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KRATAK SADRŽAJ
Kamp­to­me­lič­na (kam­po­me­lič­na) dis­pla­zi­ja je ve­o­ma ret­ka, te­ška oste­o­hon­dro­di­spla­zi­ja ko­ju od­li­ku­ju vi­še­stru­ke kost­

ne i ne­kost­ne mal­for­ma­ci­je, sa le­tal­nim is­ho­dom naj­če­šće u no­vo­ro­đe­nač­kom pe­ri­o­du. Ti­pič­na ano­ma­li­ja pre­ma ko­joj je 
sin­drom do­bio ime su sa­vi­je­ne krat­ke i du­ge ko­sti do­wih eks­tre­mi­te­ta, naj­če­šće fe­mu­ra, što se ma­ni­fe­stu­je krat­kim i sa­
vi­je­nim no­ga­ma. Udu­bqe­we ko­že na pred­woj stra­ni pot­ko­le­ni­ce je ta­ko­đe obe­lež­je ovog sin­dro­ma. Naj­te­ži ob­li­ci se na­
sle­đu­ju auto­zom­no do­mi­nant­no, mu­ta­ci­jom ge­na Sox9, ko­ji se na­la­zi na hro­mo­zo­mu 17, sa smrt­nim is­ho­dom od­mah po ro­đe­wu. 
Lak­ši ob­li­ci na­sta­ju ba­lan­si­ra­nom tran­slo­ka­ci­jom t(13; 17) i naj­du­že opi­sa­nim ži­vot­nim ve­kom do tre­će de­ka­de. Ve­ći­na 
bo­le­sni­ka sa mu­škim ka­ri­o­ti­pom ima žen­ski fe­no­tip. Pri­ka­zu­je­mo slu­čaj žen­skog no­vo­ro­đen­če­ta iz po­ro­di­ce bez kon­
san­gvi­ni­te­ta kod ko­je su uoče­ni ti­pič­ni zna­ci kamp­to­me­lič­ne dis­pla­zi­je, sa ma­lom te­le­snom du­ži­nom (46 cm), ma­kro­kra­
ni­jom (obim gla­ve 39 cm) i do­li­ho­kra­ni­jom, hi­dro­ce­fa­lu­som, krat­kim tru­pom i no­ga­ma. Osim to­ga, grud­ni koš je bio uzak, a 
do­wi eks­tre­mi­te­ti sa­vi­je­ni, fa­lan­ge na ru­ka­ma i no­ga­ma krat­ke; za­be­le­že­na je hi­po­pla­zi­ja no­ka­ta. Uoče­ni su: ve­li­ka pred­
wa fon­ta­ne­la, ma­lo i rav­no li­ce, hi­per­te­lo­ri­zam oči­ju, ve­li­ko če­lo, ugnu­ta, ši­ra ba­za no­sa, ras­cep nep­ca, mi­krog­na­ti­ja, 
uši usa­đe­ne ni­sko i po­za­di. Na pred­woj stra­ni obe pot­ko­le­ni­ce je upa­dqi­vo ti­pič­no udu­bqe­we ko­že. Na rend­ge­no­gra­mu 
ko­sti­ju uoče­ne su sle­de­će pro­me­ne: krat­ki, an­te­ri­or­no sa­vi­je­ni fe­mu­ri, hi­po­pla­zi­ja kar­li­ce, vrat­nih pr­šqe­no­va i lo­pa­
ti­ca, je­da­na­est pa­ri re­ba­ra ko­ja su uska, luk­sa­ci­ja ku­ko­va. Ka­ri­o­tip je bio nor­ma­lan, žen­ski, 46, XX. Od ro­đe­wa de­te je bo­
lo­va­lo od in­su­fi­ci­jen­ci­je di­saj­nih or­ga­na, ko­ja se po­ste­pe­no po­gor­ša­va­la i do­ve­la do smr­ti dru­gog da­na po ro­đe­wu, kao 
što se opi­su­je kod ovih bo­le­sni­ka.

