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Fanconi anemisi tanili hastalarda idrar deoksipridinolin
diizeyinin degerlendirilmesi
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SUMMARY: Bayhan T, Giimriik F, Unal Cangiil S. (Department of Pediatrics,
Hacettepe University Faculty of Medicine, Ankara, Tiirkiye. Evaluation of urinary
deoxypyridinoline levels in patients with Fanconi anemia. Cocuk Saglig1 ve
Hastaliklar1 Dergisi 2022; 65: 35-37.

Fanconi anemia (FA) is a hereditary progressive bone marrow failure syndrome
and patients may have various endocrinological problems. In this study, we
aimed to determine the rate osteopenia/osteoporosis in patients with FA
below 18 years-old and tested the use of urinary deoxypyridinoline for this
purpose in comparison with bone mineral densitometry (DEXA) measurements.
Seventeen DEB positive FA patients (females/male; 9/8, mean age; 10.6+3.5
years (5-17)) were evaluated with urinary deoxypyridinoline and DEXA
measurements from L2-L4. The Z score of DEXA were corrected according
to body surface area, age and gender. Urinary deoxypyridinoline was found
17.6x10.5 nMDPD/mM (range among FA: 4.5-47.5, normal range for healthy
group: 3-7.4). The mean corrected Z score values were -1.45+1.2 (+0.51 to
-4.22). Eight (47%) were found to be osteopenic (Z score -1 to -2.5) and 3
(18%) had osteoporosis (Z score below -2.5). All of the patients who had
osteopenia or osteoporosis had urinary deoxypyridinoline above the normal
limits. Of the 6 patients with normal Z scores, 4 (66.6%) had deoxypyridinoline
levels above the normal range. Osteopenia/osteoporosis is a common problem
in pediatric and adolescent patients with FA (64.7% via DEXA in our study).
Urinary deoxypyridinoline is found to effectively catch the patients who are
osteopenic/osteoporotic in consistence with DEXA. In 66.6% of patients with
normal DEXA levels, the urinary deoxypyridinoline levels were higher than
normal and this may indicate that urinary deoxypyridinoline can detect the
bone mineral density decline earlier than DEXA.
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OZET: Fanconi aplastik anemisi (FA) multisistemik bir kemik iligi yetmezligidir
ve bu hastalarin bir ¢ok endokrinolojik sorunu olabilir. Bu ¢alismada FA tanili
hastalarda osteopeni/osteoporoz sikligini belirlemeyi ve idrar deoksipridinolin
diizeyinin bu amagla kullaniminin DEXA yontemi ile karsilastirilmasini
amacgladik. On yedi DEB pozitif FA tanili hastanin (kiz: erkek 9:8; yas
10.6%3.5 yil (5-17)) idrar deoksipridinolin 6l¢iimii ve L2-L4 vertebradan
DEXA ol¢limii yapildi. DEXA Z skoru yiizey alani, yas ve cinsiyete gore
diizeltildi. idrar deoksipridinolin diizeyi ortalama 17.6+10.5 nMDPD/mM
(normal aralik 3-7.4) idi. Ortalama diizeltilmis Z skoru -1.45+1.2 (+0.51 -
-4.22). Sekiz hasta osteopenik (%47) (Z skoru -1 - -2.5) ve ii¢ hasta (%18)
osteoporotikti (Z skoru < -2.5). Tim osteoporotik ve osteopenik hastalarin
idrar deoksipridinolin diizeyi normal araliin iistiinde iken Z skoru normal
olan hastalarin %66’s1nin da idrar deoksipridinolin diizeyi yiiksekti. Osteopeni/
osteoporoz FA tanili ¢ocuk ve ergen hastalarda sik goriilen bir sorundur
(calismamizda DEXA ile %64.7). Ayrica osteopeni/osteoporozu olan hastalarin
hepsinde idrar deoksipridinolin diizeyi DEXA ile uyumlu olarak yiiksekken
normal DEXA 06l¢iimii olan hastalarin da %66’sinda idrar deoksipridinolin
diizeyi yiiksek bulunmustur bu durum bu hastalarda osteopeni/osteoporoz
gelismeden de idrar deoksipridinolin diizeyinin artmasindan olabilir.
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Fanconi anemisi (FA) tipik fiziksel bulgular,
dogustan anomaliler ve kanserlere yatkinlikla
karakterize, ilerleyici bir kemik iligi yetmezligidir.
Ayrica yakin zamanda yayinlanan bir yazida
FA'nin fare modellerinde anormal kemik iligi
mikrogevresi gosterilmistir.! Bu ¢alismada Zhou
ve arkadaslar1! fare FA modellerinde mezenkimal
onciil hiicrelerin osteoblasta farklilasmasinda
azalmaya ikinci kemik mineralizasyonunda ve
formasyonun azalma oldugunu gostermislerdir.
FA tanili hastalarda osteopeni ve osteoporoz
sik bir endokrinopati olarak bildirilmistir.2
Hipogonadizm, kronik anemi ve hipoksi,
osteopeni ve osteoporozun nedeni olarak
bilinmektedir.2:3 Osteoblastlar organik
kemik matrisiksinin sentezi, depolanmasi ve
mineralizasyonundan sorumludur.# Ancak
organik kemik matriksinin enzimatik yikimi
osteoklastlar tarafindan gerceklestirilir. Osteblast
ve osteoklastlar arasindaki denge osteoklastlar
lehine bozuldugunda kemik rezorbasyonu
gerceklesir. Organik kemik matriksinin %90’1
tip 1 kollajenin OH-pridiniyum, pridinolin,
ve deoksipridinolin ile ¢apraz baglanmasindan
olusur. Kemigin rezorbe edilmesi siirecinde
deoksipridinolin salinir ve bobrekten atilir. Idrar
deoksipridinolin diizeyi kemik rezorbasyonu
icin spesifik bir belirtegtir.%>

