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Alt ekstremitenin konjenital anomalilerinde uzatma cerrahileri

Lengthening surgeries for congenital anomalies of the lower extremity
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Alt ekstremitenin konjenital anomalileri, ciddi ekstremite
kisaliklar ve fonksiyonel kisitliliklara yol acan heterojen bir
gelisimsel bozukluk grubunu temsil eder. Ekstremitenin bir
kisminda yokluk veya gelisim geriligiyle seyreden konjenital
femoral yetmezlik (KFY), tibial ve fibular hemimeli gibi defor-
mitelerle ekstremitelerde kisalikla seyreden akondroplazi gibi
iskelet displazileri bu siniflama igerisinde yer almakta olup,
tedavilerinde ampiitasyondan rekonstriiksiyona bircok cer-
rahi gerektirebilmektedir. Ge¢miste amplitasyon ve protez
uygulanmasi temel tedavi yaklasimiyken, distraksiyon oste-
ogenezi tekniklerindeki gelismelerle uzuv koruyucu cerrahi
on plana ¢ikmistir. Bu derlemenin amaci, major alt ekstremi-
te konjenital anomalilerinin embriyolojik temellerini, klinik
ozelliklerini, siniflandirmalarini ve cerrahi tedavi secenekleri-
ni 6zetlemek ve ozellikle uzatma cerrahilerini vurgulamaktir.
Konjenital femoral yetmezlik insidansi yaklasik 1/100.000
dogumken tibial hemimeli 1/1.000.000 dogumda gorilir.
Fibular hemimeli en sik goriilen uzun kemik defektidir (7,4-
20/1.000.000 dogum). Diinyada en sik gortilen iskelet displa-
zisi olan akondroplazi, fibroblast biiylime faktorl reseptori 3
(fibroblast growth factor receptor 3, FGFR3) mutasyonuna bagli
gelisir ve tipik olarak rizomelik kisalikla karakterize olup ayrica
psikososyal zorluklara yol agmaktadir. Bu nedenle asamali
genis uzatma cerrahileri sik tercih edilir. Modern yontemlerle
kiimulatif olarak 20-30 santimetreyi asan uzatma saglanabil-
mektedir. Eklem kontraktiirleri, kalgca subluksasyonu, pin yolu
enfeksiyonu ve rejenerat kirigl gibi komplikasyonlar sik goril-
mekte ve multidisipliner yaklasim cogu zaman gerekmektedir.
Gunlimiizde uygulanan uzatma ve rekonstriiksiyon teknikleri,
konjenital alt ekstremite esitsizliklerinde ekstremite esitleme-
siyle fonksiyonel koruma saglamaktadir. Erken tani, dogru sinif-
landirma ve bireysellestirilmis tedavi planlamasi, uzun donem
fonksiyonel sonuglarin ve yasam kalitesinin optimizasyonunda
kritik 6neme sahiptir.

Anahtar sozciikler: konjenital femoral yetmezlik; tibial hemimeli; fibu-
lar hemimeli; akondroplazi; ekstremite uzatma; konjenital tibial ps6-
doartrozu

Congenital anomalies of the lower extremity represent a het-
erogeneous group of developmental disorders that lead to sig-
nificant limb shortening and functional limitations. Conditions
characterized by partial absence or underdevelopment of the
limb-such as congenital femoral deficiency (CFD), tibial hem-
imelia, and fibular hemimelia-as well as skeletal dysplasias
such as achondroplasia, which cause limb shortening, fall
within this classification. Their treatment often requires mul-
tiple surgical interventions ranging from amputation to recon-
structive procedures. In the past, amputation and prosthetic
fitting were considered the mainstay of treatment; however,
with advancements in distraction osteogenesis techniques,
limb-salvage reconstruction has become the modern standard
of care. The aim of this review is to summarize the embryolog-
ic foundations, clinical features, classification systems, and
surgical management options of major congenital lower limb
anomalies, with particular emphasis on limb-lengthening proce-
dures. The incidence of congenital femoral deficiency is approx-
imately 1 per 100.000 live births, while tibial hemimelia occurs
in about 1 per 1.000.000 live births. Fibular hemimelia is the
most common long bone deficiency, with a reported incidence
of 7.4-20 per 1.000.000 live births. Achondroplasia, the most
prevalent skeletal dysplasia worldwide, results from a fibroblast
growth factor receptor 3 (FGFR3) gene mutation and is charac-
terized by rhizomelic limb shortening. It is frequently associated
with psychosocial challenges, making staged, multi-segment
lengthening surgeries a common therapeutic approach. Using
modern techniques, cumulative length gains exceeding 20-30
cm can be achieved. However, joint contractures, hip sublux-
ation, pin tract infections, and regenerate fractures remain
frequent complications, often necessitating a multidisciplinary
treatment approach. Today’s lengthening and reconstruction
strategies allow for functional limb preservation with length
equalization in congenital lower limb discrepancies. Early
diagnosis, accurate classification, and individualized surgical
planning are essential for optimizing long-term functional
outcomes and quality of life.

Key words: congenital femoral deficiency; tibial hemimelia; fibular
hemimelia; achondroplasia; limb lengthening; congenital tibial
pseudoarthrosis
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Alt ekstremitenin konjenital anomalilerinde uzatma cerrahileri

ALT EKSTREMITE UZUN KEMIKLERiINiN KONJENITAL
ANOMALILERI

Alt ekstremitenin konjenital anomalileri, kalca, femur,
diz, tibia, fibula, ayak bilegi ve ayag) iceren; hafif yapisal
bozukluklardan karmasik ¢oklu sistem deformitelerine
kadar uzanan genis bir yelpazedeki gelisimsel bozukluk-
lar temsil eder.™ Bu anomalilerin etiyolojisi multifaktor-
yeldir; genetik yatkinlik, ¢evresel etkiler ve kromozomal
anormallikleri kapsamaktadirlar.” Bu kapsamli derleme,
alt ekstremite kisaligina neden olan; konjenital femoral
yetmezlik (KFY), tibial hemimeli (TH) ve fibular hemimeli
(FH) dahil olmak tizere baslica konjenital alt ekstremi-
te anomalilerini ele almaktadir. Embriyolojik gelisimin,
patofizyolojinin, siniflandirma sistemlerinin ve giincel
tedavi yaklasimlarinin anlasilmasi, optimal hasta yoneti-
mi ve fonksiyonel sonuglar agisindan kritik dneme sahip-
tir. Bu derlemede ayrica, kemik uzatma teknikleri gézden
gecirilmis olup geleneksel eksternal fiksator yontemi ve
bilgisayar destekli eksternal fiksator gibi yontemlerin
yani sira, Precice® givisi ve Stryde® civisi gibi internal
uzatma sistemleri de kapsamli sekilde ele alinmistir.

Alt Ekstremitenin Embriyolojik Gelisimi

Uzuv gelisimi, dollenmeyi takiben dordiincii haftanin
sonlarina dogru baslar; bu dénemde embriyonik viicut
duvarinin lateral ylizeyinde mezodermal kaynakli uzuv
tomurcuklari ortaya cikar (Sekil 1).5!

Alt ekstremitenin gelisimi, t¢ ana sinyal merkezi-
nin es gidimlu etkisiyle sekillenir. Bunlardan ilki, uzuv
tomurcugunun ucunda yer alan apikal ektodermal gikinti
olup altindaki mezenkimin cogalmasini tesvik ederek
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uzvun vucuttan disa dogru uzamasini saglar. Bu siireg,
kalgadan ayak parmaklarina kadar kemiklerin ve yumu-
sak dokularin kademeli olarak gelisimini mumkun kilar.
ikinci merkez olan polarize edici aktivite bélgesi, uzuv
tomurcugunun arka kenarinda yer alir ve sonic hedgehog
proteinini salgilar. Sonic hedgehog, 6n-arka (antero-pos-
terior) eksenin tanimlanmasinda kritik rol oynar; tibianin
fibuladan ayrismasini saglar ve parmaklar arasindaki
programlanmis hiicre olumuni duzenleyerek bireysel
parmaklarin olusumuna rehberlik eder. Uciincii merkez
ise dorsal ektoderm kaynakli (wingless-related integra-
tion site, WNT) proteinleridir ve Ust-alt (dorsoventral)
eksende desenlemeyi kontrol ederek kaslarin ekstansor
veya fleksor olarak gelismesini belirler (Sekil 2).