Kqučne reči: kamp­to­me­lič­na dis­pla­zi­ja; kam­po­me­lič­na dis­pla­zi­ja; oste­o­hon­dro­di­spla­zi­ja; no­vo­ro­đen­če

UVOD

Sporadični opisi bolesnika kod kojih su uočene 
odlike kamptomelične displazije (KD) nalaze se u 
literaturi u prvoj polovini dvadesetog veka u okvi­
ru entiteta poznatog kao „kongenitalna iskrivqe­
nost du­gih ko­sti­ju”. Pr­vi za­se­ban opis su ob­ja­vi­li 
Špran­ger (Spranger) i sa­rad­ni­ci 1970. go­di­ne [1]. Ka­
snije su objavqeni uglavnom pojedinačni slučajevi 
[2]. U sko­ri­je vre­me ob­ja­vqe­na je se­ri­ja od pet bo­le­
sni­ka ko­ji su pre­ži­ve­li no­vo­ro­đe­nač­ki pe­riod [3], 
kao i slučaj oca i ćerke s radiološkim i genetskim 
zna­ci­ma KD [4]. Na­ziv sin­dro­ma – kamp­to­me­lič­na 
dis­pla­zi­ja – po­ti­če od grč­ke re­či campto, što zna­
či krivina, i melia, što zna­či eks­tre­mi­tet. Si­no­ni­
mi su: kampomelična displazija, kampomelična dizo­
stoza, kamptomelični sindrom, kamptomelični pa­
tu­qast rast (engl. dwarfism).

KD je najčešće letalno genetsko oboqewe s te­
škim anomalijama uglavnom kostnog, ali i nekost­
nog si­ste­ma. Naj­va­žni­ja ano­ma­li­ja, pre­ma ko­joj je 
sindrom i dobio ime, jeste zakrivqenost dowih eks­
tre­mi­te­ta ko­ji su obič­no skra­će­ni. Opi­su­ju se mno­
ge promene, pre svega na kostnom sistemu, ali i osta­
lim sistemima i organima:

glava: makrocefalija, dolihokranija, velika pre­•	
dwa fontanela, veliko, visoko čelo, mikrognati­
ja, malo, ravno lice, hipertelorizam očiju, uske 
rime oculi, nisko postavqene ušne škoqke, ugnu­
ta ba­za no­sa, ras­cep nep­ca;
trup: kratak i uzak grudni koš zvonastog oblika, •	
hipoplazija lopatica, uska rebra, izostanak mi­
neralizacije grudne kosti, jedanaest pari reba­
ra, hipoplastični, slabo osifikovani cerviksni 
pr­šqe­no­vi, ki­fo­sko­li­o­za, uska kar­li­ca;

ekstremiteti: subluksacija kukova, kratke falan­•	
ge šake i stopala, iskrivqeni femur, tibija (an­
teriorno) i skraćena fibula, ekvinovarus polo­
žaj sto­pa­la; iz­o­sta­nak osi­fi­ka­ci­je prok­si­mal­
nog de­la ti­bi­je i dis­tal­ne epi­fi­ze fe­mu­ra; za­o­
sta­ja­we zo­na epi­fi­znog ra­sta;
unutrašwi organi, hrskavica, meka tkiva: uro­•	
đe­ne ma­ne sr­ca (otvo­ren ductus arteriosus, ventri­
kularno septalno oštećewe, koarktacija aorte), 
hi­po­pla­zi­ja plu­ća, bron­ho­ma­la­ci­ja; ge­ni­tal­ni 
trakt: mu­ški ka­ri­o­tip kod fe­no­tip­ski žen­skog 
deteta (razvoj jajnika, Milerovih kanala, vagine i 
ma­te­ri­ce); urin­ski trakt: hi­dro­ne­fro­za, hi­dro­u­
re­te­ri, me­du­lar­ne ci­ste bu­bre­ga, glo­me­ru­lo­ci­ste; 
cerebrospinalne anomalije: hidrocefalus, poli­
girija, izostanak olfaktornog trakta ili bulbu­
sa, hipotonija, ulegnuće („rupica”) na predwoj 
stra­ni pot­ko­le­ni­ca;
opšte promene:•	  ma­la te­le­sna du­ži­na na ro­đe­wu 
(35-49 cm), patuqast rast, često mala telesna masa 
na ro­đe­wu, po­li­hi­dram­nion kod 30% obo­le­lih.
Na­sle­đi­va­we KD je autozomno dominantno, s inci­

