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OZET
Nail-Patella sendromu spesifit Minik ve radvolajik bul-
gular olan elisdermal ve mesodermal kaynakly dok-
wlari etkileyen, nadic gorilen biv hastalikor, EU tenak
displazisi patella hipoplazist veya aplazisi, dirsek ek
stansivon ksl fiek horn gibi iskelet anomalileri
v wefrapanl ile Rarakterizediv. Bu makalede (skelet sis-
temi tulgelaridan hareketle Noil-Palella Sendromu
fanese kenmin bir haste seenlmakta ve sendromla ilgili
literaliir pizden pegirilmekiediv,

Araltar stizeiifler: Noil-patella sendron, iskeler qin-
omalileri, nefrapati

SUMMARY

Nail-patella seyndrome (s o rave hereditary disorder
with distinctive physical and redisgrafic findings which
affects fissues of both ectodermal and mesodermal or.
igin. It is churacierized by nail displasia, patellar  hip-
aplasiac ar aplasia, incomplete elbow extension, iline
horn and nephrapathy, In this paper a patient with Nail.
patella syndrome is presented and Nteratrs abouwt this
syndrome v rewieved.

Key words: Nail-patella syndronte, Skeleta! anontalies,
nephropathy

Herediter oniko-osteo  displazi veva  Nail-
Patella Sendromu (NPS) kendine degi klinik
ve radyolojik bulgulan olan ender porilen
mezodermal ve cktodermal displazidic (1),
Giriilme sikhifn Ingiltere'de milyonda 22,
AB.D.de ise milyonda 4,5'dur (2,3). Bu nadir
gorilen anomali otozomal dominant gegis
gosterir (1,2}, Olgulann %10'nda ABOQ sis-
temini tasiyan kromozomda yer alir (2.4).

En  karakteristik  iskelet sistemi bulpulan
arasinda el parmak ve avak parmak trnuk
displaziled, posterior iliak kemiksel ¢ikin-
tlar (iliak horn), pateltar hipoplazi veya a-
plazi ile radius basinda  dislokasyon yada
subluksusyon  yer alir (1), Tirnak ve patella
displazisi olgularin %86%inda, dirt bulgunun
yer aldifn klasik semptomatoloji isc %46 ol-
guda gorilir. NPS'da daha nadir olarak coxa

vilga, skolyoz, birnci kosta hipoplazisi, la-

teral  skapuler displazi gorilebilic (1,5).
Ayrica kalkianeo  valgus, planovalgus  ve
yummu  ayak (club foot) gibi ayak de-
lormitelerine rastlanabilic (1), Sendromun kli-
nik goriintisi siklikla ikinei veya ligiinet de-
kadda olugmakla birlikie gocukluk gaginda da
belirebilir (6).

NP§'da iskelet sistemi bulgulan  yamsira
bobrek tutulumu ile olugan renal degisiklikler
ise ilk defa 1950'de Hawkins ve Smith
tarafindan tanimlanmistr, Calismalarda re-
nal ttulumun goriilme sikhign %40-42 olarak
bildirilmekiedir (2,4).

OLGU

46 yaginda NP, isimli kadin hasta bir yildir
suren bel, sirt ve dizlerde afn yakinmalan ile
poliklinifimize basvurdu. Ozgeemisinde bir
yil éince gegirilen histerektomi disinda dzellik
yoktu, Sistemik bakisi olagan olan olgunun
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resinde taklig edifmistir,
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harcket sisteml muavencsinde, saf dirsekie
107 1ik fleksiyon kontraktiicd, bilateral hams-
tring kisahifn, hilateral gipheli Fabere po-
pitifligi saptandi, Sag diz eklemi muaycnc-
sinde patcllamn olmadif, solda ise patellanin
normalden kiigik oldugu gozlendi. Her iki ¢l
2, ve 4 parmaklarda tirnaklar hipoplaeikii.
(Sekil 1) Diger eklem muayeneleri ve noro-

lojik bakist normialdi

Sekil 1 Odzunun her ikt elindeki umok dedigiklikben

Laboratuvar tetkiklerinden hemogram; idrar
ve rutin Kan biyokimyas: normal sunrlarda,
romatizmal testlen negatil, sedimentasyon ise
Immdsaat idi, Radyografik incelemede  bi-
lateral diz grafilerinde solda patella hipoplazik
safda ise aplazikti (Sekil 20, Iki yonld lum-
basakral vertebra grafisi ve pelvis  grafisinde
bilateral ilink horn saptand: (Sekil 3).

