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Tadqiqatin magsadi: natamam osteogenezin diaqnostikasi vo onun iisullarinin xiisusiy-

yatlorini tasvir etmokdon ibaratdir. Natamam osteogenez (NO)-birlosdirici toxumanin nadir irsi

xastaliklari qrupudur, iimumi xiisusiyyati kollagen mutasiyalar1 naticasinds yaranan haddin-

don artiq siimiik kovrakliyidir. Diagnoz asason xastaliyin klinik va rentqen miiayind xiisusiyyot-

Iarinag asaslanir. Bu maqalads 47 yash qadinin diinyaya gatirdiyi yeni dogulmus oglan usaginin

hadisasini toqdim edirik.

Acgar sozlar: “billur insan”, Fragilitas ossium, natamam osteogenez.

Natamam osteogenez (natamam siimiik
omologolma, osteogenesis imperfecta, «biillur
insany» xostoliyi, Lobsteyn-Vrolik xastoliyi)
— stimiiklorin artmig kovrakliyi, skeletin de-
formasiyasi, basto boy, mavi skleralar, oksor
hallarda I tip kollagenin (keyfiyyotco vo ya
komiyyatca) sintezinin pozulmasi sababindon
yaranan esitmonin proqressiv azalmasi, dentin
anomaliyasi ilo xarakterizo olunan birlogdiri-
ci toxuma vo skeletin nadir irsi xostaliyidir.
Patologiya diinyanin miixtalif 6lkolorinds hor
100000 yenidogulmusun 6-7-do rast golinir.
Natamam osteogenez oglanlarda vo qizlarda,
eloco do miixtolif irqlorin vo xalglarin
niimayandslarinds eyni tezlikdo qeydo alinir
[1-5].

Klinik cohotdon xostoliyin 13 novil
ayird edilir: I-V tiplor, osason, autosom-domi-
nant, VI-VIII tiplar iso autosom-resessiv yolla
otiiriiliir [6]. Autosom-dominant irsiyyat tipin-
da qiisur COL1A1 vo (va ya) COL1A2 genls-

rinda olur.
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I tip natamam osteogenez COLI1A
genindo I tip kollagenin sintezinin azalma-
simna gotirib c¢ixaran defektin olmasi ilo xa-
rakterizo olunur; II-IV tiplords iso COL1A1
vo COL1A2 genlorindoki mutasiyalar onun
keyfiyyat doyisikliyino sobab olur. V tip na-
tamam osteogenezdo IFITM5 genindo olan
mutasiyalar slimiiklorin minerallagsmasinin
tonzimlonmasinin pozulmasina sobab olur [7-
9].

Natamam osteogenez diaqnozu klinik
olaraq rentgenoloji miiayinonin koémoyi ilo
miioyyon edilo bilor. Genetik analizin aparil-
masi bazi hallarda, ilk ndvbado, xastaliyin pre-
natal diagnostikasi vo dogusun planlasdiriima-
s1 li¢iin tolab olunur.

Klinik olaraq xestolik 6ziinii stimiik-
lorin spontan vo ya minimal tosirlor zamani
siiqlart ilo biruzs verir. Botndaxili natamam
osteogenezin agir gedisindo qabirga siniqlari
da daxil olmaqla ¢oxsayli smiqlar bas verir.
Xostalor dos gofosinin deformasiyasindan, qi-

saldilmis, deformasiyaya ugramis otraflardan,
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yalang¢i oynaglarin amals goalmasindon aziyyat
¢okirlor vo bunun noticosindo miioyyan doro-
cado qisa boyluq inkisaf edir. Xastoliyin yiin-
giil gedisinds yalniz ayri-ayr1 siiqlar yaranir,
onlarin tezliyi pubertat dovriindon sonra azalir.
Bu halda smiqlardan sonraki deformasiyalar
xarakterik deyil, lakin onurga siniqlari, sko-
lioz ola bilar. Xastaliyin biitiin novleri iiglin
osteopeniya vo skeletin miitoroqqi deforma-
siyasina meyillilik xarakterikdir. Ekstraskelet
simptomlara mavi skleralar, dentinin dislordo
omolo golmosinin pozulmasi, dislorin dagil-
mast («kohraba diglori»), gonc yaslarda esitmo
zoifliyinin proqresivlogmosi, kontrakturalar,
gobak vo qasiq yirtiglarinin olmasi, anadan-
galma ozals hipotoniyasi, lirok qiisurlari, aor-
tal vo mitral klapanlarin prolapslari, aorta ko-
kiiniin dilatasiyasi, nefrolitiaz [10-12].

