Öz:Görmeme yakınmasıyla getirilen ve osteopetrozis tanısı konulan üç aylık kız çocuğu sunulmaktadır. Öyküsünden doğuştan heri başını dik tutamadığı, ışığı izleyemediği, anne ile babasının birinci dereceden akraba olduğu öğrenildi. Hastada, optik alrofi ve hepatomegali, uzun kemik grafilerinde kemik içinde kemik görünümü, jeneralize dansite artması, epifiz hatlarında düzensizlik saptandı. "Visual Evoked Potentials"e bilateral cevap alınamadı. Hastaya kemik iliği transplantasyonu planlandı.
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