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Kleidokranial Displazi nedir?

Kleidokranial displazi veya disostoz, kemiklerin ve diglerin gelisimini etkileyen bir dogum
kusurudur. Hastaligin temel 6zellikleri, hipoplastik (¢ok kiguk) veya eksik kopriucuk kemikleri
ve kafatasinin (kranyum) gecikmis olgunlagsmasidir. Sonug olarak omuzlar dar ve egimlidir,
omuzlar viicudun 6ninde aligiimadik sekilde birbirine yakinlastirilabilir ve bazi durumlarda
vucudun ortasinda birlestirilebilir. Kranial yapisal anormallikler de bu durumun
karakteristigidir ve kafatasi suturlerinin gecikmeli kapanmasi izlenir ve normalden buyuk

fontaneller mevcuttur.
Kleidokranial Displazi nasil olusur?

Kleidokranial displazi esas olarak RUNX2 genindeki mutasyonlardan kaynaklanir. Islevsel
RUNX2 proteini kikirdagin normal gelisimine, kemiklerin ossifikasyonuna ve dis olusumuna
katkida bulunurken, eksik olmasi kleidokranial displazinin belirti ve semptomlarina neden
olur. Kleidokranial displazi vakalarinin yaklasik %30'unda RUNX2 gen mutasyonu bulunmaz.

Bu vakalardaki durumun nedeni bilinmemektedir.
Nasil tani koyulur?

Tani genellikle rutin anomali taramasinda (yaklasik 20 hafta) koyulabilir, ancak 14 haftadan
itibaren de stphelenilebilir. En karakteristik 6zellik, kismen veya tamamen olmayan anormal
koprucuk kemikleridir. Diger daha az spesifik bulgular ise sunlardir: belirgin frontal ¢ikinti,
anormal kafatasi sekli veya kemik mineralizasyonu. Aile dykusu olan olgularda dogum oncesi

test uygulanabilir.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

Degerlendirme Perinatoloji alaninda uzman bir kisi tarafindan yapilmalidir. Kleidokranial
displazinin tanisi tipik klinik ve radyografik bulgulari ve RUNX2'de heterozigot patojenik bir

varyantin tanimlanmasiyla konur. Bu nedenle genetik test dnerilebilir. Ek sonografik

(ultrasonla) degerlendirme diger tim organlarin ayrintili muayenesini igermelidir.
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iliskili bagka anomali var mi?

Etkilenen bireyler genellikle ayni yastaki diger aile Uyelerinden daha kisadir. Ayrica kisa, sivri
parmaklari ve genis basparmaklari, diztaban ayaklari, ¢arpik bacaklari veya c¢arpik dizleri,
kisa kurek kemikleri ve skolyozlari olabilir. Kemik yogunluklari azalmig olabilir ve osteoporoz
geligtirebilirler. Kleidokranial displazisi olan kadinlarda, bebegin basinin gegmesini
engelleyen dar pelvis nedeniyle bebek dogururken sezaryen dogum yapma riski artar. Dig
anormallikleri cok yaygindir. iskelet ve dis anormalliklerine ek olarak, kleidokranial displazi
isitme kaybi ve sinUs ve kulak enfeksiyonlarina yatkinlikla kendini gosterebilir. Bu rahatsizliga
sahip bebeklerde emekleme ve yurime gibi motor becerilerinin gelisiminde hafif gecikme

olabilir, ancak zeka etkilenmez.
Prognoz nedir? Cocugumun hangi tedaviye ihtiyaci olacak?

Birkag calisma, kleidokranial displazisi olan kigilerde yasam beklentisinin normal
gorundugunu bildirmigtir. Dogumdan sonra, kranial defekt dnemliyse, basin kint travmadan
korunmasi gerekir; yuksek riskli aktiviteler igin kask kullanilabilir. Alin ve koprucuk kemigi icin
kozmetik cerrahi dusunulebilir. Kemik yogunlugu normalin altindaysa, kalsiyum ve D vitamini
takviyesi ile tedavi dusunulmelidir. Osteoporoz igin dnleyici tedaviye geng yasta
baslanmalidir. Dis prosedurleri yaygindir ve dis tedavisi donemlerinde konusma terapisi
gerekebilir. Sinls ve orta kulak enfeksiyonlarinin agresif tedavisi zorunludur. Son olarak,

etkilenen kadinlarin hamilelikleri sirasinda izlenmesi dogum seklini belirleyecektir.
Tekrarlayacak mi?

Bu durum otozomal dominant bir sekilde kalitilir, yani her hicrede degismis genin bir kopyasi
bozukluga neden olmak igin yeterlidir. Etkilenen bazi bireyler mutasyonu etkilenen bir
ebeveynden miras alir. Genellikle ebeveyn hafif derecede etkilenir ve bazi vakalarda daha
once bozukluga sahip oldugu fark edilmemistir. Diger vakalar gendeki yeni mutasyonlardan
kaynaklanir. Bu vakalar ailelerinde bozukluk dykusu olmayan kisilerde gorulir. Bu nedenle,

tekrarlama riski ebeveynlerin tagiyicilik durumuna baghdir. Etkilenen bir ebeveyn olmasi

durumunda tekrarlama riski %50'dir. Yeni vakalarda ise tekrarlama riski ok duguktur.
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Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Daha fazla test yaptirmali miyim?
e Ek baska anomaliler var mi?

e Diger iskelet anomalileri diglanabilir mi?
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