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O steopetrozis (Albers-Schönberg hastal›ğ›) nadir görülen, yay-
g›n ve simetrik  iskelet sklerozuyla giden herediter bir hasta-
l›kt›r. Hücreler aras› k›k›rdağ›n temel maddesinin rezorpsiyo-

nunun bozulmas› sonucu enkondral kemikleşme bozulur. Uzun kemik-
lerin diyafizinde, skapula ve pelvis kemiklerinde dansitesi artm›ş ve
azalm›ş  alanlar ile birlikte kemik içinde kemik görünümü ortaya ç›kar.
Kemiklerin korteksleri ve trabekülleri belirgin şekilde kal›nlaşm›şt›r.
Kemikler sert ve k›r›lgand›r. Korteks-medulla ayr›m› yap›lamaz hale
gelir. Kemik iliği obliterasyonu birçok hastal›ğa zemin haz›rlar. Zeka
seviyeleri normal olmakla birlikte kraniyal sinirlerin bas›s›na bağl› ge-
lişen görme kayb› ve sağ›rl›k sonucu entellektüel gelişme olumsuz yön-
de etkilenebilir. Radyografilerde kemiklerde yayg›n skleroz görülür (1-
3).

Bu olgu bildirisinde osteopetrozisin kranyal MRG bulgular›n› litera-
tür eşliğinde tart›şmay› amaçlad›k.

Olgu bildirisi
Onüç yaş›nda erkek hasta Pediatrik Nöroloji polikliniğine haftada bir

tekrarlayan baş ağr›s› şikayetiyle baş vurdu. Nörolojik muayenede pa-
tolojik bulgu saptanmad›. İntrakranyal patoloji düşünülerek bölümü-
müze kranyal MRG için gönderildi. Rutin kranyal MRG protokolü içe-
risinde baş sarg›s› kullanarak T1 ağ›rl›kl› (A) spin eko (SE) aksiyal ve
sagital (TR/TE; 511/14 ms), T2A SE aksiyal ve koronal (TR/TE;
4477/100 ms), Proton dansite aksial (TR/TE; 2200/22 ms) ve  FLAIR
koronal (TR/TE; 6000/100 ms) görüntüler al›nd›. Kranyal MRG’de
tüm sekanslarda kalvaryum normalden belirgin kal›n ve  hipointens
olarak izlendi. Normal kemik iliğine bağl› sinyal kaybolmuştu. Buna
ilave olarak beyaz cevher içerisinde değişik lokalizasyonlarda T2A gö-
rüntülerde noktasal hiperintens görünümler dikkat çekmekteydi (Resim
1).

Olguda bu karakteristik görünümleriyle osteopetrozis düşünülerek
ilave kemik grafileri yap›ld›. Direkt grafilerde hastal›kla uyumlu olarak
yayg›n skleroz izlenerek tan› doğruland› (Resim 2).

Tart›flma
Osteopetrozisin beş değişik tipi tan›mlanm›şt›r. En s›k görülen form-

lar› otozomal resesif  (malign) osteopetrozis (OROP) ve otozomal do-
minant (benign) osteopetrozistir (ODOP) (3-5). OROP infantlarda gö-
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rülür. ODOP adölesan dönemde özel-
liklede genç erişkinlerde ortaya ç›kar
(2). Asemptomatik seyreden adult tipe
k›r›k sonucu çekilen direk grafilerde
rastlant›sal olarak saptanabilir.
ODOP’li hastalar›n az bir k›sm›nda
fasiyal sinir felçleri, görme kayb›, sa-
ğ›rl›k ve osteomiyelit görülebilir.
ODOP klinik ve radyolojik kriterlere
göre tip I ve tip II olarak iki alt gruba
ayr›lm›şt›r (1). Tip I’de kalvaryumda,
vertebral kolonda ve pelviste diffüz
skleroz ve kal›nlaşma görülür. Tip
II’de ise kalvaryum daha az etkilenir-
ken kafa taban› kemiklerinde skleroz
ve kal›nlaşma belirgindir. Diğer bir
form olan intermediate osteopetrozis

(IOP) daha az görülür. Otozomal re-
sessif geçiş gösterir ve geç çocukluk
çağ›nda ortaya ç›kar (2). Olgumuz kli-
nik ve radyolojik bulgular› ile ODOP
tip I olarak değerlendirildi.

