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OSTEOGENEZIS IMPERFEKTA:
BiR OLGU SUNUMU

Osteogenesis Imperfecta: A Case Report

Doc. Dr. Bengi OZTAS*
Dr. Dt. Sehrazat OZDEN***

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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OZET

Osteogenezis Imperfekta (OI), diger adiyla
kirilgan kemik hastalig, oldukca yaygin goriilen
kalhitimsal gecis gosteren kemiklerde deformite,
fraktiir ve frajilite ile seyreden konnektif doku
hastaligidir. Molekiiler calismalar, bu bozuklugun
sebebinin, cogu vakada tip 1 kollajenin yapinundan
sorumlu olan genin mutasyonu oldugunu goster-
migtir. Kemiklerin disinda kollajeni yapisinda
bulunduran tendon, ligament, deri, sklera, disler,
orta ve i¢ kulak etkilenebilir. Hastalarda sik
goriilen dental anomaliler, dentinogenezis imper-
fekta (DI) ve malokliizyondur.

Anahtar Sozciikler: Osteogenezis imperfekta,
kirilgan kemik hastaligi, dentinogenezis imperfek-
ta.
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GIRIS

Osteogenezis imperfekta (OI) kemik, dis,
sklera, ligamentlerin ana proteini olan tip1 kol-
lajenin yapimindan sorumlu genin mutasyonu
sonucu ortaya ¢ikan genetik gecisli konnektif
doku hastaligidir. Organik matrikste bozukluk
olmasi nedeniyle fetal kollajen matiir kollojene
dontisememektedir. Kalsifikasyonda herhangi
bir problem yoktur (1). Kemik trabekiilasyonu
normalden daha az ve daha incedir. Histolojik
olarak kemik olgunlasmamis olup, lamelleri ve
havers sistemi defektlidir (2).

OI, genellikle mavi sklera (skleranin asirt
incelmesine bagl olarak alttaki damar tabaka-
sinin goriinmesi nedeniyle), isitme gilicliigii
(osteoskleroz nedeniyle), kol ve bacaklarda
deformite, biiyiime geriligi, kemik agrilari, ek-
lem dislokasyonlari, akciger ve kalp problemleri
ve dentinogenezis imperfekta (DI) ile seyreder.
Herhangi bir etnik ve irksal ayirim yapilmak-
sizin yeni doganlarda OI goriilme oranmin
1:5000 ile 1:20000 arasmda oldugu bilinmekte-
dir (3).

Sillence ve ark. (4) osteogenezis imperfek-
tay1 radyografik, genetik ve klinik kriterlere
gore 4 gruba ayirmiglardir. Tip 1 hafif olup,
hastalar normal statiire sahiptir. Uzun kemik-
lerde egilme goriilmez. Mavi sklera, genellikle
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30 yasin yukarinda isitme bozuklugu ile seyre-
der. Tip 2’de coklu kemik kiriklar1 nedeniyle
fetiis doneminde Oliimler goriiliir (4).

Tip 3 hastalarda, klasik Ol belirtileri ile
beraber dogumla baglayip ilerleyen kemik
deformiteleri goriiliir. Erken yaslarda isitme
kaybi, biiylime geriligi, kas giicsiizligi ve
kemik fraktiirleri goriiliir. Bu grup hastalar
erken yaglarda tekerlekli sandalyeye mecbur
kalirlar. Tip 4 hastalar, Ol nin hafif ve ciddi
formlar1 arasinda genis bir fenotipik cesitlilik
gosterirler. Hareket kisitliligi, kisa statiir, uzun
kemiklerde egilme, vertebral fraktiirler, yasam
stiresinde kisalma goriilebilir (3,5,6).

