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Bilateral posterior iliak boynuzlar: Tirnak-patella sendromunun

karakteristik bulgusu

lliac horns: A definitive diagnostic finding for nail-patella syndrome
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Abstract

Noail-patella syndrome, also referred to as hereditary onychoosteodysplasia (HOOD), Turner—Kieser syndrome, Osterreicher syndrome,
or Fong's disease, is an autosomal dominant disorder characterized with dysplasia of the nails, elbows and knees. The presence of
bilateral posterior “iliac horns” in radiologic examinations is accepted as pathognomonic finding. Herein, the disease is presented with

clinical and radiographic findings of a 17-year-old male patient.
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Giris

Timak-patella sendromu (TPS), 9. kromozomun uzun ko-
lunda konumlu (9934.1) IMX1B genin mutasyonu ile ka-
rakferize, otozomal dominant gegisli genetik bir hastalikhir.
Insidansi 1,/50.000 olarak tanimlanmistir [1].

ilk olarak 1820 yilinda Chatelain tarafindan tirmak displazi-
sinin, diz ve dirsek displazisi ile iliskili oldugu agiklanmis ve
1883 ve 1897 vyillarnda Pye-Smith ve Litle tarafindan bu
displazi grubunun ailesel ve herediter oldugu belirtilmistir. Si-
rasiyla 1933 yilinda Turner, 1939 yilinda Keiser ve 1946
yilinda Fong tarafindan tesadiifen saptanan ‘iliak boynuz-
lar’, sonralarn bu sendrom icin tanisal kabul edilmistir [1].

Bu hastaligin iskelet ve tirmaklarin yani sira deri, gozler
ve bobrekler gibi diger birtakim organlar ilgilendiren bul-
gulan da meveuttur. Bunlardan en carpici olani, hastalik
icin tanisal olan ve %70-80 oraninda gérilen, bilateral
posterior iliak boynuzlardir [1]. iliak boynuzlar ile birlik-
te el ya da nadiren ayak firnaklannda displazi, patella
aplazisihipoplazisi, siklikla radius basi dislokasyonunun
eslik eftigi dirsek displazisi, TPS'nin karakteristik dortlisi
(tetrad) olarak bilinmektedir [1].

Olgu sunumu

Agnisizhematirive proteiniri bulgular ile fetkik edilmek ize-
re radyoloji klinigine basvuran 17 yasinda erkek hastanin
Uriner sistem ultrasonografisinde anormal bir bulgu sapfan-
madi. Direkt iriner sistem grafisinde bilateral renal lojlar,
Urefer fraseleri ve pelvik bosluk dogal olmakla birlikte, her
iki iliak kanatta, apeksi laterale bakan konik sekilli simet-
rik kemik cikintlar (iliok boynuzlar) dikkati gekti (Resim 1).

TPS icin 6zgin olan bu bulgu izerine yapilan fizik mua-
yenede, hastanin el basparmaklarina ait firnak displazisi,
ayrica her iki elde 2-4. parmaklarin distal inferfalangeal
eklemlerinin dorsal yizlerinde deri katlantlarinda silinme
saptandi (Resim 2). Hastanin her iki dizi anatomik po-
zisyonda degerlendirildiginde patellanin kicuk ve supe-
rolateralde konumlu oldugu gézlendi. Direkt grafide her
iki patella hipoplazik ve superolaterale sublukse gérinim-
deydi (Resim 3). Hastanin diger iskelet radyografileri tabii
olarak degerlendirildi. Ailesi sorgulandiginda; bazi kar
desler, baba ve baba tarafindan akrabalarinda da ben-
zer diz ve tirnak bulgularinin oldugu égrenilen hastaya,
hastaliginin ayrintilan ile ilgili bilgiler verildi. Gelecekte,
cocuklarinin %50'sinde bahsedilen dzelliklerin gérilebile-
cegi anlahldi.

Tarhsma

Timak-patella sendromu, 9. kromozomun uzun kolunda
(Qq] yerlesik tek bir gendeki (LMX1B) mutasyonun birden
fazla fenotipik 6zelligi etkiledigi (pleiotropik], otozomal
dominant gegisli bir hastaliktir. llgili gen izole edilmeden
dneeki calismalarda, 9. kromozomda ABO kan grubu lo-
kusU ve adenilat siklaz geni ile baglantisi tespit edilmis, izo-
lasyonu ile birlikie 83 ayr mutasyonu fanimlanmishr [1-3].
Klasik dértli bulgusu (fetrad), embriyonik dorsal mezen-
kimden koken alan yop||or|n disp|ozisi $e|<|inde ortaya
cikar. Hastaligin fenotipik yansimalari ve klinik 6zellikleri,
aile ici bireylerde ya da aileler arasinda olduk¢a degis-
kendir [1, 2]. TPS'de % 88 hastada mutant IMX1B ge-
nin ailesel akfanmi, %12 hastada ise saglam gende ("de
novo”] mutasyon séz konusudur [4].
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I Resim 1. Her iki iliak kanatta 'iliak boynuzlar' olarak fanimlanan simetrik kemik gikinfilar (oklar].

