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skelet displazileri, kemiklerin  oluflum ve gelifli-
mindeki bozukluklar nedeniyle flekil, yap› ve

uzunluklar›ndaki  anormallikler ile kendini göste-
ren, oldukça karmafl›k ve  heterojen bir grup olufl-
turan  hastal›klard›r. 

Nadir rastlanan ve ço¤unlukla ölümcül iskelet
displazilerinden biri olan kamptomelik displazi, ilk
kez 1970 y›l›nda Spranger ve ark. taraf›ndan ayr›
bir bafll›k olarak belirtilmifltir (1). Literatürde s›kl›¤›
10,000 canl› do¤umda  0.05 ile 1.6 aras›nda bildi-
rilmektedir (2,3). Kamptomelik displazinin etyolo-
jisi ve geçifl paterni kesin olarak bilinmemektedir.
Olgular›n ço¤unlu¤unda akraba evlili¤inin olmas›
otozomal resesif geçifli düflündürmektedir, pek çok
olgu ise sporadiktir (4).

Kamptomelik displazide en belirgin ve de¤ifl-
meyen özellik  femur ve tibiada gözlenen belirgin
bükülme ve k›sal›kt›r. Uzun kemiklerdeki e¤rili¤in
yan› s›ra skapulan›n hipoplastik olmas›, iliak ke-
miklerde ve omurgada yass›laflma saptanmas› da
kamptomelik sendroma özgün bulgulard›r. Ayr›ca
makrosefali, al›n ç›k›kl›¤›, mikrognati, burun kökü
bas›kl›¤›, damak yar›¤›, hipertelorizm, kulaklarda
düflüklük gibi bafl ve yüz anomalileri, dar gö¤üs
kafesi, k›sa ve kal›n parmaklar, klinodaktili, pes
ekinovarus, kalça, dirsek ve el eklemlerinde ç›k›k-
lar  ve erkek psödohermafroditizmi  s›k görülen di-
¤er bulgulard›r (4,5).

Kamptomelik displazinin, özellikle risk alt›nda-
ki ailelerde, ultrasonografi ile prenatal tan›s› bildi-
rilmifltir (6-8). Hastal›¤›n prognozu genel anlamda
kötüdür. Beluffi ve Fraccoro’nun 92 olguluk seri-
sinde 89 çocu¤un ilk 10 ay içinde öldü¤ü bildiril-
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mifltir (9). Ölüm sebebi genellikle solunum s›k›nt›-
s› ve trakeomalasiye ba¤l›d›r (5). Kalp, böbrek ve
merkezi sinir sistemi anomalileri de ölüm nedenle-
ri aras›ndad›r. Yaflayan olgularda ileri yafllarda,
omurga problemleri sorun yaratmaktad›r. Son y›l-
larda, kamptomelik displazi olgular›nda omurgaya
baflar›l› ortopedik giriflimlerin uyguland›¤› seriler
bildirilmeye bafllanm›flt›r (10). 

Ultrasonografi ile kamptomelik displazi prena-
tal tan›s› konulan ve halen 2 yafl›nda olup, do¤um
sonras› ortopedik müdahaleler ile alt ekstremitede-
ki e¤rilik ve k›sal›¤›n düzeltildi¤i  bir  olgu sunul-
mufltur.

OOLLGGUU

23 yafl›nda gravida 1, parite 0 ve 3. derece ak-
raba evlili¤i olan gebe, 31 gebelik haftas›nda yap›-
lan ultasonografide fetusda iskelet sistemine ait
anomaliler gözlenmesi üzerine ileri tetkik ve tan›
amac›yla klini¤imize refere edildi. 

Ultrasonografi ile fetusun de¤erlendirilmesinde,
alt ekstremitelerin  ileri derecede k›sa oldu¤u göz-
lendi. Femur, tibia ve fibula ölçümlerinin her iki
bacakta ileri derecede k›sa oldu¤u (gebelik haftas›
için 2 standart deviasyonun alt›nda) ve belirgin bü-
külme oldu¤u saptand› (Resim 1). Üst ekstremite-
lerdeki uzun kemikler ise normal  boyut ve biçim-
de idi. Elde parmaklar k›sa ve künt, ayaklarda ise
pes ekinovarus mevcuttu. Yüzde, mikrognati, ç›k›k
al›n ve yar›k damak saptand›. Omurgada yass›lafl-
ma belirlendi ve skapula hipoplazik olarak gözlen-
di. Bu bulgularla  kamptomelik  displazi tan›s› ko-
nuldu. Di¤er sistemlere ait herhangi bir anomali
saptanmad›. Fetal kan örneklemesi ile elde edilen
kanda  karyotip  46 XY olarak bulundu. Durum ai-
le ile detayl› olarak tart›fl›ld›. Gebeli¤in yafl›, klini-

¤imizin t›bbi tahliye s›n›rlar›n› aflt›¤›ndan, aileye
tahliye seçene¤i sunulmad›. Gebelik  terme kadar
izlendi ve 39 gebelik haftas›nda normal spontan
do¤umla 3440 gr. a¤›rl›¤›nda, 1. dakkika Apgar’›  9
olan erkek bebek do¤urtuldu.