Ol hastalarinda dental anomaliler, dentino-
genezis imperfekta, malokliizyon, alt cene prog-
natizmi, vertikal boyutta azalma goriiliir. DI siit
ve daimi dentisyonda dentin yapimindaki
bozukluk ile karakterize herediter bir bozukluk-
tur.3 gruba ayrilir. Tip 1 OI ile beraber goriiliir.
Dentindeki yapisal bozukluklar tip 1 kollajen
bozuklugundan kaynaklanir. Tip 2 ve 3 DI ise
dentin sialofosfoproteini yapan genin mutas-
yonundan kaynaklanir. Tip 2 ve 3’ iin Ol ile her-
hangi bir baglantist yoktur. Her 3 formda da
digler opaktir. Kahverengiden mavi-gri’ye kadar
degisik renkte olabilirler. Mine dentin baglan-
masindaki bozukluk nedeniyle kesici ve okliizal
yiizeylerdeki mine kademe kademe parcalanir.
Bunun sonucunda diglerde atrizyonlar goriiliir.
DI tip 1 ve 2’ nin radyografik goriintiisii benzer
olup servikal daralma, kisa ve ignemsi kokler,
pulpa kanalinda tikanmalar ve periradikiiler
radyoliisensiler goriiliir. Tip 3 DI nm bu iki
formdan farki pulpa tikanmalarinin olmamasidir

Q).

Bu olgu raporunda Ankara Universitesi Dig
Hekimligi Fakiiltesi Oral Diagnoz ve Radyoloji
boliimiine bagvuran 20 yagindaki Osteogenezis
Imperfekta hastasmin dental degerlendirmesine
yer verilmistir.

VAKA RAPORU

Hasta, Ankara Universitesi Dis Hekimligi
Fakiiltesi Oral Diagnoz ve Radyoloji boliimiine
aralik 2007 tarihinde sag mandibuler az1 di-
sindeki agr1 sikayeti ile basvurmustur. 20
yasindaki kadin hastadan alinan anamnez neti-
cesinde OI hastast oldugu ogrenilmistir.

Hastanin klinik semptomlar1 oldukca belirgin
olup, uzun ekstremitelerde gelisim geriligi ve
egilmeler mevcuttur. Ekstraoral muayenede
hastada mavi sklera oldugu goriilmiistiir (Re-
sim: 1). Hasta ayakta durma ve yiirtime fonksi-
yonlarini yerine getirememesi nedeniyle
ebeveyni tarafindan klinigimize getirilmistir. 90
cm boyunda ve 12 kilogram agirliginda olup,
alman sistemik anamnezinde gogiis kafesindeki
darlik yiiziinden solunum gii¢liigii oldugu
ogrenilmistir Hastaligr dogumunda teshis edil-
mis olup, daha 6nce bir¢ok kere kol ve bacagini
kirdig1 Ggrenilmistir. Hasta 12 yasina kadar
Miacalcic ampul preperatin1 kullanmig, son-
rasinda doktorunun tavsiyesi lizerine birak-
mustir. OI igin yapilan aile soyge¢cmisinde boyle
bir hastalik olmadig1 6grenilmistir. Hastanin dig
hekimligi yoniinden 6zgec¢misi incelendiginde
daha 6nce sadece sol alt molar disini ¢ektirdigi
ogrenilmistir. Yapilan agiz i¢i klinik muayenede
agr1 sikayetine neden olabilecek sag mandibuler
az1 diginde derin ciiriik ve yaygin dig taglari
dikkati ¢ekmistir (Resim: 2). Hastanin disi her-
hangi bir fraktiir riskine kars1 oldukca dikkatli
bir sekilde cekilmis ve periodontal tedavisi
yapilmigtir. Radyografik muayene sonucunda
diglerin pulpalarinda obliterasyon, servikal bol-
gelerinde daralma ve kemik yapisinda incelme
gozlemlenmistir (Resim: 3).

Resim 1: Hastanin ekstraoral goriintimii.

Hastanin c¢ekilen disi dentinogenezis
imperfekta olasilig1 nedeniyle patolojik incele-
meye gonderilmigtir. Patoloji raporunda mater-
yalin kesitlerinde, farklt dentin paternlerine
sahip dis yapist izlenmigtir. Dis dentininin tii-
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Resim 2a, 2b: Hastanin intraoral klinik goriintimii.

iz g

Resim 4a: Dentinogenesis imperfekta tanisi alan vakanin
histopatolojik goriiniimii. Pulpa boslugunun anormal
dentin yapisi ile dolumu (2). (H&E, x 20).

