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Osteogenesis ‹mperfekta Tip II
Süleyman Bayraktar*, Emel Atao¤lu*, Seher Tabanl› Bayraktar**, Murat Elevli*
* Haseki E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi Çocuk Sa¤l›¤› ve Hastal›klar› Klini¤i, ‹stanbul
** Gökçeada Devlet Hastanesi Çocuk Sa¤l›¤› ve Hastal›klar› Klini¤i, Çanakkale

Osteogenezis imperfekta (O‹); tip 1 kollajenin yap› veya sentez bozuklu¤una ba¤l› olarak geliflen, çocukluklarda yayg›n osteoporoz ve buna ba¤l› ke-
miklerde frajilite, k›r›klar ve deformitelerle karfl›m›za ç›kan kal›tsal bir ba¤ dokusu hastal›¤›d›r. Bu yaz›m›zda intrauterin multipl k›r›klar, afl›r› ba¤ do-
kusu frajilitesi, solunum güçlü¤ü ile karfl›m›za ç›kan ve ostegenesis imperfecta tip II tan›s› konulan bir yenido¤an sunulmaktad›r. O‹ tip II, kesin te-
davisi olmad›¤›ndan perinatal dönemde hastalar›n kaybedilmesi ile sonuçlan›r. Bu nedenle prenatal tan› ile bu hastalar›n erken belirlenmesi en uy-
gun yaklafl›m olacakt›r.  
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Glukokortikoid Tedavisi Alan Hastalarda Fenobarbitalin Etkisi
Halil Sa¤lam, Yasin Karal›, Ömer Tar›m

Uluda¤ Üniversitesi T›p Fakültesi, Çocuk Sa¤l›¤› ve Hastal›klar› Anabilim Dal›

GGiirriiflfl:: Barbitüratlar karaci¤er mikrozomal enzimlerini indüklediklerinden birlikte kullan›ld›klar› zaman oral antikoagülanlar, glukokortikoidler, oral
kontraseptifler, fenitoin, griseofulvin, rifampisin, fenotiyazinler ve trisiklik antidepresanlar›n plazma düzeylerini düflürürler ve etkinliklerini azalt›rlar.
Burada 21 Hidroksilaz Eksikli¤i tan›s›yla izlenirken konvülsiyon nedeniyle fenobarbital tedavisi alan iki olguda gözlemlenen fenobarbital ve gluko-
kortikoid etkileflimi sunulmufltur.
OOllgguu 11:: Yenido¤an döneminden itibaren 21-hidroksilaz eksikli¤i tan›s›yla izlenen ve metil prednizolon  (10 mg/m2/gün) + 9-alfa-fludrokortizon (0.1
mg/gün) tedavisi ile kontrolü iyi olan 3.5 yafl›nda k›z olguya 1 y›l önce konvülsiyon geçirmesi üzerine fenobarbital bafllanm›flt›r. Bu tedaviden sonra
olgunun 17 OH progesteron düzeyleri yükselmifltir. Kullanmakta oldu¤u metilprednizolon dozu ~53 mg/m2/gün hidrokortizona eflde¤er düzeylere ç›-
kar›ld›¤› halde hastada istenen yan›t elde edilememifl ve yüksek doza ra¤men glukokortikoidlerin periferik etkileri görülmemifltir. Bunun üzerinde
hidrokortizon (15 mg/m2/gün)  tedavisine geçilmifl ve bu tedaviyle 17 OH progesteron ve ACTH düzeyleri yeterince bask›lanm›flt›r. 
OOllgguu 22:: Yenido¤an döneminden itibaren 21 hidroksilaz eksikli¤i tan›s›yla izlenen ve 10 mg/m2/gün dozunda metil prednizolon + 0.1 mg/gün fludrokor-
tizon ile  kontrolü iyi olan 7.5 yafl›nda k›z olguya konvülsiyon geçirmesi üzerine 3 y›l önce fenobarbital bafllanm›fl ve sonras›nda olgunun 17 OH pro-
gesteron düzeyleri yükselmeye bafllam›flt›r. Metil prednizolon dozu art›r›lmas›na ra¤men 17 OH progesteron ve ACTH düzeyleri yüksek seyretmifltir.
Bunun üzerine hastan›n tedavisi (hidrokortizon elde edilemedi¤inden) deksametazona de¤ifltirilmifl ve ancak ~40 mg/m2/gün hidrokortizona eflde¤er
deksametazon ile hasta kontrol alt›na al›nabilmifltir. Farmakolojik olan bu dozlarda hastada steroide iliflkin herhangi bir yan etki gözlemlenmemifltir.
Hastan›n konvülsiyonunun tekrar etmemesi üzerine 6 ay önce fenobarbital tedavisi azalt›larak kesilmeye bafllanm›flt›r. Bu s›rada steroid dozunda her-
hangi bir de¤ifliklik yap›lmamas›na ra¤men hastada tart› art›fl› oluflmufl ve 17 OH progesteronda afl›r› bask›lanma görülmüfltür. Bunun üzerine stero-
id tedavisi azalt›lm›fl ve fenobarbital kesildikten sonra ~12 mg/m2/gün’e eflde¤er dozda deksametazon ile hasta kontrol alt›nda tutulabilmifltir. 
SSoonnuuçç:: Glukokortikoid replasman tedavisi ile birlikte fenobarbital kullanan hastalarda ilaç etkileflimi görülebilir ve suprafizyolojik dozlarda glukokor-
tikoidlere gereksinim duyulabilir. Bu nedenle bu ilaçlar bir arada kullan›ld›¤›nda hastalar yak›ndan izlenmelidir. Kullan›lan glukokortikoid bir baflka-
s›yla de¤ifltirildi¤inde sorunun ortadan kalkmas› olas›d›r.  
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Kleidokranial Disostosis: Olgu Sunumu
H.Gözde Kanmaz, Ergun Çetinkaya, Zehra Aycan

