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OZET: Cleidocranial Dysostosis, kafatas1, kemikleri, clavicu-
la ve digleri etkileyen otozomal dominant bir hastaliktir. Mine
hipoplazisi, damak yariklari, siit disi retansiyonu, eksik veya
gomiik digler gibi agiz i¢i belirtileri ile birlikte karakteristik
kraniofacial goriiniis ve diger iskeletsel anomaliler gézlenebil-
mektedir. Noromotor gelisimi normal, 9 yasinda bir erkek ¢o-
cugu olan olguda makrosefali, sivri yiiz, dismorfik yiiz gorii-
niimii, koronal ve sagital sutur agiklig1 saptanmig olup klinik
muayenede alin orta hatti genig, iist ¢ene hipoplazik, damak
yiiksek olarak gdzlenmigtir. Olgunun her iki el kiiciik parmak-
larda klinodaktili saptanmigtir ve el ve ayak tirnaklar saat
cami goriiniimiindedir. Hastada hipertelorizm ve KBB muaye-
nesinde orta kulakta negatif basing saptanmig, kulaklar bir
parga biiyiik olarak degerlendirilmistir. Her iki klavikulanin
yoklugu ile karakterize bir Cleidocranial Displazi olgusunun
klinik ve radyografik ¢zelliklerinin incelendigi bu ¢aligmada
olgunun gerekli diglerinin tedavileri yapilarak ortodontik teda-
visi planlanmigtir.

Anahtar Kelimeler: Cleidocranial dysostosis, siirme gecik-
mesi, list ¢ene hipoplazisi.

SUMMARY: Cleidocranial dysostosis is an autosomal domi-
nant syndrome affecting the calvaria and the bones, clavicula
and the dentition. Enamel hypoplasia, cleft palate, persistence
of primary teeth, missing or impacted teeth are the significant
intraoral findings. In this case presentation, a boy 9 years of
age demonstrated macrocephalia, dysmorphic fuace, persis-
tence of coronal and sagittal fontanellas, bulging of forehead,
hypoplastic maxilla and highly arched palate. The instance
also displayed clinodactile in both hands an warch glass ap-
pearing finger and toe nails. Hypertelorism of the eyes, nega-
tive pressure in the fairly big ears and absence of the clavicu-
la are the other complaints. Orthodontic evaluation, as well
as other radiographic and clinical findings of the patient indi-
cated further multidisciplinary cooperation.

Key Words: Cleidocranial dysostosis, delayed eruption, max-
illary hypoplasia.

GiRiS

Cleidocranial dysostosis terimi ilk olarak 1897 yilinda
Marie ve Sainton tarafindan klavikula ve kafanin memb-
randz kemiklerinin ossifikasyonunu etkileyen kompleks
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deformiteleri tanimlamak igin kullaniimistir (4, 6, 12). Et-
yolojisi kesin olarak bilinmemekteir (20, 24). Otozomal
dominant gegis gdstermektedir, ancak bu sendromun
otozomal ressesif seklinin de oldugunu gdsteren olgular
da bulunmaktadir ve her iki cinste de goérilmektedir (10,
11, 15, 16, 20, 21, 26).

Kafatasi suturlarinin kapanmasinda gecikme, wormian
kemiklerinin bulunusu ile karakterizedir. Kemiklesme azli-
gmna bagh olarak, orta ¢izgide sutura ve fontonellerde
aciklik ortaya cikar (2, 7, 8, 22). Kafatasinda dizlesme,
frontal, parietal, oksipital kemiklerin 6ne dogru ¢ikik ol-
masi seklinde kendini gdstermektedir. Kafa yapisi braki-
sefaliktir (5, 7, 18, 21, 25).

Erkek cocukluk déneminde kafa kemiklerinde kemikleg-
me azalmasi, hatta kafa kemiklerinin yoklugu ile ortaya
¢cikmaktadir (8, 22). Zamanla mineralizasyon olusabil-
mekie ve pek cok wormion kemikleri gérilmektedir (4, 7,
8, 10, 22). Damak kubbesi kemiklerinde kemiklesmede
gecikme, buna bagl olarak damak yariklar olusabilmek-
tedir (2, 5, 18).