Yenido¤anda, alt ekstremitelerde k›sal›k ve
uzun kemiklerde belirgin bükülme saptand›. Ayr›-
ca  burun kökü bas›kl›¤›, düflük kulak, damak kub-
be yüksekli¤i, yumuflak damak yar›¤›, pes ekinava-
rus ve mikropenis gözlendi. Radyolojik inceleme-
de, her iki  femurda bükülme, hipoplastik skapula,
omurgada mineralizasyon eksikli¤i ve yass›laflma
saptand› (Resim 2). Bu bulgular ›fl›¤›nda, genetik
ve ortopedik konsültasyon  sonucunda yenido¤an-
da, kamptomelik displazi tan›s› teyid edildi.

Yenido¤an döneminden itibaren ortopedi kli-
ni¤i taraf›ndan takibe al›nan ve gerekli müdahale-
leri yap›lan olgumuz halen 2 yafl›ndad›r (Resim 3).
Yap›lan ortopedik giriflimler ile alt ektremitelerin-
deki k›sal›¤› ve e¤rili¤i düzeltilen çocu¤umuz yürü-
yebilmektedir ve ayr›ca motor, mental ve fiziksel
geliflimi normal olarak devam etmektedir. 

RReessiimm  11::  Femur, tibia ve fibula ölçümlerinin ileri derecede k›sa
(gebelik haftas› için 2 standart deviasyonun alt›nda) ve belirgin
bükülme oldu¤u gözlenmektedir.

RReessiimm  22::  Radyolojik incelemede, her iki femurda bükülme , hi-
poplastik skapula , kollumna vertabraliste mineralizasyon eksikli-
¤i ve yass›laflma gözlenmektedir.
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TTAARRTTIIfifiMMAA

‹skelet sistemi displazileri oldukça karmafl›k ve
heterojen bir grup oluflturan hastal›klard›r. Ay›r›c›
tan›lar› zor ve zahmetlidir. Antenatal dönemde ult-
rasonografi ile fetusda iskelet sistemine ait anoma-
liler tespit edildi¤inde, ay›r›c› tan›da bulunabilmek
ço¤u zaman tam anlam›yla bir bulmaca çözmeye
benzer. Ultrasonografi ile iskelet displazilerinin
prenatal tan›s›nda; özellikle etkilenen kemiklerin
belirlenmesi, k›sal›kla beraber k›r›lma veya bükül-
menin olup olmad›¤›, kemiklerdeki mineralizasyo-
nun derecesi, kafan›n ve omurgan›n flekli, gö¤üs
kafesi ve kaburga kemiklerinin özelli¤i, parmakla-
r›n say›s› ve birbirleriyle iliflkisi de¤erlendirilmesi
gereken hususlard›r (4). Tüm zahmetine karfl›n
prenatal tan› için bütün çaba harcanmal›d›r. Do¤ru
tan›, fetusun prognozunu belirlemek ve gebeli¤in
akibeti hakk›nda do¤ru karar verebilmek için ge-
rekli oldu¤u gibi, ailenin daha sonraki gebelikle-
rindeki risklerini belirleyebilmek aç›s›ndan da son
derece önemlidir. Do¤um sonras› da klinik gene-
tisyen ve ölümün oldu¤u olgularda otopsi ile olgu,

bir ekip taraf›ndan tüm detay› ile incelenerek tan›
konulmaya çal›fl›lmal›d›r. 

Kamptomeli, e¤ilmifl, bükülmüfl ekstremite an-
lam›na gelir. Kamptomelik displazide de en belir-
gin bulgu alt ekstremite kemiklerinde gözlenen be-
lirgin e¤riliktir. Bu bulgunun yan› s›ra skapulan›n
hipoplastik olmas›, iliak kemiklerde ve omurgada
yass›laflma saptanmas› da önemli bulgulard›r. Bafl
ve yüz anomalilerine, hidrosefaliye, kalp ve böb-
rek anomalilerine de s›kça rastlan›r (5). Kampto-
melik displazinin her iki cinste görülme s›kl›¤› eflit-
tir. Ancak. genotipi erkek olan olgular›n % 75 ‘in-
de d›fl genitallerde k›z fenotipi veya ambigü geni-
talia görülmektedir (11). Gonadal ve genetik olarak
erkek olan olgularda gözlenen psödohermafroditi-
zim, son y›llarda hastal›¤›n nedenin, SRY-ba¤›ml›
gende oluflan mutasyonun oldu¤unun gösterilme-
siyle izah edilmifltir (8). Olgumuzda utrasonografi
ile penis gözlenmifl ve yap›lan karyotiplemede 46
XY saptanm›flt›r. Do¤duktan sonra yap›lan genital
muayenede, erkek genital organlar› normal olarak
gözlenmifltir ancak penis, genetisyen taraf›ndan
mikropenis olarak de¤erlendirilmifltir. 