Natamam osteogenezin diagnostikasin-
da asagidaki xarakterik xiisusiyyatlor nozoro
almmalidir [13]:

1. Natamam osteogenez vo ya
residivloson siniglar {izrs irsi anamnez;

2. Minimal zadolonma zaman
stimiik siniglar1 vo ya onsuz basqa faktorlarin,
usaqlara qarst siddot vo ya diger siimiik
toxumast patologiyast kimi digoer amillorin
inkar olunmasi;

3. Hiindiir

gbzlonilondon asagi boy;

olmayan vo ya

4, Mavi skleralar;
5. Natamam dentinogenez;
6. Progressivlogon esitmo itkisi

(daha ¢ox post-pubertat dovriindo);
7. Baglarin zoifliyi vo birlogdirici
toxumanin displaziyasinin digor tozahiirlori;
8. Uzun miiddet

muxtolif

orzindo  vo
sagalma morholosindo ¢oxsayl
simiqlar: daha ¢ox uzun borulu siimiiklor
siniqlara moruz qalir, lakin qabirgalar vo

kalla da calb edils bilar; siimiiklorin metafizar
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simiqlart homginin usaqlara qars1 siddostli

davranis zamani xarakterikdir, natamam

osteogenez az sayli usaqlarda miisahido

olunur;
9. Onurganin kompression
smiqlart  noticesinde  «baliq»  onurgalari,

osason, yetkinlik yasina catmis xostolordo
misahidos olunur;
10. Kalla

miioyyan edilon, diametri 4-6mm-a qodar vo

tikiglori  sahasindo
ya mozaik soklinds yerlogsma tendensiyasindan
daha boyiik olan vormiyev (slava) siimiiklori
60% -dok natamam osteogenezli xostolordo
misahidos olunur;

I1. Asetobulyar protruziyalar bud
stimilyliniin sirke kasasina daha dorin tozyiqi
naticasinda sirka kasasi ¢anaq bosluguna niifuz
edir. Bu da yerisin doyigmasina tosir edir.

12. Rentgenoqrafik todqiqatda,
xiisusilo densitometriyada stimiik toxumasinin
olmasmin askarlanmasi,

sixligmin  asagi

simiik toxumasinin mineral sixhigr il
smiqlarin inkisaf riski arasinda korrelyasiya
qeyd olunur;

Stimiiklerin tipik doyisikliklorini 13-
14 hofto arzindo prenatal ultrasas miiayinosi
zamani askar etmok olar. Dogusda bels usag-
larda stimiiklordo oyilme vo qisalma, siniq
yerlorinde coxsayli ayilmalor, dos gofssinin
deformasiyasi geyd olunur. Bundan olavo, kol-
lo tikiglorinin genislonmaosi ilo makrosefaliya
erkon inkisaf edir, coxlu sayda qeyri-sabit, vor-
miev kollo stimiiklori agkar edilir. Usaqlar, bir
qayda olaraq, mavi sklera soklinde xarakterik
olamati olan hestasiya yas1 {igiin qisa boylu vo
az ¢okilidir. Xastolorin 80% - 1 ilk hoftolordos,
60% - dan ¢oxu iso dogulduqdan sonra Oliir.
Cox nadir hallarda xostolor 1 yasina qodor
yasayir, lakin 6liimiin sobabi tonoffils, iirok-
damar ¢atismazlig1 va kolladaxili ganaxmalar-

dir [10].
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IT vo IIT tipli natamam osteogenezin di-
aqnozu doliin USM miiayinasi zamani prena-
tal qoyula bilor. Antenatal ultrases diagnos-
tikas1 laborator tadqiqatlar ils tasdiqlona biler
va habels hiiceyralorin kultivasiyasi ilo xorion
xovlarmin biopsiyasi ilo tosdiqlons bilar. Pre-
natal vo ya implantasiya oncesi genetik diag-
nostika, hamilaliyin pozulmasina gdstaris ola
bilor [15].