den­ci­jom 1:10.000 ži­vo­ro­đe­ne de­ce [2]. Uzrok je mu­
tacija gena Sox9 na hro­mo­zo­mu 17 (17q24,3-q25,1) [5]. 
Pošto ovaj gen kodira razvoj testisa, zbog haploin­
su­fi­ci­jen­ci­je, kod 75% ge­net­ski mu­ške de­ce raz­vi­
ja­ju se žen­ske ge­ni­ta­li­je [6, 7]. Pro­tein Sox9 ta­ko­đe 
direktno reguliše COL2A1 (kolagen tip II), koji je 
neophodan za diferencijaciju hondrocita i formi­
ra­we hr­ska­vi­ce [6-8]. Kod ma­log bro­ja bo­le­sni­ka na­
staje balansirana translokacija t(13;17), kada su fe­
no­tip­ske od­li­ke znat­no bla­že, a prog­no­za bo­qa [3]. 
Ob­ja­vqen je pri­kaz bo­le­sni­ka sa te­škim ob­li­kom KD 
ko­ji je umro ne­ko­li­ko da­na po ro­đe­wu sa de novo reci­
proč­nom tran­slo­ka­ci­jom, 46, XX, t(5;17)(q15;q25) [9].
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KD se smatra teškom kostnom displazijom koja do­
vo­di do smr­ti bo­le­sni­ka. Glav­na kom­pli­ka­ci­ja je in­
suficijencija disajnih organa zbog malog grudnog 
koša, traheobronhomalacije, hipoplazije pluća i di­
saj­nih pu­te­va. Ona je uzrok smr­ti naj­če­šće u no­vo­
ro­đe­nač­kom pe­ri­o­du. Me­đu­tim, 5-10% no­vo­ro­đen­ča­
di pre­ži­vi, a naj­du­ži opi­sa­ni ži­vot­ni vek bio je 
20 go­di­na [3], ma­da se ve­ru­je da ima do­sta pre­ži­ve­lih 
bolesnika s lakšim oblikom KD koji nije dijagno­
sti­ko­van i da je pre­ži­vqa­va­we ve­će. Kod ovih bo­le­
snika javqaju se problemi sa disawem, uzimawem hra­
ne, aspi­ra­ci­jom, in­fek­ci­ja­ma di­saj­nih or­ga­na. Če­sti 
su i kon­duk­tiv­no ošte­će­we slu­ha, od­lo­žen psi­ho­
mo­tor­ni raz­voj i ka­ri­jes zu­ba. Or­to­ped­ske kom­pli­
kacije su progresivna, teška kifoskolioza, ekvino­
va­rus po­lo­žaj sto­pa­la, su­bluk­sa­ci­ja ili dis­lo­ka­ci­
ja kukova, kratki iskrivqeni ekstremiteti, koji zah­
te­va­ju le­če­we.

Diferencijalnu dijagnozu čine tanatoforična i 
mezomelična displazija, hipofosfatazija, Robert­
sov sindrom i osteogenesis imperfecta. Di­jag­no­za se po­
stavqa na osnovu tipičnih anomalija kostiju koje se 
uočavaju na rendgenogramu, ulegnuća na potkolenica­
ma i osta­lih opi­sa­nih mor­fo­lo­ških od­li­ka. Di­jag­
no­za se mo­že po­sta­vi­ti i pre ro­đe­wa de­te­ta po­mo­ću 
ul­tra­zvu­ka [10, 11]. Uko­li­ko je već za­be­le­že­no obo­le­
vawe nekog člana porodice od KD sa dokazanom muta­
cijom gena Sox9, prenatalna dijagnoza je moguća amni­
o­cen­te­zom i bi­op­si­jom ho­ri­on­skih ču­pi­ca.

PRIKAZ BOLESNIKA

Pri­ka­zu­je­mo žen­sko no­vo­ro­đen­če ro­đe­no u ter­mi­
nu koje je prebačeno iz regionalne bolnice pet sati 
po ro­đe­wu. We­ni ro­di­te­qi – mla­di, zdra­vi, bez vi­

dqi­vih ano­ma­li­ja i pro­seč­ne in­te­li­gen­ci­je – ne­gi­
ra­li su kon­san­gvi­ni­tet; sta­ri­ji brat no­vo­ro­đe­ne de­
voj­či­ce bio je uz­ra­sta od če­ti­ri go­di­ne i zdrav. De­te 
je iz dru­ge ne­kon­tro­li­sa­ne trud­no­će, po­ro­đaj je za­vr­
šen car­skim re­zom, po­li­hi­dram­nion. Pa­ra­me­tri na 
ro­đe­wu: te­le­sna te­ži­na 3,2 kg, te­le­sna du­ži­na 46 cm, 
obim gla­ve 39 cm, obim grud­nog ko­ša 31 cm, obim ab­
do­me­na 30 cm, Ap­gar skor 5/7/7. Uoče­ni su: do­li­ho­
kranija, veliko, visoko čelo sa malim zaravwenim 
li­cem, mi­krog­na­ti­jom. Ve­li­ka fon­ta­ne­la bi­la je ve­
li­či­ne 5×5 cm, rime oculi su bile uske i razmaknute, 
baza nosa je bila ugnuta i široka, uši su bile loše 
mo­de­li­ra­ne, po­za­di i ni­sko usa­đe­ne, na zad­wem de­
lu nepca uočen je rascep, vrat je bio kratak i debeo, 
a ceo trup, po­seb­no grud­ni koš, ve­o­ma uzak i kra­tak. 
Di­sa­we je bi­lo čuj­no, ali ote­ža­no, uz upo­tre­bu po­
moć­ne di­saj­ne mu­sku­la­tu­re. Ge­ni­ta­li­je su bi­le nor­
mal­ne. Uoče­na su ma­la, ti­pič­na uleg­nu­ća ko­že s obe 
stra­ne pre­ti­bi­jal­no. Pes equinovarus obo­stra­no. Iz­
ra­že­na hi­po­to­ni­ja.

