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The value of X-ray graphy in the diagnosis of the
rhiozomelic chondrodysplasia punctata: a case report

Rizomelik kondrodisplazia punktata tanisinda direkt grafinin degeri: bir olgu
sunumu
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Abstract

Rhizomelic chondrodysplasia punctata (RCDP) is a peroxisomal disorder characterized by typical facial
appearances, contracture, proximal shortening of the extremities, punctate calcifications in cartilage with
epiphyseal and metaphyseal abnormalities, clefts of the vertebral bodies and mental retardation. Diagnosis is
usually made based on clinical and radiological criteria. Peroxisome functions, such as the red blood cell
concentration of plasmalogenes and the plasma concentrations of phytanic acid and very long chain fatty acids
are biochemical indicators of RCDP. In this article, we present a case of the rare disorder RCDP manifested as
proximal limb shortening, punctuate calcifications of the cartilage, vertebral clefts, cataracts and hypotonia. In
conclusion, case with dysmorphic facial appearances, proximal shortening of the extremities, and contractures
should be considered RCDP. Furthermore, direct X-Ray findings can contribute to diagnosis.
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Ozet

Rizomelik kondrodisplasia punktata (RKP) tipik yiiz goriiniimii, kontraktiir, ekstremitelerin proksimalinde
kisalik, epifizyal ve metafizyal anormallikler ile kikirdakta noktasal kalsifikasyon, vertebra cisimlerinde
yariklanmalar ve zeka geriligi ile karakterize peroksizomal bir hastaliktir. Tan1 klinik ve radyolojik bulgular ile
konulmaktadir. Eritrosit plazmolojen diizeyleri, plazma fitanik asit diizeyleri ve plazma uzun zincirli yag asit
diizeyleri gibi peroksizomal fonksiyonlar RKP tanisinin biyokimyasal belirtegleridir. Bu yazida, proksimal
ekstremite kisalig, kikirdakta noktasal kalsifikasyon, vertebra yariklari, katarakt ve hipotoni ile bulgu veren
nadir bir RKP olgusunu sunuyoruz. Sonug olarak, dismorfik yiiz gériiniimii, proksimal ekstremite kisalig1 ve
kontraktiirleri olan olgularda RKP diisiiniilmelidir. Ayrica, bu olgularda direkt grafi bulgular1 taniya katki
saglayacaktir.
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Giris
Rizomelik  kondrodisplazia  punktata (RKP)  Anne gebeligi siliresince herhangi bir ilag
ekstremitelerde  kisalik, eklem kontraktiirleri, kullanmamisti. Anne ve baba arasinda {giinci

epifizlerde Kkalsifikasyon, katarakt, agir psikososyal
mental, motor gerilik ile karakterize otozomal resesif
gecisli nadir goriilen peroksizomal bir hastaliktir.
Fizik muayene bulgular1 yaninda direkt grafideki
noktasal kalsifikasyonlar RKP tanisina ydnlendiren
onemli bir bulgudur (1,2). Bu yazida dismorfik yiiz
goriiniimii, ekstremite kisaligl, katarakti olan ve
ekstremite grafilerinde kalsifikasyonlar saptanarak
RKP tanisi konulan bir olguyu nadir goriilmesi
nedeni ile sunuyoruz. Direkt grafinin RKP tanisindaki
katkisina dikkati cekmek istiyoruz.

Olgu sunumu

On aylik erkek hasta yasitlarina gore gelisiminin geri
olmas1 sikdyeti ile ailesi tarafindan poliklinigimize
getirildi. Oykiisiinden zamaninda, normal vajinal yol
ile sorunsuz bir gebeligi takiben dogdugu &grenildi.
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dereceden akrabalik mevcut idi. Ailenin ilk ve tek
¢ocugu idi. Soy gecmisinde benzer hastalik oykiisii
yoktu. Fizik muayenesinde viicut agirhgi 5 kg (<3
persantil), boyu 58 cm (<3 persantil), bas ¢evresi 39
cm (<3 persantil) idi. Burun kokii basik, alin kismi
belirgin olup boynu kisa idi (Resim 1). Alt ve ist
ekstremite proksimallerinde kisalik, eklemlerde
hareket kisithligi mevcuttu. Traksiyon ve aksiller
asmada bas kontrolii yoktu. Aksiyel hipotonisitesi
mevcuttu. Her iki goziinde Kkatarakt ile uyumlu
l6kokori bulgusu vardi. Direkt grafilerde iist ve alt
ekstremite proksimal kisimlarinda kisalik, omuz ve
diz eklemlerinde seyrek noktasal kalsifikasyonlar
(Resim 2) ve alt torakal vertebra korpuslarinda
koronal fissiirlesme (Resim 3) mevcuttu. Bilgisayarl
beyin tomografisi, ekokardiyografi ve batin
ultrasonografisi normal idi. Tam kan biyokimyasi,
tam kan sayimi, amonyak, laktat, plazma ve idrar
aminoasitleri, idrarda kondrodin siilfat, tiroid
fonksiyon testleri ve uzun zincirli yag asid diizeyleri
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normaldi. Fitanik asit diizeyi yiiksekti [37 mcg/ml
(normal seviyesi 0.42-3.77)]. Karyotip analizi sonucu
46, XY olarak saptanan olguya ileri genetik inceleme
yapilamadi. Klinik, radyolojik ve laboratuar bulgular
ile olguya rizomelik kondrodisplazia punktata tanisi
konuldu. Aileye hastalik hakkinda bilgi ve genetik
danmisma verildi. Eklem kontraktiirleri igin fizik
tedaviye yonlendirildi. Aile kontrole bir daha
gelmedi. Hastanin resimlerinin kullanilmasi i¢in
aileden yazili olur alind1.

