
ABSTRACT

Osteogenesis imperfecta (OI), also known as

"brittle bone disease" is a relatively common here-

ditary connective tissue disorder characterized by

bone deformation, fragility and fractures. Mole-

cular studies have demonstrated that most cases

result from mutations affecting the genes respon-

sible for the formation of type 1 collogen. Other

frequently affected tissues include tendon, liga-

ment, skin, sclera, teeth, middle and inner ear.

Commonly observed dental abnormalities include

dentinogenesis imperfecta and malocclusion.
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ÖZET

Osteogenezis İmperfekta (Oİ), diğer ad›yla

k›r›lgan kemik hastal›ğ›, oldukça yayg›n görülen

kal›t›msal geçiş gösteren kemiklerde deformite,

fraktür ve frajilite ile seyreden konnektif doku

hastal›ğ›d›r. Moleküler çal›şmalar,  bu bozukluğun

sebebinin, çoğu vakada tip 1 kollajenin yap›m›ndan

sorumlu olan genin mutasyonu olduğunu göster-

miştir. Kemiklerin d›ş›nda kollajeni yap›s›nda

bulunduran tendon, ligament, deri, sklera, dişler,

orta ve iç kulak etkilenebilir. Hastalarda s›k

görülen dental anomaliler, dentinogenezis imper-

fekta (Dİ) ve maloklüzyondur.

Anahtar Sözcükler: Osteogenezis imperfekta,

k›r›lgan kemik hastal›ğ›, dentinogenezis imperfek-

ta.

GİRİŞ

Osteogenezis imperfekta (Oİ) kemik, diş,

sklera, ligamentlerin ana proteini olan tip1 kol-

lajenin yap›m›ndan sorumlu genin mutasyonu

sonucu ortaya ç›kan genetik geçişli konnektif

doku hastal›ğ›d›r. Organik matrikste bozukluk

olmas› nedeniyle fetal kollajen matür kollojene

dönüşememektedir. Kalsifikasyonda herhangi

bir problem yoktur (1). Kemik trabekülasyonu

normalden daha az ve daha incedir. Histolojik

olarak kemik olgunlaşmam›ş olup, lamelleri ve

havers sistemi defektlidir (2). 

Oİ, genellikle mavi sklera (skleran›n aş›r›

incelmesine bağl› olarak alttaki damar tabaka-

s›n›n görünmesi nedeniyle), işitme güçlüğü

(osteoskleroz nedeniyle), kol ve bacaklarda

deformite, büyüme geriliği, kemik ağr›lar›, ek-

lem dislokasyonlar›, akciğer ve kalp problemleri

ve dentinogenezis imperfekta (Dİ) ile seyreder.

Herhangi bir etnik ve ›rksal ay›r›m yap›lmak-

s›z›n yeni doğanlarda Oİ görülme oran›n›n

1:5000 ile 1:20000 aras›nda olduğu bilinmekte-

dir (3).

Sillence ve ark. (4) osteogenezis imperfek-

tay› radyografik, genetik ve klinik kriterlere

göre 4 gruba ay›rm›şlard›r. Tip 1 hafif olup,

hastalar normal statüre sahiptir. Uzun kemik-

lerde eğilme görülmez. Mavi sklera, genellikle
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30 yaş›n yukar›nda işitme bozukluğu ile seyre-

der. Tip 2’de çoklu kemik k›r›klar› nedeniyle

fetüs döneminde ölümler görülür (4).

Tip 3 hastalarda, klasik Oİ belirtileri ile

beraber doğumla başlay›p ilerleyen kemik

deformiteleri görülür. Erken yaşlarda işitme

kayb›, büyüme geriliği, kas güçsüzlüğü ve

kemik fraktürleri görülür. Bu grup hastalar

erken yaşlarda tekerlekli sandalyeye mecbur

kal›rlar. Tip 4 hastalar, Oİ nin hafif ve ciddi

formlar› aras›nda geniş bir fenotipik çeşitlilik

gösterirler. Hareket k›s›tl›l›ğ›, k›sa statür, uzun

kemiklerde eğilme, vertebral fraktürler, yaşam

süresinde k›salma görülebilir (3,5,6).

Oİ hastalar›nda dental anomaliler, dentino-

genezis imperfekta, maloklüzyon, alt çene prog-

natizmi, vertikal boyutta azalma görülür. Dİ süt

ve daimi dentisyonda dentin yap›m›ndaki

bozukluk ile karakterize herediter bir bozukluk-

tur.3 gruba ayr›l›r. Tip 1 Oİ ile beraber görülür.