Alt ekstremite tomurcugu altinci haftada yassi bir
palet sekline doniisiir; programli hiicre 6lumiyle parmak
aralari agilir ve mezenkimal hiicreler, kemiklerin kikirdak
modellerini olusturmaya baslar. Konjenital ekstremite
anomalilerinin ¢ogu, 6zellikle altinci ve yedinci haftalar
arasindaki bu hassas donemde meydana gelen gelisimsel
bozukluklardan kaynaklanir. Ancak tibial yetmezlik gibi
bazi durumlarin kesin nedenleri hala tam olarak aydinla-
tilamamistir.i

SIK GORULEN ALT EKSTREMITE KONJENITAL
ANOMALILERI

Konjenital Femoral Yetmezlik

Konjenital femoral yetmezlik, yaklasik 100.000
dogumda 1 oraninda gorilen konjenital bir anomali-
dir. Bu durum, femurun proksimal kismindaki bir geli-
sim bozukluguyla karakterizedir ve genellikle tek taraf-

>

Sekil 1.a-c. Uzuv tomurcugu gelisimi. Dollenmeden sonra dérdiincii haftanin sonunda, uzuv tomurcuklari
embriyonun yan duvarinda mezodermal gikintilar olarak belirir (a). Altinci haftada, her tomurcugun ug
kismi yassilasarak el plaklari ve ayak plaklarini olusturur; bu yapilar dijital isinlarla tamamlanir (b). On
ikinci haftaya gelindiginde, proksimal segmentlerde kikirdak dokusu goriiliir ve uzun kemiklerde ossifi-

kasyon merkezleri olusmustur (c).
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Sekil 2. Sinyal efektleri.

li olarak ortaya cikar (Sekil 3).5™ Femurun proksimal
bolliimindeki birincil ossifikasyon merkezinde meydana
gelen anormallikle karakterizedir. Vakalarin ¢ogunda yal-
nizca bir ekstremite etkilenir (unilateral) ancak yaklasik
%15 oraninda bilateral tutulum da bildirilmistir.®

Konjenital femoral yetmezligin temel bulgusu femur
kisaligidir ve bu kisalik, siddetine gore degiskenlik goste-

(a)
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rir; genellikle kalinlasmig ve hacimli bir uyluk gérinimu-
ne neden olur. Orta ve agir formlarda, karakteristik bir
kalga postiri izlenir; bu postiir, fleksiyon, dis rotasyon ve
abdiksiyon deformiteleriyle kendini gosterir.”! Bu pozis-
yonlama, alt ekstremitenin viicudun agirlik tasima aksina
gore anteriora kaymasina neden olur ve alt ekstremite
kolunun mekanik etkinligini azaltir. Konjenital femoral
yetmezlik de ek patolojiler de gozlenmektedir; bunlar
arasinda yaklasik %50 oraninda gortilen FH, 6n capraz bag
yetmezligine bagl dizde ve kalga ekleminde gelisim geri-
ligine bagli instabilite varligl, koksa vara deformitesi ve
diz eklem kontrakturleri yer almaktadir (Sekil 4).1% Ayrica,
nadir gorulen bazi durumlarda 6zellikle otozomal domi-
nant formlarda KFY ortopedik olmayan bulgularla da iligki-
li olabilir; bu vakalarda dismorfik yiiz 6zellikleri goriilebilir.

Siniflandirmalar

Konjenital femoral yetmezligi siniflandirmak icin en
yaygin kullanilan sistem Aitken siniflamasidir (Tablo 1).
Bu siniflama KFY’yi radyolojik olarak, femur basi, femur
cismi ve asetabulum arasindaki anatomik iliskiye daya-
narak durumu dort sinifa (A’dan D’ye) ayirir.

Paley siniflamasi: Paley siniflamasi, Dror Paley tara-
findan 1998 yilinda tanimlanmistir ve ozellikle KFY igin
gelistirilmistir. Bu siniflamanin amaci, sadece radyolojik
tariften oteye gecerek, uzatma-rekonstriksiyon cerrahisi
(limb salvage ve lengthening) planlamasinda kullanilabi-
lir bir siniflama getirmektir. Yani tedavi yonlendirici bir

goriintusu (a,b).

Sekil 3.a,b. Konjenital femoral yetmezlik tanili iki yasindaki erkek gocuk hastanin klinik
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Sekil 4. Sol koksa vara deformitesinin radyolojik gortintusu.

siniflamadir. Paley’in siniflamasi; femurun ossifikasyon
durumu, femur basi-asetabulum iliskisi, diz eklem hare-
ket acikligl ve distal femur biitiinligi gibi cerrahiye dog-
rudan etki eden parametrelere dayanir.l*?

Tip IA, femur boynu ve subtrokanterik bolgenin nor-
mal ossifikasyonu ile karakterizedir ve bu durum normal
versiyon (IA1), retroversiyon (IA2) veya varus ve retrover-
siyon kombinasyonu (IA3) seklinde olabilir. Tip 1B, subt-
rokanterik bolgenin (1B1), femur boynunun (IB2) veya her
ikisinin birlikte (I1B3) geg ossifikasyonuyla tanimlanir. Tip
I, femur boynunun yokluguyla birlikte mobil (I1A), kayna-
mis (I1B) veya tamamen yok (IIC) femur basinin varligiyla
karakterizedir. Tip Ill, proksimal femurun yoklugu ile bir-
likte >45° diz hareket acikligi olan (ll1A), <45° diz hareket
acikligl olan (I1IB) ya da tamamen femursuzluk durumu
(11C) olarak siniflandirilir. Tip IV ise distal femurun tama-
men yokluguyla karakterizedir.!!

Tablo 1. Aitken siniflamasi
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Amstutz siniflamasi, Aitken’in A sinifini daha hafif
formlari daha karmasik olgulardan ayirt edebilmek ama-
ciyla iki alt tipe ayirir:

e Tip I: Koksa vara ve normal asetabulum ile birlik-
te basit femur kisaligl.

e Tip II: Subtrokanterik psddoartroz varligiyla bir-
likte ilerleyici koksa vara ve normal asetabulum.

A, B, C ve D siniflarinin geri kalani, Aitken siniflama-
siyla aynidir.

Bu siniflama, radyografik bulgularla klinik siddet ara-
sindaki iliskiyi kurarak tani, prognoz ve tedavi planlama-
sina yardimci olur. Klinik tablo, fonksiyonel kalca eklemi
ile birlikte hafif femur kisaligindan (sinif A), proksimal
femur ve asetabulumun tamamen yokluguna kadar (sinif
D) genis bir spektrumu kapsar.

Tedavi

Modern KFY tedavisinde temel yaklasim, uzvun korun-
masli ve uzunluk esitliginin saglanmasidir. Bu hedef, genel-
likle kalca ve diz eklemlerinin stabilizasyonuna yonelik
oncelikli cerrahilerle kombine edilen asamali uzatma
prosedirleriyle gerceklestirilir. Uzatma 6ncesinde Paley
tarafindan 1997 yilinda tanimlanan SUPERhip gibi rekons-
truktif islemler uygulanarak koksa vara dizeltilir (Sekil
5).1% SUPERknee gibi rekonstriktif islemler uygulanarak
koksa vara diizeltilir, femoral kaynama saglanir kalga sta-
bilize edilir ve SUPERknee ile diz stabilizasyonu saglanir
boylece uzatma islemi icin stabil eklem yapisi ve bacak
dizilimi ve eklem fonksiyonu optimize edilir.*] Kemik
uzatma, distraksiyon osteogenezi yontemiyle gercekles-
tirilir. Kiiglik cocuklarda veya femuru ¢ok kisa olan hasta-
larda genellikle eksternal fiksasyon sistemleri tercih edilir
bu sistemler arasinda eksternal fiksator sirkiiler fiksatort
ya da bilgisayar destekli cok diizlemli diizeltmeye olanak
taniyan hekzapod sistemler yer alir.'¥ Bu eksternal fik-
satorlerle kemik uzatilirken ayni zamanda femoral egri-
lik veya acisal deformiteler de diizeltebilir. Adolesan ve

Sinif Femur Basi Asetabulum Temel Ozellikler
En hafif form; femur kisalmis ve koksa vara deformitesi
A Mevcut ve saft ile baglantili Normal mevcut; kikirdak boyun zamanla ossifiye olur; ara sira

Mevcut ancak eriskin donemde saft ile

B kemik baglantisi yok i G lipletl
C Yok ya da ¢ok kiiglk, baglantisiz Ciddi displastik
D Yok Yok

subtrokanterik psodoartroz gorilebilir.