Uobi­ča­je­ne ana­li­ze bi­o­he­mij­skih pa­ra­me­ta­ra, krv­
ne slike i urina bile su u granicama normalnih vred­
no­sti. U ga­snim ana­li­za­ma kr­vi na po­čet­ku je utvr­đe­
na mešovita, a potom respiraciona acidoza sa ten­
den­ci­jom po­gor­ša­wa. Ka­ri­o­tip: nor­ma­lan žen­ski, 46, 
XX. Ul­tra­zvuč­ni na­laz je uka­zao sa­mo na hi­dro­ce­fa­
lus sa bla­go pro­ši­re­nim la­te­ral­nim ko­mo­ra­ma; ni­je 
za­be­le­že­na mor­fo­lo­ška ano­ma­li­ja vi­sce­ral­nih or­
ga­na. Rend­gen­ski snim­ci tru­pa (Sli­ka 1) i eks­tre­mi­
teta (Slika 2) su potvrdili dijagnozu KD: mali i uzak 
grud­ni koš sa 11 pa­ri uskih re­bra. Ska­pu­le i vrat­ni 
pr­šqe­no­vi su hi­po­pla­sti­čni. Kar­li­ca je uska, hi­po­
pla­stič­na. Luk­sa­ci­ja ku­ko­va. Ko­sti do­wih eks­tre­mi­
te­ta su kra­će, oba fe­mu­ra su sa­vi­je­na na­pred.

U da­qem to­ku bo­le­sti do­šlo je do po­gor­ša­wa 
funkcije disajnih organa i smrti deteta drugog da­

SLIKA 2. Rendgenski snimak kostiju dowih ekstremiteta novoro­
đenčeta sa kamptomeličnom displazijom.
FIGURE 2. X-ray of the neonatal lower extremities with camptomel-
ic dysplasia.

SLIKA 1. Rendgenski snimak kostiju trupa novorođenčeta sa kamp­
tomeličnom displazijom.
FIGURE 1. X-ray of the neonatal trunk with camptomelic dysplasia.
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na po ro­đe­wu. S ob­zi­rom na mno­ge ano­ma­li­je i prog­
nozu bolesti, nisu preduzete agresivne mere reani­
ma­ci­je. Ob­duk­ci­ja je po­tvr­di­la di­jag­no­zu.

DISKUSIJA

Prvi put u našoj zemqi objavqujemo slučaj novo­
ro­đen­če­ta sa KD. Kod we­ga su utvr­đe­ne sve ti­pič­ne 
fenotipske odlike sindroma koji se opisuju u lite­
ra­tu­ri [2, 3]. To su te­ške mal­for­ma­ci­je kost­nog si­
ste­ma gla­ve, tru­pa i eks­tre­mi­te­ta. Naj­ti­pič­ni­ji i 
najprepoznatqiviji znak, po čemu je sindrom i dobio 
ime, jeste savijenost kratkih dowih ekstremiteta za­
jed­no sa du­gim ko­sti­ma. Pes equinovarus je ta­ko­đe za­
be­le­žen. Na pred­woj stra­ni obe ti­bi­je uoče­no je ti­
pič­no uleg­nu­će ko­že. Gor­wi eks­tre­mi­te­ti su ta­ko­
đe bi­li krat­ki, sa krat­kim fa­lan­ga­ma i hi­po­pla­zi­
jom no­ka­ta. De­te je ima­lo i osta­le zna­ke KD [2-4] na 
gla­vi, tru­pu i eks­tre­mi­te­ti­ma. To su: ma­kro­kra­ni­
ja i dolihokranija, velika predwa fontanela, veli­
ko čelo na račun malog ravnog lica s razmaknutim i 
veoma uskim očnim prorezima, ugnutom bazom nosa, 
sla­bo raz­vi­je­nom man­di­bu­lom, ras­ce­pom nep­ca; lo­
še mo­de­li­ra­ne ušne škoq­ke usa­đe­ne ni­sko i po­za­
di, kao što se opi­su­je u ovom sin­dro­mu. Vrat­ni pr­
šqe­no­vi su bi­li hi­po­pla­stič­ni.