TPS'li olgularda patella aplazi-hipoplazisi ile
dirsek displazisi yaklasik %92 oraninda goz-
lenir [1]. Lateral femoral kondil hipoplazisinin
eslik effigi tekrarlayan patellar superolateral
subluksayon ve dislokasyon sikiir; patellofemo-
ral arfroz gelisebilir [1]. Radius basi ve/veya
kapitellum hipoplazisi posterolateral subluksas-
yona ve dirsek hareketlerinde kisitliliga neden
olabilir [1]. Karakferistik dértliden biri olarak
kabul edilen bu bulgu olgumuzda meveut de-
gildi (Resim 4). lliak boynuzlar; her iki iliak
kemik posteriorunda, gluteus medius kasinin
tutundugu yerde lokalize, simetrik piramidal ¢r-
kintllar olup palpasyonda hissedilebilirler [1].
Siklikla asemptomatik olan bu kemik cikintilar
yirlyis bozuklugu olusturmazlar ve tedavi ge-
rektirmezler. TPS'de iliak boynuzlann gérilme
orani %70-80 olup, 3. trimesterde yapilan fe-
tal ultrasonografide saptanabilider [1, 2].

Bunlarin disinda omuz kusagr displazisi, tali-
pes ekinovarus ya da ekinovalgus, kalkaneo-
valgus, pes planus, lomber lordozda belirgin-
lesme, skolyoz, pekius ekskavatum, proksimal
ekstremite kaslarinda yetersiz gelisim, eklem
kontrakitrleri gibi kas-iskelet anomalileri de
tanimlanmishr [1-4]. Hastamizda patella hi-
poplazisi, superolateral patellar subluksasyon
ve iliak boynuzlar disinda ek iskelet bulgusu
saptanmad.

Fizik muoyenede tirnak distrofisi daimi ézel-
liklerden olup, gorilme sikigr yaklasik %95
olarak tanimlanmakiadir [1]. Bazi kaynaklara
gére, tanisal kabul edilen bir firnak bulgusu
olan “triangular lunula”, olgumuzda mevcut

I Resim 2. @, b. (a) Her iki el basparmaginda tirmak
displazisi, (b) Her iki el distal parmak eklemi dorsal
yizeylerindeki deri katlanfilannin yoklugu (oklar).

degildi [1]. Bunlarn disinda, cilt bulgusu
olarak antekibital pterjiyum tanimlanmis olup
babrek tutulumu ile iliskili olabilecegi belirtil-
mistir [3]. Az bilinen ancak olgumuzda da
saptadigimiz énemli isareflerden birisi de,
distal parmak eklemi dorsal yizeylerindeki
deri katlantlaninin yoklugudur [2].

Okdler tutulum; primer agik agili glokom ve
okiler hipertansiyon, iriste anormal pigmen-
tasyon (lesser isareti), katarakt ve mikrokor-
nea seklinde bulgular verebilmektedir [1, 2].

IMX1B geni glomeriler bazal membranin
gelisiminde ve dolayisiyla glomeriler yapi-

I Resim 3. a-c. AP (a) ve lateral (b, ) grafilerde her iki
diz ekleminde patellalar hipoplazik ve superolaterale
sublukse gériinimde.

I Resim 4. Sag (a] ve sol (b) dirsek iki yénlu grafilerde,
timak-patella sendromu klasik dérfli bulgusu icinde yer
alan dirsek displazisi meveut degil.

nin islevinde etkindir [1-3]. Lliteratirde TPS
hastalarinda renal tutulum %12-55 olguda
bildirilmis; %5-14 olguda da bsbrek yetmez-
ligine neden oldugu belirfilmistir [2]. Renal
tutulumun ilk bulgular proteiniri ve daha az

siklikla hematiridir [2, 3]. TPS ile ilgili Tor-
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kive'den de olgu sunumlarn olmakla birlikte,
genis kapsamli bir ¢calisma ya da hastaligin
Turkiye'deki insidansina iliskin veri elde edi-
lememistir [5-8].

Sonug olarak, TPS kendine 6zgi kabul edi-
len fizik muayene ve radyoloji bulgularyla
birlikte tanisi kolay olan, nadir bir hastaliktir,
Laboratuvar tetkiklerinde hematiri ve/veya
proteiniri saptanan, tani almamis ¢ocuk ya
da eriskinlerde ayirici tanida géz éniinde
bulundurulmalidir. Bu hastalarda prognozu
daha cok bdbrek tutulumu belirlemektedir.
Herediter otozomal dominant gegisli  bir
hastalik olmasi nedeniyle, hastalik hakkinda
hastanin ve yakinlarinin  bilinglendirilmesi
Snemlidir.
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