Sekil 2. Olgunun her ik didinin lateral radyolojk
pliriintistt

=
Sckil X OHgunon pelviy gafisi ve lateral ik heens
lacrn pdriintisi
Bilateral dirsek grafilerinde ise her iki hu-
merus alt ucunda bir miktar hipoplazi oldugu
givelendi (Sekil 4)

Sekil 4. Olpunun saf dirsek gralisinin Gnden ve yandan
glriintiisi

[ki vimli dorsal ve servikal veriebral gra-
flerinde ise patoloji yoktu,

Klinik ve radyolojik olarak NPS'nun iskclet
sistemi anormalilerinin karskteristik deellik-
lerini bulunduran olguda renal winlom kom-
biabrek  ultra-
sonografisinde sagda parapelvik bolgede 1 em

ponenti  arastimldi. Istenen

caplt kist izlendi, Bunun digimda patoloji sap-
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tanenady, 24 saatlik idrarda protein, kreatinin,
tire deferleri normal smirlarda idi, ancak olas:
bobrek tutulumu agisindan olgu nelroloji po-
likliniginin kontroline ahind,

TARTISMA

NES ilk defa 1820 wilinda Chatelain tarafin-
dan nmak. dirsek ve dizlerinde anomaliler bu-
lunan bir hastadan hareketle tammianmstr,
Litle 1897'de ve Wrede 190%da aym bul-
gulart olan aiteler bildimmigtic. Fong ise iliak
horn tamnuyla sendromun klinik tam kri-
terlerini tamamlanusiir, Bu din kompenentin
degisik kombinasyonlan  cikilenen  kigide
girilehilir (2).

NPS'da elin bag parmuk trnafn en sik dis-
plazi ghcilen kisimdar, Elin ulnar tarahndan
tirnaklardaki degisikler ise daha wedir,

Timak degisiklikler genelde simetriktie (3).
Dirsek displazisi ise dedigkenlik gisterir. Ra-
dius bag  dislokasyond, kapitellum  hipo-
plazisi veya humerus kondilinin asimetrik
gelisimi seklinde girilebilir, Dirsckie ekstan-
siyon kavbe siktir (3.6). Patognomik radyolo-
jik bulgu ilink homlar ise %380 olguda gorile-
Gilir ve genelde asemptomatikdirler (3.7). Bir
diger sik porilen anomali ise patélla hipo-
plazisi va da aplazisidir. Daha ender olmakia
birlikte quadriceps atrofisi ve femur kon-
dillerinde hipoplazi de bildirilmektedir (3).

NPS'da ecopedik problemler dn planda ol-
masa da ozellikle alt ekstremitede etkilenen
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cklemlerde agn yirime igleminde sorun ya-
ratabilir (8), Olgumueun iskelet sistemi bul-
gulan klasik literatdr bilgileri ile benwerdir.
Daha ender olarak gozlendigi bildirilen ayak
deformiteleri, coxa valga, skolyoz yada birinci
kosta  hipoplazising olgumuzda  rastlanma-
mugtr.

Renal totulumun klinik  isareti ise  pro-
teintiridir, Buna mikroskobik hematliiei vaya
glomerulonefrit cglik edebilic (2). Olgulann
G 8l dordinct dekadda nefropatiye bagh kro-
nik bithrek yetmezligi ile bayatlanm kay-
bederler (5). Olgumuzun yamlan tetkiklerinde
renal tutuluma ait bulgu saptanmadi, Ancak
olast bibrek puolojisi aqsindan dizenli
kontrollere gagrld.

MNPS'da gorinti ve anomalilerin nedenini
acZa gikaracak herkes tarafindan kabul edi-
len ortak bir giiriiy sozkonusu degildir, Glo-
mermler  nembranda kollajene benzer mad-
denin birikmesinden dolayr bu sendromun
genel bir kollajen metabolizma bozukluguna
hagh  olabilecezi  distnilmektedir  (6,8).
Baska bir gorigte hyaluronik asit  mu-
kopolisakkarit atihiminda artma oldugunu be-
lirtmektedir. Bu goriige gore NPS'da cnzim
defekii oldugu igaret edilmekiedir (8).

Sonug olarak bu makalede bir olgu nedeniyle
kendine dzgld klinik ve radyolojik bulgulan
olan NPS gizden gegirildi ve ileri yaslarda
ciddi komplikasyonlara neden olabilen bifhrek
tutnlurmunun dnemi vurgulandi.
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