Na rendgenskim snimcima trupa i ekstremiteta 
naše bolesnice, što je kqučno za postavqawe di­
jagnoze, lako se uočavaju tipične kostne lezije ovog 
sin­dro­ma: uzak i kra­tak grud­ni koš, 11 pa­ri ve­o­ma 
uskih re­ba­ra. Ska­pu­le su hi­po­pla­stič­ne. Luk­sa­ci­
ja ku­ko­va. Ko­sti do­wih eks­tre­mi­te­ta su krat­ke. Oba 
fe­mu­ra su sa­vi­je­na an­te­ri­or­no. Sto­pa­la su u ekvi­
no­va­rus po­lo­ža­ju.

No­vo­ro­đen­če je ima­lo nor­mal­nu te­le­snu ma­su za 
uz­rast; opi­si iz li­te­ra­tu­re go­vo­re da ona mo­že bi­ti 
nor­mal­na ili sni­že­na [2]. Sa po­da­ci­ma iz li­te­ra­tu­
re u skla­du je i smawena te­le­sna du­ži­na na ro­đe­wu od 
46 cm, ko­ja je kod no­vo­ro­đen­ča­di sa KD 35-49 cm [2, 3]. 
Ob­duk­ci­o­ni na­laz ni­je po­tvr­dio struk­tur­ne ano­ma­
lije centralnog nervnog sistema bolesnice, kao što 
su poligirija, izostanak olfaktornog bulbusa, dok je 
po­tvr­đen hi­dro­ce­fa­lus, ko­ji je ot­kri­ven ul­tra­zvu­
kom. Na­su­prot to­me, uoče­na je iz­ra­že­na hi­po­to­ni­ja, 
ko­ja se mo­že ja­vi­ti kod KD. Iako se ona opi­su­je kao 
manifestacija ovog sindroma, verovatno joj je dopri­
nela perinatalna asfiksija budući da je dete imalo 
ni­zak Ap­gar skor na ro­đe­wu (5/7/7). Pre­ma po­da­ci­ma 
iz li­te­ra­tu­re, jed­na tre­ći­na no­vo­ro­đen­ča­di ima ma­
nu srca tipa ventrikularnog i atrijalnog septalnog 
oštećewa i otvoren ductus arteriosus [2, 3]. Kod na­še 
bo­le­sni­ce ni­su utvr­đe­ne ano­ma­li­je u tom smi­slu, kao 
ni anomalije genitourinskog sistema (hidronefro­
za, hi­dro­u­re­ter, hi­po­pla­zi­ja bu­bre­ga).

Kod na­še bo­le­sni­ce je za­be­le­žen fe­no­tip­ski iz­
gled nor­mal­nih žen­skih ge­ni­ta­li­ja, sa nor­mal­nim 
žen­skim ka­ri­o­ti­pom (46, XX). To, pre­ma po­da­ci­ma 
iz literature, znači da pripada trećini bolesnika 
ko­ji ne­ma­ju po­re­me­ćaj di­fe­ren­ci­ja­ci­je po­la [4-9]. U 
do­sad naj­ve­ćoj opi­sa­noj se­ri­ji ko­ja je ob­u­hva­ti­la 36 
is­pi­ta­ni­ka [3], 73% bo­le­sni­ka sa mu­škim ka­ri­o­ti­
pom ima­lo je žen­ske ili am­bi­va­lent­ne ge­ni­ta­li­je. 

Na­ža­lost, ni­smo bi­li u mo­guć­no­sti da ura­di­mo slo­
že­ni­ja ge­net­ska is­pi­ti­va­wa.