Femur basi asetabulum icinde yer alir; proksimal ucu
genislemis kisa femur segmenti; psédoartroz gelisebilir.

Femur basi yok; asetabulum ileri derecede displastik; proksi-
mal ucu sivrilesmis kisa femur segmenti.

En agir form; proksimal femur ve asetabulum tamamen yok;
proksimal femur kalintisi bulunmaz.
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Sekil 5.a,b. Sol femur konjenital femoral yetmezlik olan hastaya (a) kalca ve proksimal femurun stabilizasyonu igin iliyak kanat
rezeksiyonu, proksimal femur valgus osteotomisi, Dega osteotomisi ve kemik grefti uygulamasi (SUPERhip) (b).

buylmesi biten hastalarda (genellikle 211-12 yas, femur
kanali yeterli genislige ulastiginda), uzun sureli harici
fiksasyon kullanimini 6nlemek amaciyla motorize inter-
nal uzatma civileri tercih edilmeye baslanmistir. Bunlar
arasinda Precice® manyetik ¢ivi ve daha yeni nesil Stryde®
civisi (Precice Stryde®, NuVasive, San Diego, Kaliforniya,
Amerika Birlesik Devletleri) yer alir.'¥! Stryde® civileri
distraksiyon sirasinda kismi yuk tasima imkani tanimis
olsa da paslanmaz celik asinmasina bagli lokal osteoliz
endiseleri mevcut olup ¢ivi ¢ikarimi sonrasi bu sorunlar
gerilemistir."¥ Giincel standart yaklasim bireysellestirme-
ye dayalidir; buylk uzunluk farklarinda genellikle birden
fazla uzatma donglsu gerekir (her dongtide yaklasik 5-8
santimetre (cm) kazanim), bu dongiiler cocukluk dénemi-
ne yayilir. Erken dénemde eksternal fiksatorler, ilerleyen
yaslarda ise anatomik uygunluk saglandiginda manyetik
intramedailler (IM) civiler tercih edilir.

Sonuglar

Tekrarlayan uzatma islemleri sayesinde, KFY'li bircok
hastada iskeletsel olgunluk déneminde uzuv uzunlu-
gunda esitlik veya esitlige yakin bir durum elde etmek
mumkindir. Her bir uzatma seansinda genellikle 5-8
cm’lik femur uzunlugu kazanilir; bu miktar, kemigin ori-
jinal uzunlugunun yaklasik %15-20’sine karsilik gelir.t®
Distraksiyon islemi glinde ortalama 1 mm’lik uzatmayla
gerceklestirilir.

Geleneksel sirkiler eksternal fiksator ile pediyat-
rik vakalarda femoral iyilesme indeksi yaklasik 50-60
glin/cm olarak bildirilmistir (Sekil 6).13¥1Yeni nesil inter-
nal uzatma cihazlariyla kemik iyilesmesi ve konsoli-

dasyonu daha hizlidir addlesan hastalarda yapilan kar-
silastirmali bir calismada, manyetik civilerde iyilesme
indeksi ortalama 40 glin/cm iken, eksternal fiksatorlerde
bu deger yaklasik 53 giin/cm olarak saptanmistir.t¥
Konjenital femoral yetmezlikte genellikle biyik miktar-
da uzatma gereksinimi olmasina ragmen, tekrarlayan
distraksiyonlarla 15 cm’den fazla toplam uzama birden
¢ok cerrahiyle kimilatif olarak elde edilebilmektedir.
Ornegin, Sabry ve ark., eksternal fiksatérlerle baslanan
ve Precice® givileriyle devam edilen ardisik femoral uzat-
malarla, kal¢a ve diz stabilizasyonu saglandigi takdirde
fonksiyonel uzuv uzunlugunun basariyla geri kazandirila-
bildigini bildirmistir.**!

Eklem fonksiyonu: Konjenital femoral yetmez-
lik rekonstriiksiyonlarinda kalg¢a ve diz fonksiyonunun
korunmasi, tedavinin temel endise noktalarindan biri-
dir. Uzatma oncesi uygulanan cerrahi islemler, eklem
stabilitesini 6nemli 6lciide artinr. Ornegin, Paley tip |
KFY olgularinda uygulanan SUPERhip prosediiri, kalca
deformitesini duzelterek dusik komplikasyon orani
(~%15 minoér komplikasyon) ile uzatma siirecine etkili
bir hazirlik saglar.® Distraksiyon siiresince diz genellikle
tam ekstansiyona yakin pozisyonda tutulur; bu, subluk-
sasyon riskini azaltir. Ayni zamanda, hareket acikligini
koruyabilmek icin yogun fizyoterapi uygulanir.® Fiksator
veya civi kullanimi siiresince, Ozellikle birkag ay siiren
tedavi donemlerinde, gecici eklem sertligi yaygin olup
¢ogunlukla diz fleksiyonunda azalmayla kendini gosterir
ancak bu durum, fiksator ¢ikarildiktan veya civi konsoli-
dasyonu tamamlandiktan sonra uygulanan diizenli reha-
bilitasyon ile genellikle diizelmektedir. Yas ortalamasi 15
olan 90 femoral uzatma vakasinin incelendigi bir seride,
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Sekil 6.a,b. Sol femur konjenital femoral yetmezlik olan hastanin iki yasinda klinik gériintist
(a), ayni hastaya yedi yasinda sirkiiler eksternal fiksatorle uzatma cerrahisi uygulanmasi (b).

hastalarin yaklasik %20’sinde gegici diz hareket aciklig|
kisitliligl saptanmis ancak tim vakalar, zamanla ve fizik
tedaviyle tamamen iyilesmistir. Femoral uzatma sira-
sinda ciddi eklem subluksasyonu veya dislokasyonu ise
artik olduk¢a nadirdir; son donem serilerde %1-3 oranin-
da bildirilmistir. Bu basarida, ameliyat 6ncesi dizilimin
dizeltilmesi ve gecici eklem stabilizasyon yontemlerinin
uygulanmasi 6nemli rol oynamaktadir.t® Genel olarak,
modern teknikler dogru sekilde uygulandiginda, KFY’li
cocuklar normale yakin bir yliriime yetisi kazanabilir ve
eklem hareket acikligi fonksiyonlarini koruyabilir. Ancak,
ileri olgularda hafif diz veya kalca hareket kisitliliklari
kalici olarak kalabilir.

Komplikasyon oranlari: Konjenital femoral yetmez-
likte ekstremite uzatma siireci karmasik bir tedavi yon-
temidir ve diger etiyolojilere kiyasla komplikasyon orani
daha yiiksektir.'! Ancak, bu komplikasyonlarin ¢ogu
mindr dlzeyde olup yonetilebilir niteliktedir. Eksternal
fiksator kullanilan hastalarda neredeyse her vakada pin
girisi yerlerinde irritasyon veya enfeksiyon goriilmektedir
ancak bu enfeksiyonlar genellikle yiizeyeldir ve diizenli
pin bakimiyla antibiyotik tedavisiyle kolaylikla kont-
rol altina alinabilir.?®! Eksternal fiksatorle iliskili diger
sorunlar arasinda cilt problemleri, kas kontraktirleri ve