Resim 4b: Diizensiz iri dentin tiibiileri varhig1 (=) ve
osteodentin yapilar1 (OD). (H&E, x 200).

biiler yapisinin kismen korundugu, pulpaya
dogru ise dentin tiibiillerinin irregiiler goriiniim
alip yer yer osteodentin haline geldigi ve bu
yapinin pulpay1 daraltip osteodentin yapisi ile
oblitere ettigi goriilmiistiir. Histopatolojik ola-
rak dentinogenezis imperfekta teshisi konul-
mustur (Resim: 4)

TARTISMA

Osteogenezis imperfekta kalitimsal gecis
gosteren kemiklerde fraktiir, frajilite ile karak-
terize bir hastaliktir. Kemik, tendon, sklera,
diglerin yapisinda bulunan Tip 1 kollajeni yapan
genin mutasyona ugramasi sonucunda meydana
gelmektedir (3-5).

Ol hastalarma dental yaklagimi igeren
makale sayis1 olduk¢a azdir. Bu makalelerin
cogu tek bir vaka raporunu icermektedir (3, 7).
OI oldugu bilinen hastaya dental yaklasim son
derece risklidir. Hastanin o andaki medikal
durumunun bilinmesi, hastaligin tipi ve ciddi-
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yetinin Ogrenilmesi oldukca ©Onemlidir. Bu
hastalarin radyografik incelemeleri periapikal
radyograflarla yapilir. Boyunlarinin kisaligi,
gogiis kafeslerinin genisligi ve hareket kisitlilig1
sebebi ile panoramik radyografi endikasyonlari
yoktur. Hekim miimkiin oldugunca konservatif
tedavi yontemleri uygulamalidir. Bu tiir hasta-
lara kirilgan kemik yapilarindan dolayr agiz
hijyeninin 6nemi vurgulanmalidir. OI bircok
klinik belirtisi olmasinin yani sira, dis hekimini
ilgilendiren bulgular1; dentinogenezis imperfek-
ta ve okliizyon bozukluklaridir (3-7).

Sunulan vakada da OI hastasinda genellik-
le goriilen DI ve malokliizyon mevcuttur. Ol
iligkisinden dolay1 hastamiz DI Tip 1 grubudur.

Schwarts ve Tsipouras (8) OI'l1 16 cocuk
hasta iizerinde yaptiklart caligma sonucunda
klas 3 malokliizyon goriilme oranmi % 75
bulurken; posterior capraz kapanig oranint % 65
bulmuglardir. Malokliizyon maksillanin antero-
posterior ve vertikal boyutlarinda hipoplazi,
maksiller biiylimenin inhibisyonu ile mandi-
buler hiperplazi ve protruzyonu ile iliskilendiril-
migtir (8- 10).

O’Connell ve Marini (11) yaptiklar
aragtirmada DI hastalarinin dislerindeki renk-
lesmenin ve atrizyonun siit dentisyonunda,
daimi dentisyona oranla daha hafif oldugunu
gostermiglerdir. O’Connell ve Marini (11)
bunun yani sira DI’Ii dislerin normal dislere
oranla ciiriige karsi daha diren¢li oldugunu
gostermis bunun sebebini de dentin tiibiillerinin
daha az ve irregiiler yapida olusu ve expoze
dentinin hizli abrazyonuyla aciklamiglardir.

SONUC

Osteogenezis imperfektanin kalitimsal bir
hastalik olmasi dolayisiyla genellikle hastalar
dis hekimine sistemik teshisleri konmug olarak
gelirler. Ancak g6z ardi edilebilen hafif seyirli
vakalar olabilir. Yapilan dental klinik ve radyo-
lojik muayene sonrasinda dentinogenezis imper-
fekta oldugundan stiphelenilen hastalarda heki-
min mutlaka detayli anamnez almas1 gerekmek-
tedir. Alinan anamnez neticesinde pozitif aile
hikayesi, fraktiir egilimi, kemik agrilari, igitme
problemi s6z konusu ise hasta mutlaka detayl
inceleme i¢in uzman hekime yonlendirilmelidir.

Cekimlerin riskli olabilecegi (kirik olustur-
mas1 nedeni ile) OI'l1 hastalarin dental muaye-
neleri rutin olarak yapilmali ve miimkiin olabil-
digince konservatif tedavi yontemleri uygulan-
malidir.
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