Osteopetrozisin kranyal MRG bul-
gular› ile ilgili literatürde az say›da
yay›n mevcuttur. Curé ve arkadaşlar›
yapt›klar› çal›şmalar›nda (6) direkt
röntgen grafilerinde kalvaryal kemik-
lerde kal›nlaşma ve skleroz görülen
tüm osteopetrizisli olgular›n kraniyal
MRG’lerinde  belirgin şekilde hipoin-
tens sinyal değişikliği izlemişlerdir.
Olgumuzda da kalvaryum belirgin şe-
kilde kal›n ve tüm sekanslarda hipoin-
tens olarak izlendi. Curé ve arkadaşla-

r› kalvaryal kal›nlaşmay› MRG bulgu-
lar›na göre hafif, orta ve şiddetli ola-
rak s›n›fland›r›lm›şt›r. Şiddetli kalva-
rial kal›nlaşma OROP ve ODOP tip
I’de, orta derece kal›nlaşma ODOP tip
II’de ve hafif derecede kal›nlaşma ise
IOP’li yedi olgunun beşinde görüldü-
ğü belirtilmiştir. İç tabulada t›rt›klan-
ma en s›k ODOP tip I’de görülmüştür
(6). Olgumuzun da özellikle temporal
ve parietal loblar›nda iç tabulas›na
doğru t›rt›klanmalar izlendi. Kalvar-
yum ve kafa taban› kemiklerindeki tu-
tuluma bağl› olarak intrakranyal ha-
cim azal›r. Sonuçta tonsiller hernias-
yon, optik sinir k›l›f›nda dilatasyon,
sefalosel, parsiyel boş sella, dural ve-
nöz sinüs trombozu ve iç tabulada t›r-
t›klanma gibi bulgular ortaya ç›kabilir
(6). Olgumuzda da yaklaş›k 2 mili-
metrelik tonsiller herniasyon olduğu
görüldü. Bu normal s›n›rlarda olmak-
la birlikte uyar›c›d›r. Optik sinirler ve
vasküler yap›lara ait sinyal intensite-
leri normal olarak değerlendirildi.
Ancak hipofiz bezinin normalden da-
ha ince olduğu görüldü ve bunun da
suprasellar sisternan›n genişlemesine
bağl› olabileceği düşünüldü. 

Kemiklerdeki kal›nlaşmalar krani-
yal bölgedeki foramenleri daraltarak
sinirlere bas› yapabilir. Optik kanal›n
stenozu ve körlük osteopetrozisin s›k
ve iyi tan›mlanm›ş bir komplikasyo-
nudur (7). Temporal  kemiğin etkilen-
mesine bağl› sağ›rl›k ve nadir de olsa
fasiyal sinir felçleri görülebilir.

Resim 1. Aksiyel (A) ve koronal (B)
T2A SE görüntülerde kalvaryum
belirgin genifl ve hipointens olarak
izlenmektedir. Kemik ili¤i sinyali
korteks ile izointenstir. ‹ç tabulada
t›rt›klanma mevcuttur. Derin beyaz
içerisinde T2 hiperintens odaklar
dikkati çekmektedir. Ventriküler
yap›larda belirginleflmeye karfl›n
periferik BOS alanlar› bas›l› olarak
izlenmektedir. (C) T1A SE  sagittal
görüntüde kalvaryumdaki de¤ifliklere
ilave olarak serebellar tonsiller
foramen magnumu doldurmaktad›r.
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Serebrovasküler komplikasyonlar
hemorajik veya oklüziv olabilir (4).
İnternal karotid arterin (İCA) en s›k
petröz parças›nda stenoz ve oklüzyon-
lara rastlan›lmaktad›r (5,8). Vertebral
kanaldaki hipertrofik kemik değişik-
liklerine bağl› vertebral arterler ciddi
şekilde etkilenebilir (8). Selektif ver-
tebral anjiografilerde veya noninvaziv
bir yöntem olan 2D TOF MR anjiyog-
rafilerde vertebral arterler ve darl›kla-
r› gösterilebilir. Kemiklerin kal›nlaş-
mas›na bağl› gelişen optik kanal, İCA
ve vertebral arterlerin stenozu en s›k
OROP’de görülmektedir (1). ODOP
tip II de kafa taban› daha fazla tutul-
mas›na rağmen hastal›ğ›n  ileri yaşlar-
da ortaya ç›kmas› nedeniyle nöral ve
arterial foramenlerin gelişimini ta-
mamlam›ş olmas› komplikasyon riski-
ni azaltmaktad›r. Karotid kanal›n pet-
röz parças›n›n stenozu bilgisayarl› to-
mografilerde (BT) gösterilebilirse de
stenozun şiddeti hakk›nda fazla bilgi
vermez (5). Curé ve arkadaşlar› yap-
t›klar› çal›şmada şiddetli venöz ve ar-
terial oklüziv hastal›k olmas›na rağ-
men malign osteopetrozisli hastalarda
iskemik komplikasyonlara rastlama-
m›şlard›r (5).