distraksiyonun ¢ok yavas yapilmasi veya durdurulma-
st halinde gelisebilecek erken kemik kaynamasi (pre-
matiir konsolidasyon) yer almaktadir.”¥ intramediiller
(kemik ici) uzatma civileri, pin yeri problemlerini ortadan
kaldirsa da cihaza bagli komplikasyonlar olusturabilir.
Ornekler arasinda ¢ivi mekanizmasinin kilitlenmesi, yiik
altinda egilme veya kirilma, 6zellikle tibia gibi kemiklerde
ge¢ kemik iyilesmesi sayilabilir.'® Yakin zamanda yapilan
¢ok merkezli, 314 uzatma segmentini iceren buyuk bir
calismada (Precice® ve Fitbone® cihazlarini kapsayan),
hastalarin yaklasik %53’linde en az bir komplikasyon
gozlenmistir ancak bu sorunlarin ¢ogu disik dulzey-
dedir.®! En sik karsilasilan komplikasyonlar, segment
basina yaklasik %0,3 oraniyla cihazla iliskili problemler,
bunu takiben eklem sertligi veya subluksasyonlar (%0,2
oraninda) olarak bildirilmistir."? Onemli bir nokta ise bu
komplikasyonlarin ¢cogunun planlanan uzatma hede-
fini engellememesidir. Ornegin, adélesanlarda yapilan
bir femoral uzatma ¢alismasinda, internal ¢ivi kullanan
hastalarin eksternal fiksator kullananlara gore daha az
sayida ongorulebilen ek ameliyata ihtiya¢ duydugu gos-
terilmistir.'¥ Diz kontraktirleri, pin enfeksiyonlari veya
hafif aksiyel sapmalar gibi sik rastlanan sorunlar, tedavi
sirasinda uygun mudahalelerle duzeltilebilmektedir ve
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bu durum, deneyimli ekiplerce yurutiilen KFY vakalarin-
da planlanan uzunluga ulagsma oranini %80-90’in uzeri-
ne tasimaktadir.'”? Sonug olarak, giinimiizde kullanilan
modern uzatma protokolleri, KFY’yi eskiden oldugu gibi
ampltasyon veya rotasyon plastiyle yonetilen bir defor-
mite olmaktan c¢ikararak, dikkatli planlama ve makul
diizeyde komplikasyon riskini kabul ederek rekonstriik-
siyonun mumkun oldugu bir tabloya donusturmustur.

Tibial Hemimeli

Tibianin uzunlamasina eksikligi ya da farkli derece-
lerde yokluguyla karakterize, konjenital bir durumdur.
Gorilme sikligl yaklasik 1/1.000.000’dir ve bu da onu
gorllen en nadir konjenital alt ekstremite deformitele-
rinden biri yapar.®®*9 Tibia hipoplastik olabilir, tamamen
yok olabilir ya da radyografide goriinmeyen, ossifiye
olmamis bir kalinti (anlage) seklinde bulunabilir.t® Bu
durum, konjenital tibia yoklugu, tibia aplazisi ya da tibia
displazisi olarak da adlandirilmaktadir. Olgularin yakla-
stk %30’unda bilateral olabilir ve siklikla baska anomali-
lerle birlikte goriliir. En yaygin eslik eden deformite, ayak
deformiteleridir (pes ekinovarus, sindaktili, ayna ayak
deformiteleri, ray yoklugu vb.); bununla birlikte ipsilate-
ral femur deformiteleri, kalga displazisi, Ust ekstremite
anomalileri ve spinal defektler de bildirilmektedir.2®

Tibial hemimelinin klinik prezentasyonu, etkilenen
ekstremitede belirgin kisalikla karakterizedir ve siklikla
tibianin anterolateral yonde egriligiyle birlikte belirgin
bir fibula basi eslik eder. inspeksiyonda dimpling bulgusu
mevcuttur, genellikle bacagin 6n ylziinde yer alan trans-
vers cilt cokiiklugl veya girintisi olarak tanimlanir ve tipik
olarak normal proksimal tibia segmentiyle fibula/ayak
kompleksi arasindaki birlesim noktasinda gorilar (Sekil
7). Bu bulgu, hipoplastik ya da olmayan tibia saftinin
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yeterli destek saglayamamasi sonucu olusur ve cildin
alttaki yumusak dokulara gerilerek yapismasina bagli
olarak ortaya ¢ikar. Diz eklemi genellikle fleksiyon pozis-
yonunda tutulur; bu durum siklikla fleksiyon kontrakti-
ruyle birliktedir ve ¢ok duzlemli instabilite gosterebilir.
Bu nedenle hem aktif diz ekstansiyonu hem de eklem
stabilitesinin dikkatli degerlendirilmesi 6nemlidir zira bu
faktorler tedavi planlamasini dogrudan etkiler.

Ayak deformiteleri de belirgindir; genellikle rijit bir
ekinovarus (carpik ayak) yapisi gozlenir ve ¢ogunlukla
ayak supinasyonuyla birliktedir. Siddetli vakalarda, aya-
gin plantar ylizeyi perineuma dogru yonelmis olabilir; bu
daileri derecede rotasyonel ve pozisyonel anormallikleri
yansitir.

Siniflandirmalar
Jones siniflamasi

1978 yilinda tanitilan ve direkt radyografik degerlen-
dirmeye dayanan Jones siniflamasi, tibial hemimeliyi en
agir eksiklikten en hafife dogru siralanmis dort farkli tipe
ayirir.

e Jonestip |, goriinir tibianin tamamen yoklugu ile
karakterizedir ve iki alt gruba ayrilir:

o la grubu: Hipoplastik distal femoral epifizle
birlikte,

o Ib grubu: Distal femoral epifizin normal ossi-
fikasyonu mevcut olup, bu durum ossifiye
olmamis bir proksimal tibial epifizin varligini
distndardr.

e Jones tip Il, ossifiye olmus proksimal tibianin
mevcudiyetiyle birlikte distal tibianin eksikligi ile
tanimlanir.

Sekil 7.a,b. Dokuz aylik cocuk hastanin sol ayakta ekinovarus deformitesi ve tibial hemime-
liye bagli proksimal tibia gamze klinik (a) ve radyolojik goriinimii (b).
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Sekil 8. Jones siniflamasi.

e Jonestip Ill, ossifiye distal tibiayla birlikte proksi-
mal tibia eksikligi gosterir.

e Jones tip IV, tibianin kisaligl ve distal tibiofibular
diyastazis (ayrisma) ile karakterizedir.

Bu siniflama sistemi klinik uygulamada en yaygin kul-
lanilanlardan biri olmasina ragmen, tibial hemimelinin
genis klinik yelpazesi nedeniyle bazi kisitliliklara sahiptir
(Sekil 8).120

Kalamchi and Dawe siniflamasi

Bu siniflama, Jones siniflamasini modifiye ederek
Jones tip 1I’G ¢ikarmis ve Jones tip Ib’yi Kalamchi tip
Il olarak yeniden siiflandirmistir. Klinik ve radyolojik
bulgulara dayanir; 6zellikle tibianin varligi veya yoklugu,
diz fonksiyonu ve fibulanin pozisyonuna odaklanir.
Klinik odakli bir sistemdir; ozellikle diz kontraktir agilari
ve kuadriseps fonksiyonuna vurgu yapar; bu ozellikler
tedavi planlamasi agisindan bulyik 6nem tasir. Diger bazi
siniflamalara kiyasla daha az karmasiktir ve klinik pratik-
te yaygin olarak referans alinmaktadir (Tablo 2).12%

Weber siniflamasi

Tibial hemimeli degerlendirmesinde varsa kikirdak
onciilyapi (anlage) varligini da dikkate alan bir sistemdir.
Bu siniflama, 6zellikle radyografide gériinmeyen ancak

Tablo 2. Kalamchi siniflamasi

manyetik rezonans goriintiileme veya ultrasonografi sap-
tanabilen kikirdak tibia kalintilarinin tanimlanmasinda
onemlidir ve tedavi planlamasini daha hassas hale getir-
meyi amaglar.

Paley siniflamasi, tibial hemimeliyi tedavi ve prog-
nozla dogrudan iliskili sekilde siniflandiran kapsamli ve
klinik yon glclu bir sistemdir (Tablo 3).12021

Bu siniflama, hem tibial yapilarin anatomik duru-
munu hem de kuadriseps ve eklem fonksiyonlarini goz
onulinde bulundurarak cerrahi planlama ve prognoz belir-
lemede yol gostericidir.

