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OZET

Kondrodisplazi Kalsifikans Punktata (CCP), klinik
olarak 1914 yilinda Conradi tarafindan; klinik,
patolojik ve radyolojik olarak ise 1931 yilinda
Hinermann tarafindan tanimlanan bir
sendromdur. CCP, ylz ve g6z anomalilerinin eslik
ettigi eklem ve kikirdak dokudaki kalsifikasyonlarla
dikkati ceken bir epifiz displazisidir. Dirsek ve
dizlerini agamama yakinmast ile degerlendirilen
hastanin yapilan klinik ve radyolojik muayenesi ile
CCP tanist kondu. Bulgular literatiir 1s13inda
tartigildi.

Anahtar Kelimeler: Kondrodisplazi Kalsifikans
Punktata.

SUMMARY

CHONDRODYSPLASIA CALCIFICANS
PUNCTATA (A CASE REPORT)

Chondrodysplasia Calcificans Punctata (CCP), was
defined as a clinical entity in 1914 by Conradi
and in 1931 Hinermann studied the entity as
clinically, pathologically and radiologically. CCP is
an epiphyseal dysplasia in which the calcification
of the joint cartilaginous tissue is noticed and
accompanied by the face and eye anomalies. The
patient was admitted with the Rack of extension
of both knees and elbows. After clinical and
radiological evaluation the patient was diagnosed
as CCP. The findings are discussed with literature.

Key Words: Chondrodysplasia Calcificans
Punctata.

GiRiS

Hastalik; chondrodystropia fetalis ossificans ve
chondrodistrophia punctata olarak da anilir. Ik
patolojik tanimlamalari 1893 yilinda Langhas
tarafindan yapilan, 1914 yilinda Conradi, 1931

yilinda ise Hiinermann tarafindan tarif edilen
chondrodysplasia congenita punctata (CCP) deri,
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ylz ve g6z anomalilerinin eglik ettigi, eklem ve
diger kikirdak dokulardaki kalsifikasyonlarin 6n
planda oldugu (kemiklerin uzunlamasina
bliyimede gerilik, katarakt, skolyoz ve kifoz gibi)
bir epifiz displazisidir. Etiyoloji ve patogenezi tam
aydinlatilamanmugtir4.

Ancak bu konuda son yillarda yogun genetik
calismalar yapilmaktadir. CCP, bircok calismada
peroxizomal bir bozukluk olarak gésterilmistir®°.
Ozellikle sistemik lupus eritematozuslu (SLE)
annelerin bebeklerinde klinik olarak CCP
bulgularinin goériilmesi, maternal SLE'a
baglanmistir’-®. Yine warfarin kullanan annelerin
bebeklerinde CCP benzeri klinik tablonun
goriilmesi ise hastaligin warfarine baglt olabilecegi
sorusunu akla getirmistir’. Bu cocuklarda saptanan
en o6nemli bozukluklardan biri de kollestrol
metabolizmasindaki bozukluklardir. Kelley ve
arkadasglarinin 5 CCP'li hastada yaptiklari
calismada; kolesterol biyosentezinde rol alan bazi
enzimlerin ¢ok yiikselmis olduklarini, bazi
enzimlerin ise yetersiz miktarda bulunduklarini
veya hi¢ bulunmadiklarini kesin olarak gostermis-
lerdir0.

En az iki tipi vardir. Biri, siddetli rizomelik tip olup
bilateral katarakt, simetrik ekstremite kisaligi,
psikomotor ve retardasyon ve erken o6lumle
karakterizedir. Oteki ise, Conradi-Hinermann
hastali@i olarak anilmakta olup asimetrik ekstremite
kisaligi, mental retardasyon, daha az oranda
katarakt ve daha iyi prognozla karakterizedir.

OLGU SUNUMU

1996 Ocak ayinda Elazig Devlet Hastanesi Cocuk
Sagligi ve Hastaliklar1 Poliklinigi'ne dirsek ve
dizlerini acamama yakinmasi ile basvuran, 12
glinlik kiz cocugu yapilan konstltasyon ile
degerlendirildi. Ailenin ilk cocugu idi. Ebeveynler
arasinda akrabalik yoktu ve saglikli gérintiimde
idiler. Hamilelik ve dogum normal seyretmisti.
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ARTROPLASTI ARTROSKOPIK CERRAHI / TURKISH JOURNAL OF ARTHROPLASTY ARTHROSCOPIC SURGERY 87

Dogum agirhi@ 2400 gr, dogum boyu 46 cm idi.
Bitin deri eritemli, tzeri kuru ve pul pul
dokunttler seklinde idi. Sol humerus ve femur sag
tarafa gore yaklasik 1 cm daha kisa idi. Ozellikle
sol tarafta daha belirgin olmak tizere diz, kalca ve
dirsek eklemlerinde fleksiyon kontraktiirti hakimdi
(Sekil 1). Butin eklemlerde genelde bir hareket
kisitliligi vardi. Sol tarafta radial sinirde parezi
mevcuttu ve kol ulnar deviasyondaydi (Sekil 2).
Goz ve kardiak muayenede patolojik bulguya
rastlanmadi. Klinik olarak belirgin dorsal kifoz géze
carpmakta idi.

Laboratuvar bulgular1 tamamen normal idi.

Radyolojik olarak da omuzdan itibaren ayaga
kadar olan biitiin eklem ve epifiz kikirdaklarinda
yer yer parcali-benekli kalsifikasyonlar izlenmekte
idi (Sekil 3, 4). Ayrica, kalsifikasyonlar vertebral
kolondaki kikirdaklarda da mevcuttu. Sol humerus

Resim 1: Alt ve st ekstremite eklemlerinde fleksiyon
kontraktiiri mevcuttu.