Dogusdan sonra natamam osteoge-
nezin diagnozu anamnestik molumatlarin vo
icmal rentgenoqrafiyanin naticalori osasinda
qoyulur. Miiayinoloro osteopeniyanin, oste-
oporozun va/va ya simiqlarin askarlanmasi,
onlarin reparasiya morhalasinin miioyyan
edilmosi; uzun borulu siimiiklorin deforma-
siyalarinin askarlanmasi, kallo siimiiklorindo
olava stimiiklorin olmast; osteodensitometriya
(stimiik toxumasinin geyri-sixliginin 6l¢iilma-
s1); laborator diagnostikasinin naticalori (D vi-
tamini, kalsium, fosfor, parathormon va goalo-
vi fosfatazanin konsentrasiyasinin miioyyon
edilmasi) vo stimiik toxumasinin miibadilasinin
spesifik biokimyavi gostericilori aiddir [16].
Diagnozu tosdiqlomak ii¢iin genetik diagnoz
da totbiq olunur.

Oz miisahidomizdo olan xostoni tog-
dim edirik: (Saokil 1).

Tadqiqatin moaqsadi: natamam oste-
ogenezin diagnostikasi vo miialico tisullarinin
xiisusiyyatlorini tosvir etmok.

Tadqigat materiallar1 vo metodlar::
Anamnez: korponin cinsi oglan, birinci ha-
milolikdondir, ananin 47, atanin 56 yas1 var.
Atas1 somatik olaraq saglamdir, evliliyi ikin-
ci, ilk evliliyindon iki saglam usagi1 var. Anasi
demok olar ki, saglamdir, bozon respirator
xostoliklorlo xastolonir. Qohum evliliyi deyil.
Hamiloliyin ilk trimestrinds diisiik tohliikosi
olub. Tkinci ve iigiincii trimestrdo koskin res-
pirator xastalik kegirib.

Usaq 34-35 hestasiya hoftosindo ope-
rativ dogus noticosindo diinyaya golmisdir.
Apqar skalasi lizro qiymatlondirms 3-4 bal ol-
musdur. lkin reanimasiya todbirlori - tonaffiis
yollarinin sanasiyasi, traxeyanin intubasiyasi,
agciyorin siini ventilyasiyasi aparilmigdir. Do-
gum zamani ¢akisi 2300 g, uzunlugu 48 sm,
imumi voziyyati agir, tonoffiis ¢atmamazligi,
hemodinamik vo nevroloji pozgunluglar,
6dem sindromu ilo usaq reanimasiya vo inten-
siv terapiya sobasino kogiiriiliib.

Miiayino zamani dayaq-horokot siste-

Sakil 1. Natamam osteogenezi olan xasta.
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minin anomaliyasi diagnozu qoyulub vo «na-
tamam osteogenez» diaqnozuna siibho yara-
nib. Genetik, ortoped, oftalmolog, nevroloq
torafindon konsultasiya aparilib. Disproporsi-
onal badon qurulusu, homginin braxisefaliya,
kallo slimiiyliniin yan torafdon ¢ixmasi, qii-
surlu yumsaq kallo stimiiklori, asag1 yerloson
qulaq seyvani, borulu siimiiklorin siniqlari, fa-
langa stimiiklorinin deformasiyasi, topuqlarin
deformasiyasi sayasindo ¢oxsayli deformasiya
askar edilmisdir. «<natamam osteogenez» diag-
nozu qoyulmusdur. Valideynlors genetik tohli-