Tedavi
Rekonstriiksiyon yaklasimi

Tibial hemimeli, diz ve ayak bilegi instabilitesi nede-
niyle alt ekstremite yetmezlikleri arasinda en zorlu ola-
nidir. Tedavi, tibianin yokluk dizeyi ve alt tipe (6rnegin
Jones veya Paley siniflamasina) gore bireysellestirilmis
olarak planlanir. Gegmiste, 6zellikle Jones tip | (tibianin
tamamen veya neredeyse tamamen yoklugu) gibi agir
vakalarda, erken yasta diz dezartikllasyonu ve protez
uygulamasi 6nerilirdi.?? Ancak son yillarda uzuv rekons-
triksiyonundaki gelismeler sayesinde, bu ¢ocuklarin bir-
¢ogu karmasik cerrahiler sonrasinda kendi ayaklariyla
yurlyebilir hale gelmektedir. Glncel strateji, tip | tibial

Tip Tanim

Temel Klinik/Radyolojik Ozellikler

Tip | Tibianin tamamen yoklugu
Tio Il Distal tibia aplazisi,

P proksimal tibia mevcut
Tip il Distal tibia aplazisi ve distal

tibio-fibular diyastazis

>45° diz fleksiyon kontraktiirii, aktif kuadriseps fonksiyonu yok, fibula
basinda proksimal migrasyon, distal femur hipoplazisi

Aktif kuadriseps fonksiyonu mevcut, 25°-45° diz fleksiyon kontraktiird,
fibula daha az proksimal yer degistirmis.

Normal diz eklemi, iyi kuadriseps fonksiyonu, talusun proksimal
subluksasyonu, belirgin distal fibula
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Tablo 3. Paley siniflamasi
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Paley Tipi Tanim

Alt Tipler Temel Ozellikler

Tip| Hipoplastik fakat eksik olmayan tibia

Proksimal ve distal tibial epifiz mevcut ancak

Tipll ayak bilegi displastik

Proksimal tibia ve diz eklemi mevcut, medial
malleolus mevcut, distal tibial plafond yok,
tibiofibular diyastazis var.

Tip 1Nl

Tip IV Distal tibial aplazi

TipV Tam tibial aplazi

hemimeli vakalarinda (tibia butlnligi olmayan durum-
lar), fibulanin merkezilestirilmesi ve instabil eklemlerin
artrodezle sabitlenmesi yoluyla tek kemikli bir alt bacak
olusturmaktir. Bu islem genellikle asamali olarak ger-
ceklestirilir: fibula cerrahi olarak femur (diz) ve talus
(ayak bilegi) ile kaynastirlir; bu yapi bazen femoro-fibu-
lo-kalkaneal flizyon olarak adlandirilir ve tibianin yerine
gegen stabil bir kolon olusturur.?? Sirkiler tip eksternal
fiksator yardimiyla yapilan tedrici distraksiyon, genellikle
fibulanin santralizasyonu sonrasinda uzvun dizilimi ve
uzatilmasi icin kullanilir. Bilen ve ark., kuglik yaslardaki
hastalarda bu asamalari sirayla uygulamis; diz ve ayak
bilegi cevresindeki yumusak dokulari gevsetici islemlerin
ardindan, sirkiiler fiksatorle fibulanin yukari (femur kemi-
gine) ve asagl (ayak bilegine) dogru yavasca distrakte
edilmesini saglayarak hem flizyon hem de uzatma islemi-
ni tek bir uzun prosediirde basariyla gergeklestirmistir.?!
Tip Il ve lll tibial hemimeli vakalarinda (kismi tibia varlig
durumunda) ise yontem biraz farklidir. Genellikle, fibula,
fizyon amacli tibiaya transfer edilir (fibular tibializas-
yon) ve ayak bileginde ciddi derecede deformite mevcut
ise plantigrad basisi saglamak icin talofibuler artrodez
uygulanir. Bu sirada islevsel diz korunur. Fibula, tibia
kalintisi ve talus ile hizalanarak kaynastirildiktan sonra,
eksternal fiksatér yardimi (konvansiyonel sirkiiler ekster-
nal fiksator veya bilgisayar destekli eksternal fiksator) ile
rekonstriikte edilmis fibula tedrici olarak uzatilir.? Tip
IV gibi daha hafif olgularda (distal tibia mevcut, fibulayla

A, 11IB

IVA, IVB

VA, VB, VC

Proksimal tibiada valgus deformitesi (genu valgum),
proksimal fibulada goreceli asiri biiylime, normal tibial
plafond

l1A: lyi gelismis distal tibial fizis, displastik tibial plafond,
fibular asir biylime

IIA, 1B, IIC  11B: Delta tibia, bracket epifiz ve eklem malorientasyonu

11C: Gecikmis ossifikasyon (kikirdak anlage), distal tibial
fizisin yoklugu, displastik ayak bilegi

IIA: Tibial plafond yok, varus egriligi, ice rotasyonlu ayak,
fibular asir biylime

IB: 3A ile ayni 6zelliklere ek olarak tibia ve fibula arasinda
deri yanig), ayak fibulayi takip eder.

IVA: Diz eklemi mevcut, distal tibia tamamen yok, kemik ucu
sivri, fibular asir biiylime

IVB: Proksimal tibial epifiz mevcut ancak proksimal fizis
yok, gecikmis ossifikasyon, diz eklemi mevcut.

VA: Patella mevcut, diz fleksiyon kontraktir(, ekinovarus
ayak

VB: Patella yok, diz fleksiyon kontraktiirii, otosentralize
fibula, kuadriseps mevcut.

VC: Patella yok, diz fleksiyon kontraktir, ¢ikik fibula,
kuadriseps yok, diz kapsull yok.

ayrismis durumda), tam flizyon yapilmaksizin sindesmoz
rekonstriiksiyonu (tibiofibular sinositoz) ile ayak bilegi
stabilizasyonu saglanabilir ve tibia, eksternal fiksator
veya anatomi uygunsa intrameduller uzatma givisi tize-
rinden eksternal fiksator ile uzatma (lenghening over
nail, LON) ile uzatilabilir. Tum bu senaryolarda, rekons-
triiksiyon stireci uzun olup genellikle birden fazla cerrahi
gerektirir (6rnegin, cocuk biiyldiikge tekrar uzatma veya
deformite duizeltmeleri).?*

Sonuglar

Tibial hemimelide basarnli uzuv koruyucu girisim-
ler, normalden kisa olsa da karsi tarafla neredeyse esit
uzunluga ulasan bir bacak elde edilmesini miimkuin kilar.
Baslangictaki uzunluk farki blyiik olabilecegi i¢in kazani-
lan mutlak uzama miktari 6nemli olabilir.

Tip | olgularda (ayak bilegine fibula santralizasyonu
ve diz flizyonu), calismalar tek bir prosedirle tam yiik
taslyabilen, stabil hizalanmis bir bacagin elde edilebil-
digini gostermektedir. On hastalik tip | tibial hemimeli
olan bir seride, tiim hastalar femur altina yerlestiril-
mis plantigrad ayakla protezsiz sekilde yirilyebilir hale
gelmislerdir.”®! Bu vakalarda esas hedef stabilite olup,
kazanilan uzunluk genellikle ikincil 6neme sahiptir ancak
fibulanin tasinmasi sirasinda birkag santimetrelik kade-
meli uzama da saglanmistir. Tip Il vakalarda (distal tibia
yok, diz islevsel), uzatma daha kontrollu sekilde yapilir.
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Jones tip Il tibial hemimeli tanili sekiz ¢gocukta uygulanan
fibular tibializasyon ve eksternal fiksatorle uzatma islemi
sonucunda, hasta basi ortalama 5-6,5 cm tibial uzunluk
kazanilmis ve baslangigtaki 5-7 cm’lik bacak uzunluk
farki ortadan kaldirnlmistir.?®) Bu olgularda tibiofibular
flizyon guvenilir sekilde gerceklesmistir fibula ile tibia
arasindaki kaynama ortalama 2-3 ayda saglanmis; dist-
raksiyon osteogenezis alanlari ise ortalama ~150 gln
eksternal fiksator siiresiyle iyilesmis ve bu da yaklasik 29
glin/cm’lik bir iyilesme indeksine karsilik gelmistir.24 Bu
oran, ¢cocukluk caginda oldukga iyidir ve iyi vaskularize
edilen, stabilize bir fibulanin glicli rejeneratif potansiyeli
olabilecegini gostermistir. Bu, daha buyik ¢ocuklarda
yapilan rutin tibial uzatmalardaki iyilesme indeksleriyle
karsilastirilabilir diizeydedir. Tibial hemimelide internal
uzatma civisi kullanimi, yas ve anatomik kisitlamalar
nedeniyle sinirlidir; pratikte bu hastalarin ¢ogunda uzat-
ma islemleri eksternal fiksatorlerle yapilmaktadir. Nadir
durumlarda, drnegin Paley tip IV gibi bir tibial kalintinin
korundugu hastalarda, ergenlik donemine ulasildigin-
da kalan farki tamamlamak amaciyla manyetik uzatma
civisi veya LON yontemi kullanilabilir. Genel olarak, bu
kompleks rekonstriiksiyonlarda birden fazla dizlemde
deformite es zamanli diizeltilecegi icin eksternal fiksas-
yonla uzatma ve diizeltme yontemi hala standart tedavi
yontemi olarak tercih edilmektedir.2%2%]

