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Osteogenesis Imperfekta Tip Il

Siilleyman Bayraktar*, Emel Ataoglu*, Seher Tabanli Bayraktar**, Murat Elevli*
*  Haseki Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, istanbul
**  Gokceada Devlet Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Canakkale

Osteogenezis imperfekta (0i); tip 1 kollajenin yapi veya sentez bozukluguna bagli olarak gelisen, cocukluklarda yaygin osteoporoz ve buna bagh ke-
miklerde frajilite, kiriklar ve deformitelerle karsimiza ¢ikan kalitsal bir bag dokusu hastaligidir. Bu yazimizda intrauterin multipl kiriklar, asiri bag do-
kusu frajilitesi, solunum giicliiii ile karsimiza ¢ikan ve ostegenesis imperfecta tip Il tanisi konulan bir yenidogan sunulmaktadir. Ol tip |1, kesin te-
davisi olmadigindan perinatal donemde hastalarin kaybedilmesi ile sonuglanir. Bu nedenle prenatal taniile bu hastalarin erken belirlenmesi en uy-
gun yaklasim olacaktir.
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Glukokortikoid Tedavisi Alan Hastalarda Fenobarbitalin Etkisi

Halil Saglam, Yasin Karali, Omer Tarim
Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklari Anabilim Dali

Girig: Barbittiratlar karaciger mikrozomal enzimlerini indiiklediklerinden birlikte kullanildiklari zaman oral antikoagiilanlar, glukokortikoidler, oral
kontraseptifler, fenitoin, griseofulvin, rifampisin, fenotiyazinler ve trisiklik antidepresanlarin plazma diizeylerini diisiiriirler ve etkinliklerini azaltirlar.
Burada 21 Hidroksilaz Eksikligi tanisiyla izlenirken konviilsiyon nedeniyle fenobarbital tedavisi alan iki olguda gézlemlenen fenobarbital ve gluko-
kortikoid etkilesimi sunulmustur.

Olgu 1: Yenidogan déneminden itibaren 21-hidroksilaz eksikligi tanisiyla izlenen ve metil prednizolon (10 mg/m2/giin) + 9-alfa-fludrokortizon (0.1
mg/giin) tedavisi ile kontrolii iyi olan 3.5 yasinda kiz olguya 1 yil dnce konviilsiyon gecirmesi {izerine fenobarbital baglanmistir. Bu tedaviden sonra
olgunun 17 OH progesteron diizeyleri yiikselmistir. Kullanmakta oldugu metilprednizolon dozu ~53 mg/m2/giin hidrokortizona esdeger diizeylere ¢I-
karlldigi halde hastada istenen yanit elde edilememis ve yiiksek doza ragmen glukokortikoidlerin periferik etkileri goriilmemistir. Bunun {izerinde
hidrokortizon (15 mg/m2/giin) tedavisine gecilmis ve bu tedaviyle 17 OH progesteron ve ACTH diizeyleri yeterince baskilanmistir.

Olgu 2: Yenidogan doneminden itibaren 21 hidroksilaz eksikligi tanisiyla izlenen ve 10 mg/m2/giin dozunda metil prednizolon + 0.1 mg/gin fludrokor-
tizon ile kontrolii iyi olan 7.5 yasinda kiz olguya konviilsiyon gecirmesi {izerine 3 yil dnce fenobarbital baglanmis ve sonrasinda olgunun 17 OH pro-
gesteron diizeyleri yiikselmeye baslamistir. Metil prednizolon dozu artirlmasina ragmen 17 OH progesteron ve ACTH diizeyleri yiiksek seyretmistir.
Bunun iizerine hastanin tedavisi (hidrokortizon elde edilemediginden) deksametazona degistirilmis ve ancak ~40 mg/m2/giin hidrokortizona esdeger
deksametazon ile hasta kontrol altina alinabilmistir. Farmakolojik olan bu dozlarda hastada steroide iliskin herhangi bir yan etki gdzlemlenmemistir.
Hastanin konviilsiyonunun tekrar etmemesi {izerine 6 ay 6nce fenobarbital tedavisi azaltilarak kesilmeye baslanmistir. Bu sirada steroid dozunda her-
hangi bir degisiklik yapiimamasina ragmen hastada tarti artigi olusmus ve 17 OH progesteronda asiri baskilanma goriilmiistiir. Bunun {izerine stero-
id tedavisi azaltilmis ve fenobarbital kesildikten sonra ~12 mg/m2/giin’e esdeger dozda deksametazon ile hasta kontrol altinda tutulabilmistir.
Sonug: Glukokortikoid replasman tedavisi ile birlikte fenobarbital kullanan hastalarda ilag etkilesimi gdriilebilir ve suprafizyolojik dozlarda glukokor-
tikoidlere gereksinim duyulabilir. Bu nedenle bu ilaglar bir arada kullanildiginda hastalar yakindan izlenmelidir. Kullanilan glukokortikoid bir baska-
siyla degistirildiginde sorunun ortadan kalkmasi olasidir.
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Kleidokranial Disostosis: Olgu Sunumu
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Girig: Kleidokranial Disostosis, ossoz ve dental dokularin jeneralize displazisi ile karakterlze otozomal dominant gegisli ve 1/3 olguda yeni mutas-
yonlarin neden oldugu bir hastaliktir. Burada boy kisaligi nedeniyle bagvuran ve kleidokranial disostosis tanisi alan bir olgu sunulmustur

Olgu: Klinigimize boy kisaligi sikayeti ile bagvuran 22/12 yasindaki erkek hastanin soygegmisinden babasinin fontanelinin 2 yasinda, babasinin ku-
zeninde ise 4 yasinda kapandigi 6grenildi. Fizik muayenesinde Boy: 78 cm, VA: 12.5 Kg, Boy sds: -2.54, Viicut Kitle indeksi: 21, kemik yasi: 9 ay ola-
rak bulundu.On fontanel 4_2 cm, arka fontanel 0.5 x 0.5 cm acik idi. Burun kokii basik, alin ¢ikik, boyun kisa, omuzlar diisiik, eller kiint ve kisa, dis-
ler hipoplazik idi. Diger sistem bulgulari normal bulundu. On fontanelin kapanmasini geciktiren ya da biiyiik acik fontanele neden olan hastaliklar
acisindan ayirica tani yapildiginda; dzellikle rasitizm, hidrosefali, hipotiroidi, osteogenesis imperfekta, down sendromu, mukopolisakkaridoz, akond-
roplazi, piknodisostozis ve sendromlar agisindan olgu irdelendi ve tam kan sayimi, biyokimyasal degerleri, Zn diizeyi, tiroid fonksiyon testleri nor-
mal bulundu. Radyolojik incelemede; 6n ve yan direkt kafa grafisinde on ve arka fontanel ile, mental simphizis agikti ve wormian kemik gériiniimii
mevcuttu. PA akciger grafisinde her iki klavikula ile 6n arka pelvis grafisinde simphizis pubis hipoplazik idi. Yan lomber grafide spina bifida ile uyum-
lu goriiniim mevcuttu. BAER testinde her iki kulakta |. dalga latanslarinda gecikme saptandi. Kranial tomografi ve panoramik ¢ene grafisi normaldi.
Sonug: Basit fizik muayene ydntemleri ve basit radyolojik inceleme ile tanisi kolayca konulabilen bir hastalik olan kleidokranial disostosis fontanel
acikhgr ve boy kisaligi ile bagvuran hastalarda ayirici tanida mutlaka akla gelmelidir.