Az gelismis bir Ust ¢ene, pseduda prognathizm, derin-
dar damak goérilmektedir. Premaksilla ve maksillanin az
gelismesi ylze kiglk gérinim vermektedir. Burun basik
veya ¢okiktir. Maksiller sinlsler az gelismis olabilmekte-
dir (5, 7, 11, 18, 25).

Hastaligin tanisinda, ¢ene ve dislerde gérilen anomaliler
oldukca karakteristik 6zellikler gostermektedir (21). Sa-
dece réntgen ile dis dizisinin incelenmesi tani igin énemli
bir bulgudur (27). Mine hipoplazisi, hiicresel sement
kaybi, Ust ¢cenede pseudo-prognatizm, st dislerinin re-
tansiyonu, sit dislerinin kdklerinde rezorbsiyon gecikme-
si, slrekli diglerin sirememesi, pek ¢ok arti dis, folikller
kistlerle birlikte gdmuli digler gérilebilmektedir. Arti dis-
ler genellikle kesiciler veya alt kligik azilar bdlgesindedir
(1,4,7,8,9, 10, 18, 19, 21, 23, 24, 27).

CCD sikhigi 1/200000 olarak tanimlanmistir ve olgularin
%20-%40"t yeni mutasyonlar gdstermektedir. Genetik
olarak 5 ailedeki 20 hasta ve 24 saglikli kiside yapilan lin-
kage analizi ile CCD geni 6p’ye Linkmap ile lokalize edil-
mistir (11).

Cleidocranial dysostosiste agiz belirtileri dighekimligini il-
gilendirmesi ve tedaviye gereksinim géstermesi bakimin-
dan dénemlidir. Bu hastalarda genel olarak dis sdrmeleri
gecikmigtir. Cok sayida gébmll slrekli, hatta sut digleri
mevcuttur. Kemik dokusunun gok yogun olmasi bu duru-



Resim 1. Olgunun genel gérinima.

Resim 3. Olgunun genel gorinima.

ma neden olarak gdsterilebilmektedir. Ayrica, sit digleri-
nin persistanst gorllir ki, sebebinin, rezorbsiyona di-
rencli st disi kdkleri mi yoksa slrme kuvvetlerinden yok-
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Resim 2. Olgunun genel gérinimu.

Resim 4. Olgunun agz igi gérindma.

sun sdrekli disler mi oldugu bilinmemektedir. Clink{, bu
dislerin ¢ekimi her zaman karsilasiiabilen durumlardan-
dir. Bu sendromda, Ust gene gelisiminde geri kalma,
hatta bazen damak yangi bile gériimektedir. Ust ceneye
gore alt gene daha ileridedir. Ender olarak mandibulanin
da symphsis bolgesinde agiklik gdzlenebilir (11).

Genel olarak artmis odontojenik aktivite ve buna kars!
slirme giclinde azalma vardir. Bunlarin sonucunda arti
disler sekillenir, ancak slirememis olarak kalirlar. Boyle-
ce gok sayida geminasyonlu, dilasere inverte dise, su-
mimerer dislere, mezio ve distoversiyonlara rastlanmak-
tadir. Dentigerous  kistler,  dig  folliklllerinden
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Resim 7. Olgunun sefalometrik radyografisi.

gelisebilmektedir. Bunlar kemikte patolojik kiriklara yol
acabilecek blylk harabiyetlere neden olabilmektedir (7,
22).