Eklem fonksiyonu

Tibial hemimeli fonksiyonel bir uzuv elde etmek, cogu
zaman eklem hareketinden bir miktar 6din vermeyi,
bunun karsiliginda stabilite kazanmay gerektirir. En agir
vakalarda (tip 1), hem diz hem de ayak bilegi genellikle
flizyona ugratilir bu da diz fleksiyonu veya ayak bilegi
hareketinin kaybina yol acar. Ancak bu hastalar, kal-
calarini kullanarak salinim fazini telafi ederler ve en
onemlisi, agirlik taslyabilen duyusu olan bir ayak korur-
lar.¥ Literatiirde, bilateral diz flizyonlu ¢ocuklarin dahi
bagimsiz yirlyebildigi bildirilmistir. Ornegin, bir calis-
mada tibial hemimeli nedeniyle diz artrodezi yapilan alti
hastanin tamami, protez kullanmadan, sadece artmis
kalca hareketiyle yiriyebilir hale gelmistir. Diz eklemi
korunmussa (tip 1I-IV olgular), hedef, cerrahi gevsetmeler
ve rehabilitasyon yoluyla maksimum hareket agikligini
korumaktir. Zagazig Universitesinin yapmis oldugu calis-
mada tip Il tibial hemimeli olan ve rekonstriksiyon uygu-
lanmis hastalarda, tedavi sonrasi ortalama maksimum diz
fleksiyonu 100° (aralik 90-110°) olarak rapor edilmistir; bu,
normal yliriime ve hatta oturma icin oldukca fonksiyonel
bir aci araligidir.?¥ Ayni seride diz stabilitesi de yeterli ola-
rak gorilmis sadece iki vakada, fibulo-tibial sinostoz ve
fiksator ¢ikarimi sonrasi hafif derecede (<5°) varus/valgus
instabilitesi gdzlenmistir.?4 Tibial hemimelide ayak bilegi
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genellikle displastik yapidadir; bu durumda, ayak bilegi
artrodezi veya Boyd/Syme ampitasyonu (ayak plantigrad
degilse) uygulanarak saglam bir agirlik tasiyici yiizey elde
edilir. Fibular tibializasyon yaklasiminda, ayak genellikle
fibulaya yaklasik 90-100° aciyla kaynastirilir yine ayni
calismada ortalama kalkaneofibular aci yaklasik 100°
bulunmustur ki bu da plantigrad pozisyonun saglanmasi-
na olanak tanir.?? lyilesme tamamlandiktan sonra hasta-
lar genellikle normal ayakkabilar giyebilir; kiiciik uzunluk
farki varliginda, basit bir topuk yukseltisi yeterli olur ve
fonksiyonel yurlylis saglanir. Bu tur korunan uzuvlarda
ayak bilegi hareketi olmasa da, ¢ocuk propriosepsiyon
ve duyu iceren uzvunu korur ve bu durum birgok aile icin
ampitasyona gore oncelikli tercih olmaktadir.”® Genel
olarak, tibial hemimeli i¢in yapilan rekonstriksiyonlar-
da eklem fonksiyonu, deformitenin ciddiyeti gz 6niine
alindiginda kabul edilebilir diizeydedir. Diz flizyonu yapil-
mamis olgularda diz genellikle neredeyse 90° biikiilebilir,
kalca ise genellikle normal kalir.

Uzun vadede, bu hastalar biraz sert yurlyusli olsalar
da (6zellikle tip I olgular), cogu kosabilir ve oyun oynaya-
bilir bu da transfemoral protezle miimkiin olacak fonksi-
yon seviyesinin ¢ok otesinde degerlendirilmektedir.

Komplikasyonlar

Tibial hemimelide ekstremitenin rekonstriiksiyonu,
belirgin bir risk profiline sahip olmakla birlikte, son yil-
lardaki vaka serileri siddetli komplikasyonlarin beklenen-
den daha az goruldigunu gostermektedir. En ciddi olasi
komplikasyonlardan biri, kaynamama (nonunion) ya da
fibulanin yeterince merkezilestirilememesidir; bu, biyo-
lojik yanitin zayif oldugu durumlarda veya fiksasyonun
yetersiz oldugu vakalarda gelisebilir. Ancak sevindirici
sekilde, yayinlanmis ¢alismalarda fibula genellikle gliven-
le kaynamustir. Ornegin, tip Il tibial hemimeli serisinde
tim hastalarda fibula-tibia sinostozu bdlgesinde %100
kaynama saglanmis ve kaynamama izlenmemistir.?¥
Enfeksiyon, ozellikle kiiciik cocuklarda eksternal fiksator
kullanildiginda her zaman goz 6nlinde bulundurulmasi
gereken bir risktir. Pin yeri enfeksiyonlari gorilmustir
ancak bu kiicik serilerde derin kemik enfeksiyonu (oste-
omiyelit) bildirilmemistir. Ornegin, Kocaoglu’nun tip |
rekonstriksiyonu Uzerine yaptigl calismada, ortalama 10
yillik takip suresinde osteomiyelit ya da major komplikas-
yon gozlememistir.®! Minér komplikasyonlar ise daha sik
gorulmistir. Pin yeri enfeksiyonlari yaygindir ve genel-
likle oral antibiyotikle tedavi edilmistir. Tedavi siirecinde
pek cok hasta, planlanmamis ek dizeltici cerrahile-
rine ihtiyac duymustur ornegin, tekrar Asil tenotomisi
veya eklemde olusan ek acisal deformite diizeltmeleri 12
tip 1 uzuv igeren bir kohortta, hicbir hastanin amputasyon
gereksinimi olmamis, tim uzuvlar iskeletsel olgunluga
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kadar korunabilmistir.?? Bu, teknik olarak zorlayici olma-
sina ragmen, modern rekonstriiksiyon yaklasimlarinin,
gecmiste sikca uygulanan erken amplitasyon oranlari-
ni 6nemli 6lcide azalttigini gostermektedir.?? Bununla
birlikte, tibial hemimeli gibi anormal anatomiye sahip
vakalarda yapilan uzatma islemlerinde, normal tibial
uzatmalara kiyasla komplikasyon oranlari daha yiiksektir.
Fiksator yardimli ek duzeltmeler tedavi siiresince siklikla
gerekebilir. Rejenerat kemik sorunlari da (zayif kemik olu-
sumu veya yeni kemigin deformitesi) tibia uzatmalarinda
daha sik gorulmektedir 6zellikle agresif uzatma yapildi-
ginda. Ornegin, FH vakalarinda femur ve tibia birlikte uza-
tildiginda yapilan bir calismada, teknik optimal olsa dahi
tibial segmentlerin %16’sinda rejenerat zayif kalmistir.lt”
Bu nedenle bazi profilaktik 6nlemler alinmaktadir:

e Tibiada daha yavas distraksiyon hizlari,

e  Osteotomi bolgesine kemik morfogenetik protein
(BMP) uygulamalari,

e Rejenerat yetersizliginde erken kemik grefti uygu-
lanmasi, kaynamama risklerini azaltmak igin kul-
lanilan yontemler arasindadir.

Sonug olarak, tibial hemimeli olgularinda ekstremi-
te rekonstriiksiyonu ciddi cerrahi yiuk ve coklu girisim
gerektiren, uzun sureli bir tedavi strecidir. Ancak dikkatli
cerrahi tekniklerle yapilan islemlerde, cocuklar islevsel,
duyusu olan ve yuk taslyabilen ekstremitelere sahip ola-
bilirler. Bu tiir tedaviler, ampitasyona alternatif arayan
aileler icin, plantigrad ve uzunluk olarak karsi bacaga
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yakin bir ekstremitenin kazandirilmasi agisindan dikkate
deger bir basariy1 temsil etmektedir.