Tartisma

Rizomelik kondrodisplazia punktata, peroksizom
metabolizmast bozuklugu ile karakterize nadir
goriilen bir hastaliktir. Otozomal resesif gegisli olup
PEX7 geninde mutasyon sonucunda gelismektedir.
Tipik dismorfik yiiz gériintimii, orantisiz boy kisalig1
ile ekstremite proksimallerinde kisalik, eklemlerde
hareket kisithgi, kontraktiir, katarakt, agir biiylime
geriligi ve psikomotor gerilik hastaligin belirgin
ozellikleridir (1-3). Tam klinik, radyolojik bulgular,
fitanik asit ve plazmalojen seviyelerinin ortaya
konulmasi ile konulmaktadir (2). Sunulan olguda
anne-baba akrabaligi, hipotoni, klinik ve radyolojik
bulgular, uzun zincirli yag asitlerinin normal ve
fitanik asit diizeyinin yiiksek saptanmasi ile RKP
tanis1 konuldu. Ancak ileri enzim calismalar
yapilamadi.

Resim 1. Olgunun dismorfik yiiz ve ekstremite proksimallerinde
kisaligin goriintimii. Hastanin resimlerinin kullanilmasi i¢in aileden
yazili olur alinmigtir.
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Direkt grafilerde proksimal kisalik, uzun kemiklerin
metafiz ve epifizlerinde, torasik ve lumbal
vertebralarda noktasal kalsifikasyonlar,
vertebralarda koronal fissiirler hastaligin tipik
radyolojik bulgularidir. Vertebra cisimlerindeki
koronal yariklanmalar vertebral cisimlerin 6n ve
arka kisimlar1 arasinda kikirdak  gelisiminin
embriyonik duraksamasi nedeniyle gelismektedir
(3,4). Noktasal kalsifikasyonlar CHILD sendromu,
Zellweger sendromu, Smith-Lemli-Opitz sendromu,
varfarin embriyopatisi, fetal alkol sendromunda,
trizomi 18 ve 21 ile mukopolisakkaridoz tip II'de de
gorilebilmektedir (5,6). Rizomeli, punktat
kalsifikasyon ve biyokimyasal bulgular
(eritrositlerde plasmalojen eksikligi ve serumda
yiksek fitanik asit seviyesi) kombinasyonu sadece
RKP i¢in patognomoniktir (1). Olgunun gebelik
déneminde anne ila¢ kullanimi éykisiiniin olmamasi,
rizomelinin varligi, kolesterol, uzun zincirli yag
asitlerinin ve karyotip analizinin normal olmasi bu
hastaliklardan ayiran bulgulardi. Olgularin biyiik
cogunlugu yasamin birinci dekatinda
kaybedilmektedir (1).

Resim 2. Tiim viicut grafisinde proksimal ekstremite kisaliginin,
epifizyal genisleme ve diizensizlik ile eklem bélgelerindeki seyrek
kalsifikasyonlarin gériintimii.

RKP tanisi konulan olgularda tiim kemik grafilerinin
degerlendirilmesi, biliyime ve gelisimin takip
edilmesi, kardiyolojik, oftalmatolojik muayenelerin
yapilmasi, santral  goriintiileme, bobreklerin
degerlendirilmesi ve aileye genetik danmisma
verilmesi dnerilmektedir. Tedavide destek tedavileri
onerilmekle birlikte kontraktiirler i¢in fizik tedavi
yaklasimi, katarakti olan olgularda cerrahi, fitanik
asitten kisith diyet ve enfeksiyonlara karsi asilama
onerilmektedir (7).
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Resim 3. Yan grafide alt torakal ve lumbar vertebra cisimlerinde
koronal yariklanmalarin gériiniimd.

Sonug olarak, dismorfik yiiz bulgulari, proksimal
ekstremite kisaligi, kontraktiir, katarakt ve direk
grafilerde noktasal kalsifikasyon saptanan olgularda
ayiricl tanida RKP diisiiniilmelidir. Siipheli olgularda
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radyolojik degerlendirme taniya yaklasimda katki
saglayacaktir.
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