Klavikulalarin aplazisi veya hipoplazisi goérulir. Hasta
omuzlarini ileri dogru getirerek birbirine deddirebilmekte-
dir (4, 7, 24). Olgularin %10'unda klavikula tamamen
yoktur. Geri kalan olgularda, klavikulalarin kemiklesme
merkezlerinden sternal, orta parc¢a ya da akromial parca-
larin herhangi birinde gelisimsel gerilik gérilebilmektedir
(8). Hastanin genel gérinimdinde boyun uzun omuzlar
dar ve dlsuktlr (7). Omuz hareketlerinin de genis olma-
sina bagli olarak bazi hastalar omuz baslarini yizleri
6nlinde birlestirebilirler. Boyun, gégus ve karin vertebra-
larindaki defektlere bagl olarak durus bozuklugu da gdz-
lenebilmektedir. Normalden uzun ve deformiteli el par-
maklar da goézlenebilecek bulgulardandir (5, 11, 17, 23,
26).

Klasik olarak hastalik, intramembranéz ossifiye olan ki-
meklerde gelisimde duraklama ya da kismi olarak kemik-
lesmeye neden olmaktadir. Vertebralar, pelvis, uzun ke-
mikler ve parmaklar da etkilenmis olabilmektedir (2, 3, 7,
21).
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Resim 8. Olgunun sefalometrik analizi.

Syndaktilizm, ¢ift metakarpal kemikler, scolisos, az gelis-
mig pelvis mandibula symphisinin agik olmasi ve ¢ok sa-
yida diger kemik defektleri bulunabilmektedir (7, 8, 21).

Hastaligin spesifik tedavisi yoktur. Persiste sit dislerinin
ve artr diglerin ¢ekilmesi surekli dislerin sirmesini garanti
etmemektedir (27). GémUll digler kist formasyonu ve ki-
riklara neden olmasi gibi komplikasyonlar nedeni ile ¢e-
kilmelidirler (7). Kaynaklarda tim gdémuli dislerin ve per-
siste st diglerinin ¢ekildigi gérllmdstir. Erken ortodontik
tedavi oldukg¢a 6nemlidir (2, 7, 10, 14, 24, 25).

OLGU

9 Yasginda bir erkek ¢ocugu olan A.S. aralarinda akraba-
lik olmayan 33 yasindaki baba ile 29 yasindaki saglikli bir
annenin dogan 2 ¢ocuklarindan biridir. Dogan ilk ¢ocuk-
lari olan hastanin, 6 yasinda saghkh bir kiz kardesi var.



Sdirekli diglerinin sirmemesi sikayeti ile klinigimize getiri-
len hastanin yapilan agiz ici, adiz disi, radyografik ve ge-
netik muayenesi sonucunda Cleidocranial Displazi tanisi
konmustur. Agiz disi, radyografik muayeneler ve genetik
muayene sonucunda elde edilen bulgular su sekildedir:

- Makrosefali, sivri yliz, dismorfik ylz goériinimi (Resim
1).

- Alin orta hatti genis, frontoparietal kemikte yuvarlak ¢i-
kinti,

- Her iki elin kiiglk parmaklarinda klinodaktili el ve ayak
tirnaklari saat cami gériniminde,

- Hipertelorizm.

- Koronal ve sagital sutur agikligi (daha sonra kapani-
yor),

- Her iki klavikulanin yoklugu, omuzlarda hipermobilite
(Resim 2, 3),

- Vicut gelisimi yasgitlarina gére biraz geri.
KBB muayenesinde orta kulakta negatif basin¢ saptan-
mistir (daha énce igsitme sorunu olmus, 5 yasinda gegir-

digi adenoidektomi ve tonsillektomi sonrasi kulak sika-
yetleri gegmis).

Néromotor gelisimi normal olan hastanin yapilan adiz igi
muayenesi (resim 4, 5) ve periapikal, panoramik (resim
6) ve sefalometrik (resim 7) radyografilerinin incelenmesi
sonucunda elde edilen bulgular su sekildedir:

- Ust ¢ene hipoplazisi, derin damak,

- SUrekli dis slirmesinde gecikme,

- SUt disi kdk rezorbsiyonunda gecikme, -

- Alt 3. blylkazilarin germlerinde malpozisyonlar.