Fibular Hemimeli

Fibular hemimeli, en sik goriilen konjenital alt eks-
tremite uzun kemik eksikligidir ve genellikle kisa bacak,
ayak bilegi ve diz deformitesi ve ayak anomalileri (6rne-
gin; lateral parmaklarin yoklugu) ile kendini gosterir.
Genellikle dogumda belirgin hale gelir ve hafif ekstremite
uzunluk farklarindan belirgin femur ve tibia kisaligina
kadar degisen genis bir klinik spektrum sergiler. Bu duru-
ma eslik eden anomaliler yaygindir ve cogu zaman birden
fazla eklemi etkiler.

e  Ust ekstremitede: Ulnar hemimeli, amelia veya
sindaktili gibi bulgular goriilebilir.

e Femur: Kisalmis olabilir ve femur boynunda
varus/valgus deformitesi, asetabular displazi, dis
rotasyon deformitesi (retroversiyon) ve hipoplastik
lateral kondil gibi anomaliler sergileyebilir.

e Diz eklemi: Genu valgum ve 6n gapraz bag yet-
mezligi sik goralir.

e Ayak bilegi: Ball-and-socket tipi veya plantar tip
mortis, valgus hizalanma ve degisen derecelerde
instabilite ya da cikik gibi deformiteler olabilir.

e Ayak: Tarsal koalisyon, lateral ray eksikligi, genel
hipoplazi ya da carpik ayak (ekinovalgus) defor-
mitesi gozlenebilir (Sekil 9,10).

1) | \
(a) (b) !J J\\

Sekil 9.a,b. Sag ayak 6n-arka grafide ikinci ray yoklugunu gosteren grafi (a) ve klinik goriin-

tisu (b).



Alt ekstremitenin konjenital anomalilerinde uzatma cerrahileri

669

Sekil 10.a,b. Sol tibia orta 1/3 anteromedialinde gamze gériiniimii (a,b).

Fibular hemimelinin klinik heterojenligi, optimal
tedavi planlamasiicin tiim etkilenen eklemlerin kapsamli
bir sekilde degerlendirilmesini zorunlu kilar.

Fibulanin kisaligl veya yoklugu ile karakterize kon-
jenital bir durum olan FH, canli dogumlarda 1 milyonda
7,4 ile 20 oraninda gorilir ve uzun kemikler arasinda
en sik goriillen dogumsal anomalidir.??” inspeksiyonda
dimpling bulgusu mevcuttur, genellikle bacagin 6n
yliziinde yer alan transvers cilt ¢cokUklugu veya girinti-
si olarak tanimlanir. Ayak ve ayak bilegi deformiteleri

siklikla eslik eder; femur da bu duruma dahil olabilir.?"
Vakalarin %9 ile %52’sinde bilateral tutulum bildirilmis-
tir. KFY’nin erkeklerde daha sik goruldugu belirtilmekle
birlikte (erkek/kadin orani 2:1), bazi ¢alismalarda kadin-
larda daha yaygin olduguna dair veriler de mevcuttur.
26281 Bu durum; tibianin anteromedial egriligi ve bacak
uzunlugu farkiyla karakterizedir. Literatlirde, konjenital
fibula yoklugu, konjenital fibula eksikligi, paraksiyal FH
ve fibula aplazisi/hipoplazisi gibi terimlerle de anilmak-
tadir (Sekil 11).
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Sekil 12. Acherman siniflandirmasi.

Siniflandirmalar

1. Achterman ve Kalamchi siniflandirmasi®®
(Sekil 12, Tablo 4).

2. Birch siniflamasi: Tedavi yaklasimini yénlendi-
ren bu siniflama, uzuv uzunlugu ve ayak fonksi-
yonuna dayanir (Tablo 5).128

Bu siniflama, hem deformitenin siddetini degerlen-
dirmeye hem de ayak fonksiyonunun yeterliligine gore

Tablo 4. Achterman ve Kalamchi siniflandirmasi
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cerrahi yaklasimi (Uzuv uzatma mi yoksa ampitasyon
mu?) belirlemede klinik olarak yol gostericidir.

Tedavi

Fibular hemimeli uzatma ve deformite diizeltme
stratejisi

Fibular hemimeli, en sik gorilen uzun kemik eksikli-
gidir ve genellikle kisa bacak, ayak bilegi deformitesi ve
ayak anomalileri (6rnegin; lateral parmaklarin yoklugu)
ile kendini gosterir. GUniimuzde gecerli olan standart
yaklasim, ayakta fonksiyonel potansiyel varsa (plan-
tigrad ayak ve en az li¢ parmak yapisi mevcutsa) uzuv
rekonstriiksiyonunu tercih etmektir. Buna karsin, ayak
fonksiyonel degilse veya beklenen uzuv uzunluk farki >25
cm gibi cok biiylikse, ampttasyon (Syme veya Boyd tarzi,
ayak uzerinden) distndlir. Rekonstriiksiyona uygun
vakalarda tedavi, ¢cocukluk déneminin erken yaslarinda
baslar ve amag ayak/bilek kompleksinin stabilize edilme-
si ve hizalanmasidir. Bu siireg genellikle:

e Ayak bilegi cevresindeki osteotomiler

e Yumusak doku gevsetmeleri (6rnegin Asil ve
peroneal tendonlarin uzatilmasi)

e Fibulanin anlagesinin ¢ikarilmasi

e Lateral baglarin yeniden yapilandirilmasi gibi
islemleri icerir.*"]

Amag, tibianin altinda plantigrad konumda bir ayak
elde etmektir. Bu yaklasima ornek olarak, Paley tara-
findan gelistirilen SUPERankle prosediri verilebilir;
tek seansta ¢oklu diizeltmeleri iceren etkili bir yontem-
dir. Ayak plantigrad hale getirildikten ve diz stabilitesi
saglandiktan sonra, uzuv kademeli olarak uzatilabilir.

Fibula mevcuttur. Proksimal fibular epifiz, tibial biiyiime plaginin distalindedir. Distal fibular biiytiime

plagi ise talusun kubbesinin proksimalindedir.

Fibulanin kismi yoklugu vardir. Fibula, proksimal kisminin %30 ila %50’si boyunca yoktur. Distal kisimda

fibula mevcut olsa da ayak bilegini desteklemez (Sekil 11).

Il Fibulanin tamamen yoklugu s6z konusudur.

Tip Tanim

IA Uzuv kisaligl <%6, ayak fonksiyonu yeterli.
IB Uzuv kisalig1 %6-10.

IC Uzuv kisaligl %11-30.

ID Uzuv kisaligl >%30.

Il Fibula tamamen yok, genellikle %20 civar kisalik, ayak fonksiyonu belirgin bozuk.
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Fibular hemimeli siklikla ¢ok diizlemli deformitelerle
birlikte seyrettigi icin (genu valgum, tibial prokurvatum
veya valgus, ayakta ekinovalgus), uzatma icin genellikle
eksternal fiksator halka fiksatorii veya bilgisayar destekli
eksternal fiksator tercih edilir. Bu cihazlar sayesinde,
kemik uzatilirken ayni anda agisal deformiteler ve rotas-
yonel bozukluklar da diizeltilebilir. Ornegin, yakin tarihli
bir pediyatrik seride, 23 FH hastasinda bilgisayar destekli
hekzapod gercgeveyle tibia uzatmasi ve t¢ dizlemli defor-
mite dizeltmesi es zamanli olarak yapilmis, boylece ani
osteotomilere gerek kalmamistir. Bazi durumlarda,
ozellikle fark cok blyiikse, femur ve tibia birlikte (ardisik
ya da es zamanli olarak iki cerceveyle ayni ameliyatta)
uzatilabilir. Bu sayede uzuv uzunlugu maksimum duzeye
¢ikanlirken, toplam uzatma donglisu sayisi azaltilmis
olur.*” Es zamanli femur/tibia uzatmalari, tek seansta
13-15 cm’ye kadar birlesik uzunluk farkini glivenle diizelt-
mis ve yliksek farkli FH olgularinda tedavi stiresini 6nemli
olcide kisaltmistir.t"

internal uzatma civileri (6rnegin; Precice®) de FH’de
yer bulmaya baslamistir ancak bunlar genellikle daha
biyik cocuklarda, majoér deformiteler harici yontemlerle
dizeltildikten sonra uygulanir. Ornegin, tibiasi diizgiin
hizalanmis ve ayak bilegi stabil olan bir adélesan FH has-
tasinda, kalan birkag santimetrelik fark Precice® civisiyle
giderilerek tekrar dis fiksator kullanimina gerek kalma-
yabilir.