Dentindeki yap›sal bozukluklar tip 1 kollajen

bozukluğundan kaynaklan›r. Tip 2 ve 3 Dİ ise

dentin sialofosfoproteini yapan genin mutas-

yonundan kaynaklan›r. Tip 2 ve 3’ ün Oİ ile her-

hangi bir bağlant›s› yoktur. Her 3 formda da

dişler opakt›r. Kahverengiden mavi-gri’ye kadar

değişik renkte olabilirler. Mine dentin bağlan-

mas›ndaki bozukluk nedeniyle kesici ve oklüzal

yüzeylerdeki mine kademe kademe parçalan›r.

Bunun sonucunda dişlerde atrizyonlar görülür.

Dİ tip 1 ve 2’ nin radyografik görüntüsü benzer

olup servikal daralma, k›sa ve iğnemsi kökler,

pulpa kanal›nda t›kanmalar ve periradiküler

radyolüsensiler  görülür.  Tip  3 Dİ n›n bu iki

formdan fark› pulpa t›kanmalar›n›n olmamas›d›r

(3).

Bu olgu raporunda Ankara Üniversitesi Diş

Hekimliği Fakültesi Oral Diagnoz ve Radyoloji

bölümüne başvuran 20 yaş›ndaki Osteogenezis

İmperfekta hastas›n›n dental değerlendirmesine

yer verilmiştir.

VAKA RAPORU

Hasta, Ankara Üniversitesi Diş Hekimliği

Fakültesi Oral Diagnoz ve Radyoloji bölümüne

aral›k 2007 tarihinde sağ mandibuler az› di-

şindeki ağr› şikayeti ile başvurmuştur. 20

yaş›ndaki kad›n hastadan al›nan anamnez neti-

cesinde Oİ hastas› olduğu öğrenilmiştir.

Hastan›n klinik semptomlar› oldukça belirgin

olup, uzun ekstremitelerde gelişim geriliği ve

eğilmeler mevcuttur. Ekstraoral muayenede

hastada mavi sklera olduğu görülmüştür (Re-

sim: 1). Hasta ayakta durma ve yürüme fonksi-

yonlar›n› yerine getirememesi nedeniyle

ebeveyni taraf›ndan kliniğimize getirilmiştir. 90

cm boyunda ve 12 kilogram ağ›rl›ğ›nda olup,

al›nan sistemik anamnezinde göğüs kafesindeki

darl›k yüzünden solunum güçlüğü olduğu

öğrenilmiştir Hastal›ğ› doğumunda teşhis edil-

miş olup, daha önce birçok kere kol ve bacağ›n›

k›rd›ğ› öğrenilmiştir. Hasta 12 yaş›na kadar

Miacalcic ampul preperat›n› kullanm›ş, son-

ras›nda doktorunun tavsiyesi üzerine b›rak-

m›şt›r. Oİ için yap›lan aile soygeçmişinde böyle

bir hastal›k olmad›ğ› öğrenilmiştir. Hastan›n diş

hekimliği yönünden özgeçmişi incelendiğinde

daha önce sadece sol alt molar dişini çektirdiği

öğrenilmiştir. Yap›lan ağ›z içi klinik muayenede

ağr› şikayetine neden olabilecek sağ mandibuler

az› dişinde derin çürük ve yayg›n diş taşlar›

dikkati çekmiştir (Resim: 2). Hastan›n dişi her-

hangi bir fraktür riskine karş› oldukça dikkatli

bir şekilde çekilmiş ve periodontal tedavisi

yap›lm›şt›r. Radyografik muayene sonucunda

dişlerin pulpalar›nda obliterasyon, servikal böl-

gelerinde daralma ve kemik yap›s›nda incelme

gözlemlenmiştir (Resim: 3).

Hastan›n çekilen dişi dentinogenezis

imperfekta olas›l›ğ› nedeniyle patolojik incele-

meye gönderilmiştir. Patoloji raporunda mater-

yalin kesitlerinde, farkl› dentin paternlerine

sahip diş yap›s› izlenmiştir. Diş dentininin tü-
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Resim 1: Hastan›n ekstraoral görünümü.
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büler yap›s›n›n k›smen korunduğu, pulpaya

doğru ise dentin tübüllerinin irregüler görünüm

al›p yer yer osteodentin haline geldiği ve bu

yap›n›n pulpay› daralt›p osteodentin yap›s› ile

oblitere ettiği görülmüştür. Histopatolojik ola-

rak dentinogenezis imperfekta teşhisi konul-

muştur (Resim: 4)

TARTIŞMA

Osteogenezis imperfekta kal›t›msal geçiş

gösteren kemiklerde fraktür, frajilite ile karak-

terize bir hastal›kt›r. Kemik, tendon, sklera,

dişlerin yap›s›nda bulunan Tip 1 kollajeni yapan

genin mutasyona uğramas› sonucunda meydana

gelmektedir (3-5).

