunur (5,8,
11).

Sunulan olguda iist ve alt ekstremi-
telerde simetrik rizomelik kisalik,
proksimal humeral epifizlerde, her iki
patellada punktat epifizyal kalsifikas-
yonlar, vertebralarda koronal kleftler,
respiratuar kikirdak kalsifikasyonlari,
karpal ve tarsal kaba punktat kalsifi-
kasyonlar, kotlarin anterior ug¢larinda
genisleme, kafada platibazi dikkati
cekmistir.

Iskelet displazileri nedeniyle olus-
mus fasyal paralizi, flask paraparezi,
spastik paraparezi, spastik kuadripleji



gibi bircok nérolojik komplikasyon
tarif edilmistir (12-16). Bu hastalarda
radyolojik bulgular kifoza sekonder
spinal kanal stenozu, atlanto-aksiyel
subluksasyon veya fatal olan atlanto-
aksiyel dislokasyon gostermekteydi
(12-17). Bu nedenle biz nadir norolo-
jik semptomlar1 bulunan KDP hastala-
rinda, vertebral kolonun manyetik re-
zonans incelemesinin onemli olabile-
cegini diisiinmekteyiz. Nitekim direkt
radyografi bulgulartyla rizomelik
KDP olarak kabul edilen olgumuzun,
servikal MRG’sinde foramen mag-
num stenozu ve neden oldugu kord
basis1 tespit edilmisgti.

Bizim bilgilerimize gore higbir
KDP formu ile foramen magnum ste-
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CASE REPORT: RHISOMELIC CHONDRODYPSLASIA PUNCTATA AND FORAMEN

MAGNUM STENOSIS IN A NEWBORN

Chondrodysplasia punctata is a peroxisomal disorder which is a form of multiple
epiphyseal dysplasia. It is characterized by calcifications of unossified cartilaginous
epiphyseal centers during the first year of life. Severe autosomal recessive rhisome-
lic form shows bilateral proximal shortening of the upper and lower limbs with
punctate epiphyseal calcifications. We report radiological findings of a patient with
rhisomelic chondrodysplasia punctata. Magnetic resonance imaging showed fora-
men magnum stenosis that caused spinal cord compression.
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