SSK Ankara Çocuk Hastal›klar› E¤itim Hastanesi Pediatrik Endokrinoloji Bölümü

GGiirriiflfl:: Kleidokranial  Disostosis, ossöz ve dental dokular›n jeneralize displazisi ile karakterlze otozomal dominant geçiflli ve 1/3 olguda yeni  mutas-
yonlar›n neden oldu¤u bir hastal›kt›r. Burada boy k›sal›¤› nedeniyle baflvuran ve kleidokranial  disostosis tan›s› alan bir olgu sunulmufltur
OOllgguu:: Klini¤imize boy k›sal›¤› flikayeti ile baflvuran  22/12 yafl›ndaki erkek hastan›n soygeçmiflinden babas›n›n fontanelinin 2 yafl›nda, babas›n›n ku-
zeninde ise 4 yafl›nda kapand›¤› ö¤renildi. Fizik muayenesinde Boy: 78 cm, VA: 12.5 Kg, Boy sds: -2.54, Vücut Kitle ‹ndeksi: 21, kemik yafl›: 9 ay ola-
rak bulundu.Ön fontanel 4_2 cm, arka fontanel 0.5 x 0.5 cm aç›k idi. Burun kökü bas›k, al›n ç›k›k, boyun k›sa, omuzlar düflük, eller künt ve k›sa, difl-
ler hipoplazik idi. Di¤er sistem bulgular› normal bulundu. Ön fontanelin kapanmas›n› geciktiren ya da büyük aç›k fontanele neden olan hastal›klar
aç›s›ndan ay›r›ca tan› yap›ld›¤›nda; özellikle raflitizm, hidrosefali, hipotiroidi, osteogenesis imperfekta, down sendromu, mukopolisakkaridoz, akond-
roplazi, piknodisostozis ve sendromlar aç›s›ndan olgu irdelendi ve tam kan say›m›, biyokimyasal de¤erleri, Zn düzeyi, tiroid fonksiyon testleri nor-
mal bulundu. Radyolojik incelemede; ön ve yan direkt kafa grafisinde ön ve arka fontanel ile, mental simphizis aç›kt› ve wormian kemik görünümü
mevcuttu. PA akci¤er grafisinde her iki klavikula ile ön arka pelvis grafisinde simphizis pubis hipoplazik idi. Yan lomber  grafide spina bifida ile uyum-
lu görünüm mevcuttu. BAER testinde her iki kulakta I. dalga latanslar›nda gecikme saptand›. Kranial tomografi ve panoramik çene grafisi normaldi.
SSoonnuuçç:: Basit fizik muayene yöntemleri ve basit radyolojik inceleme ile tan›s› kolayca konulabilen bir hastal›k olan kleidokranial disostosis fontanel
aç›kl›¤› ve boy k›sal›¤› ile baflvuran hastalarda ay›r›c› tan›da mutlaka akla gelmelidir.
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