Oİ hastalar›na dental yaklaş›m› içeren

makale say›s› oldukça azd›r. Bu makalelerin

çoğu tek bir vaka raporunu içermektedir (3, 7).

Oİ olduğu bilinen hastaya dental yaklaş›m son

derece risklidir. Hastan›n o andaki medikal

durumunun bilinmesi, hastal›ğ›n tipi ve ciddi-

Resim 2a, 2b: Hastan›n intraoral klinik görünümü.

Resim 3: Hastan›n full-mouth periapikal radyograflar›.

Resim 4a: Dentinogenesis imperfekta tan›s› alan vakan›n

histopatolojik görünümü. Pulpa boşluğunun anormal

dentin yap›s› ile dolumu (�). (H&E, x 20).

Resim 4b: Düzensiz iri dentin tübüleri varl›ğ› (�) ve

osteodentin yap›lar› (OD). (H&E, x 200).



yetinin ögrenilmesi oldukça önemlidir. Bu

hastalar›n radyografik incelemeleri periapikal

radyograflarla yap›l›r. Boyunlar›n›n k›sal›ğ›,

göğüs kafeslerinin genişliği ve hareket k›s›tl›l›ğ›

sebebi ile panoramik radyografi endikasyonlar›

yoktur. Hekim mümkün olduğunca konservatif

tedavi yöntemleri uygulamal›d›r. Bu tür hasta-

lara k›r›lgan kemik yap›lar›ndan dolay› ağ›z

hijyeninin önemi vurgulanmal›d›r. Oİ birçok

klinik belirtisi olmas›n›n yan› s›ra, diş hekimini

ilgilendiren bulgular›; dentinogenezis imperfek-

ta ve oklüzyon bozukluklar›d›r (3-7).

Sunulan vakada da Oİ hastas›nda genellik-

le görülen Dİ ve maloklüzyon mevcuttur. Oİ

ilişkisinden dolay› hastam›z Dİ Tip 1 grubudur.

Schwarts ve Tsipouras (8) Oİ’l› 16 çocuk

hasta üzerinde yapt›klar› çal›şma sonucunda

klas 3 maloklüzyon görülme oran›n› % 75

bulurken; posterior çapraz kapan›ş oran›n› % 65

bulmuşlard›r. Maloklüzyon maksillan›n antero-

posterior ve vertikal boyutlar›nda hipoplazi,

maksiller büyümenin inhibisyonu ile mandi-

buler hiperplazi ve protruzyonu ile ilişkilendiril-

miştir (8- 10). 

O’Connell ve Marini (11) yapt›klar›

araşt›rmada Dİ hastalar›n›n dişlerindeki renk-

leşmenin ve atrizyonun süt dentisyonunda,

daimi dentisyona oranla daha hafif olduğunu

göstermişlerdir. O’Connell ve Marini (11)

bunun yan› s›ra Dİ’l› dişlerin normal dişlere

oranla çürüğe karş› daha dirençli olduğunu

göstermiş bunun sebebini de dentin tübüllerinin

daha az ve irregüler yap›da oluşu ve expoze

dentinin h›zl› abrazyonuyla aç›klam›şlard›r.

SONUÇ

Osteogenezis imperfektan›n kal›t›msal bir

hastal›k olmas› dolay›s›yla genellikle hastalar

diş hekimine sistemik teşhisleri konmuş olarak

gelirler. Ancak göz ard› edilebilen hafif seyirli

vakalar olabilir. Yap›lan dental klinik ve radyo-

lojik muayene sonras›nda dentinogenezis imper-

fekta olduğundan şüphelenilen hastalarda heki-

min mutlaka detayl› anamnez almas› gerekmek-

tedir. Al›nan anamnez neticesinde pozitif aile

hikayesi, fraktür eğilimi, kemik ağr›lar›, işitme

problemi söz konusu ise hasta mutlaka detayl›

inceleme için uzman hekime yönlendirilmelidir.

Çekimlerin riskli olabileceği (k›r›k oluştur-

mas› nedeni ile) Oİ’l› hastalar›n dental muaye-

neleri rutin olarak yap›lmal› ve mümkün olabil-

diğince konservatif tedavi yöntemleri uygulan-

mal›d›r.
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