Ortodontik degerlendirmesi ise su sekildedir:

Cleidocranial dysostosis’li olgularda genellikle gérilen
brakifasiyal blyime bu olguda da bulunmaktadir. Olgu-
nun sefalometrik bulgular da Cleidocranial Dysostosis
olgularinda gérilen bulgularia uyum gdstermektedir. Cle-
idocranial Dysostosis olgularinda orta yuz bélgesinde
tipik olarak rastlanilan gelisim geriligi asagidaki sefalo-
metrik degerlerle desteklenmektedir. Ricketts Sefalomet-
rik Analizi uygulanan olguyla ilgili di¢imler sunlardir:

Konveksite: -1 mm

Yiiz Derinligi: 83°

Yz Ekseni: 100°

Maksiller Derinlik: 81°
Mandibller Dizlem Agisi: 22°

Cleidocranial Dysostosis

TARTISMA

Radyografik kontrol ile dentisyonun incelenmesi Cleidoc-
ranial dysostosis tanisini disundiren énemli bir bulgu-
dur. Sit disi retansiyonu, gdmik dis sikligi ve dislere ait
diger anomaliler bu sendromda siklikla gézlenmektedir
(27). Surntmerer digler siklikla alt kliglk azilar ve st 6n
disler boélgesinde goérilmektedir. Bu olguda slUrnimerer
dise rastlanmamistir.

Cleidocranial dysostosisin énemli bir diger bulgusu klavi-
kulalarin eksikligi ya da hipoplazisidir (2, 4, 8, 10, 20, 21,
27). Bu olguda da klavikulalarin eksikligi saptanmistir.

Olgunun ortodontik degerlendirmesinde gézlemlenen pa-
rametrelerin hepsinde gérilen anlamli azalmalar olgunun
hem horizontal yénde kraniofasial blyume ve gelisim
goésterdigini hem de maxiller kompleksin gelisiminde ye-
tersizlik oldugunu gdstermektedir. Frontoparietal bolge-
deki asin gelisim anterior kranial uzunlugun artmasiyla
belirginlesmektedir. SNA: 81, SNB: 82 ANB: -1 dl¢timleri
alt ve Ust ¢ene kaidelerinin birbirleriyle uyumsuz oldugu-
nu ve maksillanin aleyhinde gelistigini isaret etmektedir.
Korpus uzuniugu ise 68 mm ile normal degerler iginde-
dir.

Ortodontik degerlendirme ki agidan yapilmalidir; Birinci-
si, ortaylz bdlgesindeki yetersizligin, blylime ve gelisim
sonucu mandibulanin normal boyutuna ulagsmasiyla Ust
¢enenin relatif olarak geri kalacagi Class Ill bir malokilz-
yon tablosudur. ikinci ortodontik bulgu ise, panoramik
radyografide 3. blylk azilarin 1. ve 2. biyUkazilar ara-
sinda sliperpoze olusunun yaratacagi siirme problemidir.
Bu bulgularla birlikte genel dis siirmesinde gecikmeler
de gbézdniinde bulundurulmahdir. Surekli Ust kesicilerin
slirmesinden sonra eger maksiller retruzyon goérilurse,
hastaya maksiller protraksiyon uygulanmasi éngoériimek-
tedir. Bu sekilde hastanin buyime ve gelisimi tamamlan-
diginda ortognatik cerrahiye olan gereksinimi en aza in-
dirgenmis olacaktir.

Cleidocranial Displazi, kafatasi kemikleri klavikula ve dis-
leri etkileyen kalitsal bir hastaliktir. Eksik ya da gémik
disler gibi agiz i¢i belirtileri, genellikle dishekimligi ile ilgili
tedavileri gerektirmektedir. Bu ¢alismada, Cleidocranial
Dysostosis sendromunun klinik ¢zellikleri ve tedavisi bir
olgu nedeniyle gdzden gegirimistir.
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