Calismamizda merkezimizde izledigimiz 18 yas
alt1 FA tanili hastalarda osteopeni/osteoporoz
sikligin1 belirlemeyi ve idrar deoksipridinolin
diizeyinin bu amagla kullanilmasinin kemik
mineral dansitometresi (DEXA) Ol¢imi ile
karsilastirilmasini amagladik.

Materyal ve Metot

Calismamiza 5-18 yas arasinda DEB
(diepoksibiitan) testi pozitif olan, FA tanisi
almis hastalar alindi. Hacettepe Universitesi
Tip Fakiiltesi Etik Kurulu’ndan onay alind:
(GO 17/747), aile ve hastalarin onayi alinarak
hastalar ¢alismaya alindi. Kemik mineral
dansitesi L2-L4 vertebralardan DEXA yontemi
ile ol¢tildii. Hastalarin DEXA ile ol¢iilen Z
skorlar1 viicut ylizey alani, yas ve cinsiyete
gore diizeltildi. Idrar deoksipridinolin diizeyi
enzimatik immiinoassay ile ol¢iildii.

Bulgular

On yedi DEB pozitif FA tanili hastanin (kiz:erkek
9/8, ortalama yas 10.6+3.5 yil (5-17)) idrar
deoksipridinolin ve L2-L4 vertebradan DEXA
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olciimii gerceklestirildi. Idrar deoksipridinolin
diizeyi ortalama 17.6+10.5 nMDPD/mM (4.5-
47.5) olctldi (saglikli bireyler i¢cin normal
aralik; 3-7.4). Ortalama diizeltilmis Z skoru
-1.45%1.2 (+0.51) - (-4.22)) idi. Sekiz hasta
(%47) osteopenik (Z skoru -1) - (-2.5)) ve li¢
hasta (%18) osteoporotikti (Z skoru < -2.5).
Osteopeni veya osteoporozu olan tiim hastalarin
idrar deoksipridinolin diizeyi normal araligin
{izerindeydi. Tki hastanin idrar deoksipridinolin
diizeyi ve Z skoru normal araliktaydi. Normal
Z skoru olan alt1 hastanin dordiiniin (%66.6)
idrar deoksipridinolin diizeyi normal araligin
tizerindeydi.

Tartisma

Haslarin osteopeni/osteoporoz i¢in taranmasi ve
bu durumlarda tedavinin erken baglanmasi kemik
kirig1, kemik agrisi ve vertebra kompresyon
kirigina ikincil boy kisaligi riskini azaltir.”
Ayrica idrar deoksipridinolin diizeyi osteopenik/
osteoporotik hastalar1 yakalamada DEXA 6l¢timii
ile uyumludur. Normal DEXA 6l¢limii olan
hastalarin %66.6’sinda idrar deoksipridinolin
diizeyi normal araligin iizerinde bulunmustur.
Bu durum idrar deoksipridinolin diizeyinin
kemik mineral dansitesi diisiisiinii DEXA’dan
daha &nce yakalamasi ile agiklanabilir. Idrar
deoksipridinolin diizeyi Ol¢limiiniin DEXA
yontemine gore bir tstiinligii hastalarin
radyasyona maruz kalmamalaridir, ki bu durum
FA tanili hastalarda daha da 6nemli olabilir.
Calismamizda osteopeni veya osteoporozu olan
tiim hastalarda idrar deoksipridinolin diizeyinin
artmis oldugunu gosterdik. Bu sonug FA tanili
hastalarda osteoklast/osteoblast aktivitesi
oraninda artis ile aciklanabilir. Calismamizi
gen¢ yas gruptaki hastalarda (ortalama yas
10.6 yil) gergeklestirdik, bu sayede anemi,
hipoksi, hipogonadizm gibi kemik dongiisii
tizerine kronik etkisi olan durumlarin etkisini
g6z ardi edebildik. Calismamizda osteopeni
nedenlerinin arastirilmasi i¢in 25-OH vitamin D
ve parathormon gibi parametrelere bakilmamis
olmasi ¢alismanin bir kisitlilig1 olarak kabul
edilebilir. Bizce c¢alismamiz daha oncesinde
Zhou ve arkadaslarinin! fare FA modellerinde
osteoblast sayisinin azalmasi ve kemik yeniden
yapilanmasini gosterdikleri ¢alismalarini klinik
olarak desteklemektedir. Bu nedenle FA tanil
hastalarda osteoblast formasyonunda azalma
kemik rezorbasyonuna ve osteopeni/osteoporoza
neden olabilir ve idrar deoksipridinolin diizeyi
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tarama amacli kullanilabilir.

Etik Kurul Onay1: Hacettepe Universitesi Tip
Fakiiltesi Etik Kurulu’ndan onay alindi (GO
17/747).
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