Olgumuzun prenatal tan›s›nda, alt ekstremite
uzun kemiklerinde k›sal›k ve e¤rilik, pes ekino va-
rus, mikrognati, burun kökü bas›kl›¤›, yar›k da-
mak, skapula hipoplazisi ve omurgada yass›laflma
saptanmas›  yol gösterici olmufltur. Ay›r›c› tan›da,
kemiklerde bükülme ile kendini gösterebilen  os-
teogenesis imperfekta, tanatoforik displazi ve hi-
pofosfatazya düflünülmüfltür. Mineralizasyon eksik-
li¤inin sadece omurgada olmas›, mineralizasyonu
normal olan kalvaryumun gözlenmesi ve kemik k›-
r›klar›na rastlanmamas› osteogenesis imperfekta ile
hipofosfatazya tan›lar›ndan uzaklaflt›rm›flt›r. Kalvar-
yumun fleklinin yonca yapra¤› görünümünde ol-
mamas› ve k›sal›¤›n yaln›zca alt ekstremite uzun
kemiklerinde saptanmas› thanataforik displazinin
aleyhine yorumlanm›flt›r. 

Kamptomelik displazinin bafll›ca radyolojik bul-
gular›; uzun kemiklerde k›sal›k ve e¤ilmeye efllik
eden skapula aplazisi- hipoplazisi, vertebra pedi-
küllerinde mineralizasyon eksikli¤i ile vertikal
planda iliak kemikler aras›ndaki mesafenin azal-
mas›d›r (4). Olgumuzda radyolojik olarak saptanan
femurlardaki bükülme, omurgadaki mineralizas-
yon eksikli¤i ve skapula hipoplazisi kamptomelik
displazi için tan› koydurucu niteliktedir. 

Kamptomelik displazi olgular›n›n yaklafl›k
%50’si ölü do¤umla ya da do¤umu takiben birkaç
hafta  içinde solunum s›k›nt›s›na ba¤l› ölümle so-
nuçlan›r (5). Dar gö¤üs kafesi, dar larinks ve  tra-
keomalasi ölüme sebep olan solunum güçlü¤ünün
nedenleridir (5). Kalp, böbrek ve merkezi sinir sis-
temi anomalileri de önemli ölüm nedenleri aras›n-
dad›r. Ancak solunum güçlü¤üne neden olacak
problemleri ve di¤er ilave ciddi anomalileri olma-

RReessiimm  33::  Yenido¤an döneminden itibaren ortopedi klini¤i tara-
f›ndan takibe al›nan ve ortopedik giriflimler ile alt ektremitelerin-
deki k›sal›¤› ve e¤rili¤i düzeltilen olgunun 2 yafl›ndaki görünü-
mü.
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yan olgular yaflamlar›n› sürdürebilmektedir. ‹leri
yafllara kadar yaflayan olgularda omurgaya ait
problemler ortaya ç›kmaktad›r (10). Dolay›s›yla
ciddi solunum problemleri geliflmeyen çocuklarda,
yaflam›n ilk y›llar›nda alt ekstremitelerdeki e¤rilik
ve k›sal›¤›n giderilmesine yönelik ortopedik giri-
flimlerin yap›lmas› ve daha sonrada yak›n takipe
devam edilerek omurgada geliflebilecek sorunlar›n
tespit edilerek tedavisine yönelik giriflimlerin yap›l-
mas› gerekir. Olgumuzda erken dönemdeki orto-
pedik giriflmler baflar› ile uygulanarak alt ekstremi-
te e¤rili¤i düzeltilmifltir. Halen 2 yafl›nda olan ço-
cu¤umuz Ortopedi Klini¤imiz taraf›ndan yak›ndan
ve çok baflar›l› bir flekilde takip edilmektedir. Ayr›-
ca Çocuk Klini¤i genetik bölümü taraf›ndan da pe-
riyodik takipleri yap›lmaktad›r. Motor, mental ve fi-
ziksel geliflimi normal olarak devam etmektedir.  

Kamptomelik displazinin prenatal ultrasonogra-
fik tan›s› mümkündür. Erken haftalarda tespit edil-
di¤inde aile ile konuflularak gebeli¤in sonland›r›l-
mas› önerilebilir. Ancak olgumuzun da ortaya koy-
du¤u üzere, ilave anomalileri olmayan ve erken
dönemde solunum güçlü¤ü geliflmeyen olgularda
gerekli müdahele ve takipler ile olumlu sonuçlar
elde etmek mümkün olabilir. Aileye prognoz belir-
tilirken, hastal›¤›n ço¤unlukla ölümcül oldu¤unu
belirtmekle beraber, madalyonun di¤er yüzüyle il-
gili veriler sunmak da gerekti¤i kan›s›nday›z. 
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