Resim 2: Radial sinir parezisi nedeniyle sol elde palmar
fleksiyon ve ulnar deviasyon goriilmektedir.

Resim 3: Bircok eklemi tutan kalsifikasyonlar
gorilmektedir.

ve sol femur sada gore yaklagik 1 cm daha kisaydi.
Ayrica Th,-L, vertebralar arasinda acikhdr sola
bakan skolyoz ve ayni yerde dorsal kifoz mevcuttu
(Sekil 5). Thg-Th,, vertebralar hemivertebra
seklinde idi. Ilk 6lgiminde 32 derece olan
torakolomber skolyoz, iki yilin sonunda 40
dereceye ulasmustt.

Olgumuzun kuru ve pullu deri doékintileri igin
dermatoloji konstiltasyonu ile tedaviye baslandi.
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Resim 4: Bircok eklemi tutan kalsifikasyonlar
goriilmektedir.

Eklem kontraktiirleri igin egzersizler dnerildi.
Olgumuz 48 ay boyunca izlendi. Bu siire i¢inde
zaman zaman ciddi olmayan st solunum yolu
infeksiyonlari ile enterit gegirdi. Iki yilin sonunda
gelisimi %50 persentilin altinda idi. Mental gelisim
ve ylrtimesi geri kalmisti. Eklem hareketleri yeni
dogan dénemine gore daha iyiydi. 3 yasinda
torako-lomber skolyoz nedeniyle opere oldu (Sekil

6, 7).

TARTISMA

Conradi-Hiinermann hastali ile ilgili cok sayida
olgu bildirilmesine ragmen, hastaligin klinik
ozellikleri ve genetik yapist tam anlagilamamustir.
X'e baglt olarak gectigi genelde kabul gérmektedir.

En az iki tip bildirilmistir. Biri daha hafif seyreden
Conradi-Hiinermann hastaligi, digeri daha agir
seyreden erken donemlerde letal sonuglanan
siddetli rizomelik tiptir. Ancak her iki tipe uymayan
tipler de bildirilmistir. Ornegin, kisa ve genis
humerus ve 6zellikle 4. metakarpin kisa oldugu
brakimetakarp tipi bildirilmistir!-3:12-16, Olgumuzun

Resim 5: Dorsal alandaki belirgin kifoz dikkati
cekmektedir.

bulgularinin nisbeten hafif olmasi nedeniyle
Conradi-Hinermann Hastaligi olarak yorumladik.

Olgularin blyik ¢ogunlugunun sporadik olmasina
ragmen, ailesel olgular da bildirilmistir®. Olgumuz
ailenin ilk cocugu idi. Ebeveynlerinin kardes ve
akrabalarinda daha 6nce boéyle bir olguya
rastlanmamigti. O yutizden ailevi yoniin tizerinde
durma olanagimiz yoktu.

Bazi galigmalarda antenatal ddnemde USG ile de
taninabilecegil” bildirilmisse de hastalik, genellikle
dogumdan sonra radyolojik olarak taninmaktadir.

Laboratuvar bulgulari hemen her zaman
normaldir. Tan1 deg@eri yoktur. Buna ragmen
Brookhyser ve arkadaslarinin ardisik CCP'li g
yenidoganda vyaptiklar1 bir ¢alismada
alkyldihydroacetone phosphate acyltransferase
synthase enziminin eksik oldugunu gérmis olup
bu enzimin prenatal dénemde 6nemli bir tani aract
olabilecegi kanaatine varmislardir!8.

Katarakt %20 olguda bildirilmistir!3. Géz
konstiltasyonu sonucunda olgumuzda katarakt



ARTROPLASTI ARTROSKOPIK CERRAHI / TURKISH JOURNAL OF ARTHROPLASTY ARTHROSCOPIC SURGERY 89

Resim 6

Resim 7

Resim 6-7: Enstrimantasyon sonrasi gorintt.

olmadigi ve tim batin USG ile de i¢ organ
anomalisi bulunmadig: anlagilmistir.

Hastaligin tedavisi hafif ve agir formlarda
degismektedir. Hafif formlarinda eklem
hareketlerini arttirici egzersizler yaptirmak yeterlidir.
Bu olgularda ileri dénemlerde eklem iligkileri ve
hareketleri tatminkar bir hal almaktadir. Bu grup
hastalarda ¢odu zaman cerrahi girisim
gerekmemektedir. Nitekim hastamizda baglangicta
kalcalarda mevcut olan subluksasyon iki yilin
sonunda normal olarak degerlendirilmistir. Agir
formlarinda ise erken dénemlerde yine eklem
hareketlerini arttirici egzersizler yaptirilir, ileri
dénemlerde ise ekstremite esitsizlikleri icin
epifizyodez veya uzatma ameliyatlart yapilir.
Skolyoz ve kifoz i¢in ortez veya spinal flizyon
yapilabilmektedir!-®12-13. Olgumuza 3 yasinda 6zel
bir hastanede spinal enstruman uygulanmis, ancak
beklenen diizelme elde edilememistir.

Sonug olarak Conradi-Hiinermann Hastaliginin X'e
bagli dominant veya resesif gectigi, kiz

cocuklarinda sik gortldugu, genellikle sporadik
oldugu ve hafif formlarinda prognozun iyi, agir
formlarinda kot oldugunu séylemek mimkindur.
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