Olgumuzda İCA ve serebral arterler
normal sinyalsiz olarak izlenmektey-
di. Wilms ve arkadaşlar› yapt›klar› ça-
l›şmada (8) bir olguda sağ orta sereb-
ral arterin etkilenmesine bağl› geçici
iskemik nörolojik bulgular›na rastla-

m›şlard›r. Bizim olgumuzda belirgin
serebral iskemik semptoma rastlan-
mad›.

MRG’de T2A sekanslarda bilateral
derin beyaz cevher yerleşimli çeşitli
büyüklüklerdeki noktasal hiperintens
görünümler sağl›kl› kişilerde izlenen
nonspesifik T2 hiperintensitelerle
benzerlik göstermektedir. Ancak deği-
şik yay›nlarda bu hastalarda izlenen
noktasal hiperintensitelerin iskemik
yap›da olabilecekleri belirtilmiştir (8).
Demirci ve ark. yay›nlad›klar› ender
bir olguda (9) karbonik anhidraz II en-
zim bozukluğuna bağl› renal tübüler
asidozun eşlik ettiği bir osteopetrozis-
li olguda kranyal BT’de izlenen kalsi-
fikasyonlar›n T1A görüntülerde hipe-
rintens görüldüğünü belirtmişlerdir.

Beyin atrofisi olmadan ventrikülo-
megali gelişimi ve subaraknoid aral›k-
taki genişleme, beyin omurilik s›v›s›-

n›n (BOS) emiliminde azalma ya da
foramen magnumdaki daralma veya
tonsiller herniasyon sonucu oluşan ve-
nöz hipertansiyona bağl› olarak, en s›k
OROP ve ODOP tip II’de izlenir (6).
Bizim olgumuzda lateral ventrikülle-
rin temporal boynuzlar›nda daha belir-
gin olmak üzere ventriküllerde mini-
mal belirginleşme görüldü, ancak pe-
riferik BOS alanlar› bas›l›yd›.

Optik kanal stenozu ve sinir atrofisi
infantil tip osteopetrozisde çok s›k gö-
rülür. ODOP tip II’de kafa taban› da-
ha fazla etkilendiğinden optik sinir at-
rofisi, tersine tip I de ise kalvaryum
daha fazla etkilendiğinden optik sinir
k›l›f›nda dilatasyon s›k görülür. Östa-
ki tüpünün stenozu sonucu baz› hasta-
larda orta kulakta s›v› birikimi olabilir
(7).

Osteopetrozisin özellikle IOP tipin-
de perivasküler mesafede genişleme
görülebilir. En s›k OROP’de olmak
üzere ensefalomalazi, beyin atrofisi,
subdural hematom, ekstramedüller he-
matopoez ve osteomyelit görülebilir.
Ekstramedüller hematopoez en iyi
kontrasl› T1A SE sekanslarda görülür
ve ekstraaksiyal bölgede homojen
kontrastlanma şeklindedir (7, 9). 

Sonuç olarak osteopetrozisli olgu-
larda ortaya ç›kabilecek komplikas-
yonlar›n saptanmas› ve değerlendiril-
mesinde  MRG yararl› bilgiler verebil-
mektedir. Kraniyal MRG’de  kalvar-
yumu normalden daha kal›n görülen
olgularda osteopetrozis de akla gelme-
lidir.

Resim 2. Yan kafa grafisinde
tüm kalvaryumda ve kafa
taban›nda kal›nlaflma ve belirgin
radyoopasite izlenmektedir.

CASE REPORT: A CASE WITH OSTEOPETROSIS: CRANIAL MRI FINDINGS 

Osteopetrosis is a rare hereditary disorder in which the osteoclasts are defective in
resorbing and remodeling bone. This results in generalized dense bony sclerosis on
roentgenograms. The thickening of bones with lack of normal marrow space leads
to some cranial complications. It is reported that MRI has contributed in the
assessment of these complications. 13-year-old boy was referred to MR imaging with
a complaint of headache. MR imaging, using a 1.5T unit revealed the calvarium to be
severely thickened and hypointense in appearance. The normal high signal intensity
of bone marrow had disappeared. Additionally, some punctate hyperintensities
were noted in the white matter on T2-W images. These findings were suggestive of
osteopetrosis. The diagnosis was confirmed with plain films on noting generalized
bony sclerosis. Herein, we present cranial MR imaging findings of a patient with
osteopetrosis and the literature review.
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