Po­re­me­ćaj for­mi­ra­wa hr­ska­vi­ce, tj. la­rin­go­tra­
heomalacija, uz hipoplaziju pluća, grudnog koša i 
mikrognatija su glavni razlog nastanka respiraci­
o­nog dis­tre­sa, ko­ji se ja­vqa ne­ko­li­ko sa­ti po ro­đe­wu 
i ko­ji pred­sta­vqa pri­mar­ni uzrok smr­ti. Na­ve­de­ni 
pro­ble­mi su uoče­ni i kod na­še bo­le­sni­ce od ro­đe­
wa. In­su­fi­ci­jen­ci­ja di­saj­nih or­ga­na se po­ste­pe­no 
po­gor­ša­va­la i do­ve­la do smr­ti dva da­na po ro­đe­wu. 
Budući da je reč bila o sindromu sa teškim anoma­
lijama i lošom prognozom, nisu preduzete agresiv­
ne me­re re­a­ni­ma­ci­je. I u na­pred po­me­nu­tom is­pi­ti­
va­wu [3] 77% de­ce umr­lo je u no­vo­ro­đe­nač­kom pe­ri­o­
du, a ve­ći­na u pr­vih ne­ko­li­ko sa­ti.

Indikovana je prenatalna dijagnoza pomoću amni­
ocenteze ili biopsijom horionskih čupica u nared­
noj trud­no­ći maj­ke na­še bo­le­sni­ce [10].

No­vo­ro­đen­čad s opi­sa­nim ano­ma­li­ja­ma se zbri­wa­
vaju i leče u jedinicama neonatalne intenzivne nege, 
naj­če­šće zah­te­va­ju­ći me­ha­nič­ku ven­ti­la­ci­ju.

ZAKQUČAK

Iako je KD re­dak, uro­đen, ge­net­ski sin­drom i s ob­
zi­rom na to da je in­ci­den­ci­ja 1:10.000 ži­vo­ro­đe­ne 
dece, verovatno je da je dosta slučajeva kod nas ko­
ji ni­su ot­kri­ve­ni, od­no­sno pre­po­zna­ti. Zbog to­ga je 
va­žno upo­zna­ti se s osnov­nim zna­ci­ma ove bo­le­sti. 
Ret­ki pre­ži­ve­li bo­le­sni­ci ima­ju re­spi­ra­ci­o­ne, or­
topedske i probleme hrawewa, sluha, neurološke po­
re­me­ća­je, od­lo­žen psi­ho­mo­tor­ni raz­voj. Osim to­ga, u 
najvećem broju slučajeva postoji poremećaj diferen­
ci­ja­ci­je po­la. Sve ovo po­ka­zu­je da je KD mul­ti­di­sci­
pli­na­ran pro­blem ko­ji zah­te­va an­ga­žo­va­we neo­na­to­
loga, ginekologa, genetičara, endokrinologa, neuro­
lo­ga, pul­mo­lo­ga i deč­jeg hi­rur­ga.
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ABSTRACT
Campomelic/camptomelic dysplasia is a very rare, severe 

osteochondrodysplasia characterised by severe skeletal and 
nonskeletal malformations and lethal outcome mainly in neo-
natal period. Characteristic abnormality by which the syndrome 
got its name is short, bowed long bones of lower extremities, 
most often of femur, manifested by short and bowed legs. Skin 
dimpling on tibial anterior side is another prominent character-
istic of this syndrome. Severe cases are inherited by autosom-
al dominant trait, by mutation Sox9 gene on chromosome 17, 
with lethal outcome in the first days of life. Less severe forms 
of the disease are due to balanced translocation t (13;17) with 
life span up to the third decade of life. A majority of karyotyp-
ic males present as phenotypic females. We report a case of a 
female neonate, without consanguinity between parents, with 
characteristic signs of camptomelic dysplasia with short birth 
length of 46 cm, macrocephaly (head circumference 39 cm), 
dolichocephaly, hydrocephalus, short trunk and legs. Narrow 
rib cage, bowed lower extremities, short hand and foot pha-
langes, nail hypoplasia were noticed. Anterior fontanelle was 

enlarged, high forehead, face small and flat, hypertelorism, 
low nasal bridge, micrognathia, low set ears, cleft palate, were 
found. Characteristc skin dimpling on anterior side of tibia was 
present on both legs. Bone X-ray studies presented the follow-
ing changes: anterior bowing of shortened femurs, hip disloca-
tion, cervical vertebrae, scapulas, eleven pairs of slender ribs. 
Hip luxation. Karyotype was normal for a female, 46 XX. Respi-
ratory insufficiency was present since birth, exacerbated, and 
led to lethal outcome in the second day of life, as described in 
the majority of these patients.

Key words: camptomelic dysplasia; campomelic dysplasia;  
osteochondrodysplasia; newborn
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