lin zoruriliyi barade molumat verilib. (Sakil 2)
Laboratoriya molumatlarinda miiayino
zamani osash doyisikliklor askar edilmoyib.
Rentgenoqramlarda qabirgalarda os-
teoporoz, Olgiilori qgeyri-borabor korpiiciik
siimiiklori deformasiyaya ugramigdir, iist vo
alt otraflarin siimiiklorinds osteoporoz, onla-
rin varus deformasiyasi, ¢iyin vo bud siimii-
yliniin tigdo birinds siniqlar, sonraki giinlorde
homin siniqlarin yerindo ddyonoklorin amolo
galmasi vo bunun hesabina qalinlagmasi geyd
olunurdu. Sol bud siimiiyli deformasiya olmus,
proksimal hissasi yuxari siiriismiisdiir. Genetik

analiz aparilmay1b. (Sakil 3,4)

A\
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Sakil 2. «Natamam osteogenez» diaqnozu olan xastonin rentgen sokili.

Sokil 3,4 «Natamam osteogenez» diaqnozu olan xastonin rentgen sokili.

Tadqiqatin naticalori: natamam oste-
ogenez - nadir xastalik, sinonimlor «idiopatik
ostopsatiroz», «fragilitus osscumy, siimiiklo-
rin irsi kovrakliyi, daha sonralar kovrok sii-
miik xastoliyi. «Osteogenesis inperfecta» adi
1845-ci ilda Vrolik torafindon icad edilmisdir.
1975-ci ildo Buze et al. miisahidslorindo kli-

nik vo rentgenoloji molumatlar1 asasinda bu
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xoastaliyin 3 formasi tosnif edilmisdir- ylingiil,
orta agir vo agir. Miisahidomizds usagin klinik
va rentgenoloji malumatlari osasinda bu xasto-
liyin agir formasi toyin edilmisdir. Beloaliklo,
belo nadir xostaliyin diagnozunu daqiqlosdir-
mok {i¢iin miiayino metodlarinin secilmosindo
toqdim olunan klinik hadiso praktiki maraga

malikdir.
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SUMMARY
Osteogenesis imperfecta: clinical observation.
Adilova A.L', Polukhova A.A.%, Panahova N.F.2, Jafarova S.S.!
AMU, Department of Pediatrics II and I'
Scientific Research Institute of Pediatrics named after K. Y. Farajova’

Key words: “crystal man”, Fragilitas ossium, osteogenesis imperfekta.

Osteogenesis imperfecta (OI) is a group of rare hereditary connective tissue diseases, the com-
mon feature of which is excessive bone fragility caused by collagen mutations. Diagnosis is mainly
based on the clinical features of the disease. In this article we present a case of a newborn male child
born to a 47-year-old woman.

PE3IOME
HecoBepuieHHbI 0CTeOreHe3: KJIAMHUYECKOe HA0JI0/1eHune.
AmnioBa AN, [ToayxoBa A.A.% [lanaxoa H.®.%, I:kapaposa C.C.!
AMY, kadenpa neguarpun Il n I
Hayuno-Uccaenoarenbckuiit Uucruryr lequatpun um. K. SI. dapaakeoii’

KuroueBble ci10Ba: «XpycCTalbHBIN UyenoBek», Fragilitas ossium, necosepuieHublli 0Cmeo2eHe3.

Lenp uccnenoBaHus: OMUCATh 0COOSHHOCTHU TUATHOCTUKU U METOIbI JICUEHHUSI HECOBEPIIIEHHOTO
octeoreHesa. HecoBepiiennsiii ocreorene3 (HO)—rpynma penkux HaciaeACTBEHHBIX 3a00J€BaHUMA
COEIMHUTENIbHON TKaHH, OOLIMM IMPU3HAKOM KOTOPBIX SIBJISETCS Ype3MEpHas JIOMKOCTb KOCTEH,
00yCIIOBIIEHHAsT MyTalMsIMH KoJutareHa. /[narHo3 B OCHOBHOM OCHOBBIBA€TCS Ha KIMHHUYECKHX
0CcoOeHHOCTSIX 3a00sieBaHuA. B 3TOl cTaThe MbI Mpe/ICTaBIsIeM ClTydyail HOBOPOXKIACHHOTO MaJIbuuKa,
poauBIIerocs y 47-JIeTHEN KEHITUHBI.
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