Ayrica, karma yontemler de kullanilir:

e  Eksternal fiksator yardimi (LON) teknigi: Civi lize-
rinden eksternal fiksator yardimli uzatma teknigi

e Hibrit fiksasyon (uzatma siiresince eksternal fik-
sator, ardindan kilitli plak) gibi yontemlerle hem
fiksator sliresi kisaltilir hem de kirik riski azaltilir.

Bu hibrit yaklasimlar, FH icin ge¢cmiste bir yila varan
dis fiksator kullanimlarinin getirdigi zorluklar hafiflet-
mek amaciyla gelistirilmistir.

Genel tedavi yaklasimi multimodaldir:
e Erken yasta ayak/bilek rekonstriiksiyonu

e Biylime suresince genellikle 2-3 kez tekrarlanan
uzatmalar (eksternal fiksatér veya uygun ana-
tomide intameddller civiler). Ek islemler (uzun
bacagin epifizyodezi, topuk yiikseltici gibi ayar-
lamalar) ile mikemmel fonksiyonel sonuglar elde
edilebilmektedir.

Sonuglar

Fibular hemimeli olgularinda uygulanan uzatma
tedavileri, siklikla normal ya da normale yakin bacak
uzunluklari elde edilmesini saglamis ve son derece basa-
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rili sonuglar vermistir. Her bir uzatma seansi, anlam-
i dizeyde uzunluk kazanci saglayabilir. Hacettepe
Universitesi serisinde (Tiirkiye), hekzapod harici fiksa-
torlerle tedavi edilen 24 FH ekstremite segmentinde,
ortalama uzatma miktar 7,24 cm olarak bildirilmistir
(aralik= 4,7-15,6 cm).¥ Ozellikle bazi agir vakalarda 15
cm’ye varan uzatma yapilmis, bu da modern sistemlerin
kapasitesini ortaya koymaktadir ancak bu kadar buyuk
distraksiyonlar genellikle ¢ok yavas hizlarda yapilir ve
rejenerat kalitesinin dikkatle izlenmesini gerektirir.

Genel hasta grubunda, uzatma sonrasi bacak uzunluk
farkinda belirgin azalma saglanmistir.

Ortalama bacak boyu kisalik farki, ameliyat 6ncesi 5,6
cm’den 1,7 cm’ye inmis, bazi olgularda ikinci uzatmayla
tam esitlik saglanmistir.! Fibular hemimelideki iyiles-
me siiresi, ozellikle tibial segmentlerde, femura gore
daha yavas konsolidasyon egilimi gosterebilir. Yukarida
belirtilen calismada, uzatma islemlerinin ¢cogunda iyi-
lesme indeksi 50 glin/cm’nin altinda kalmis ve bu deger,
yazarlar tarafindan basarili kemik iyilesmesi esigi olarak
tanimlanmistir.2¥ Fibular hemimelideki iyilesme sresi,
ozellikle tibial segmentlerde, femura goére daha yavas
konsolidasyon egilimi gosterebilir. Yukarida belirtilen
¢alismada, uzatma islemlerinin cogunda iyilesme indeksi
50 glin/cm’nin altinda kalmis ve bu deger, yazarlar tara-
findan basanli kemik iyilesmesi esigi olarak tanimlan-
mistir.24 Ayrica ikinci uzatma islemi sonrasinda vakalarin
%80’inde basari saglanmis olup bu da ilk denemelerde
yasanan zorluklarin ¢cogu zaman tekrarlanan tedaviyle
astlabildigini gostermektedir.*¥ Bu basari tanimindan
bagimsiz olarak, hastalarin neredeyse tamami planlanan
uzatma miktarini elde etmistir. Ornegin, FH’de femur ve
tibianin es zamanli uzatildigl baska bir calismada, vaka-
larda %83 oraninda planlanan distraksiyon miktari basa-
riyla elde edilmis ve higbir nérovaskuler komplikasyon
bildirilmemistir.l” intamediiller uzatma civileri (6zellikle
femur ya da diizgiin hizalanmis tibia i¢in) FH hastalarinda
da kullanilmaktadir ve diger etiyolojilerle benzer sonug-
lar vermektedir.

Her bir uzatma donglsiinde 8 cm’ye kadar glivenli
kazang saglanabilmektedir. Ancak, yayinlanmis veriler,
tibial segmentlerin femurlara kiyasla daha yavas iyiles-
tigini gostermektedir. Iliadis ve ark., tibia icin Precice®
¢ivisinde ortalama konsolidasyon indeksini 39 giin/cm,
femur icin ise 28 glin/cm olarak bildirmistir.*3 Bu da
konjenital tibial uzatmalarda (fibula yok ya da fonksiyon
disiysa) rejenerat kemigin tam mineralizasyonu icin daha
fazla zaman ya da destek gerekebilecegini ortaya koy-
maktadir. Tim bunlara ragmen, bliylime siiresince uygu-
lanan kombine yontemlerle, FH’li cocuklarda cogunlukla
15 cm’den fazla toplam uzama saglanabilmektedir (bir-
kac cerrahiye yayilarak).
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Guniimuzde bircok uzuv rekonstriiksiyon merkezinde
bu cocuklar, iskeletsel olgunlukta +2 cm i¢inde uzunluk
esitligine ulastinlmakta ve bu noktada kalan kiiguk fark
epifizyodez ya da basit bir topuk ylkseltici ile dlzeltile-
bilmektedir.

Eklem fonksiyonu ve yiiriiyiis

Fibular hemimelide rekonstriktif uzatma tedavisinin
ampltasyona gore en bliylik avantajlarindan biri, has-
talarin dogal diz ve cogu zaman ayak bilegi eklemlerini
koruyabilmesidir. Ancak bu eklemlerin tedavi sirasinda
korunmasi blyiik 6nem tasir. Diz sertligi, genellikle ekle-
mi gecen uzun sureli harici fiksator kullanimi ya da kuad-
riseps zayifligina bagl olarak gelisebilir. Bu riski azalt-
mak icin, agresif fizik tedavi ve miimkiinse diz eklemini
gecmeyen iki seviyeli fiksator sistemlerinin kullanimi,
hareket acikliginin korunmasina yardimci olur. 2023 yilin-
da yayimlanan hekzapod cerceve serisinde, fonksiyonel
sonuglar pediatric quality of life inventory (PedsQL) ile
Olctilmis ve sonuglar olduk¢a umut verici bulunmustur.
Ortalama PedsQL skoru 100 Uzerinden 83,5, skor arali-
g1 yaklasik 70 ile 96 arasinda degismistir.”¥ Bu, yasam
kalitesinin iyi oldugunu ve ¢ok sayida ameliyata ragmen
cocuklarin yalnizca hafif diizeyde fonksiyonel kisitlilik
yasadigini gostermektedir. Modern serilerdeki hastalarin
blyuk ¢ogunlugu plantigrad ayak pozisyonuna sahip
olup aktif ayak bilegi hareketi korur. Tibial hemimelinin
aksine, FH’de genellikle ayak bilegi flizyonuna gerek
duyulmaz; onun yerine subtalar artrodez veya ayak bilegi
bag rekonstriksiyonlari (6rnegin ayak bilegi valgusunun
stabilizasyonu) gibi islemler uygulanarak hem stabilite
saglanir hem de hareket korunur.' Fiksator cikarildiktan
veya uzatma sahasinin konsolidasyonu tamamlandiktan
sonra hastalar genellikle diz hareket agikligini geri kaza-
nir. Ornegin, Ghaly ve ark., es zamanli uzatma serilerinde
hicbir hastada kalici diz subluksasyonu veya kontraktiiri
gozlememistir.' Gegici diz hareket kaybi bazi vakalar-
da gorilmis olsa da fiksator cikarimi ve rehabilitasyon
sonrasi diz fonksiyonu baslangi¢ seviyesine donmustdir.
Ayak yapisi genellikle ek destek gerektirir bazi ¢ocuklar,
Ozellikle lateral ayak bilegi yapilar zayifsa ve valgus gev-
sekligi devam ediyorsa, ayak-ayak bilegi ortezi kullanabi-
lir. Rekonstriikte edilmis FH hastalarinda yapilan yiiriyts
analizleri, kalga ve dizde neredeyse normal kinematik
gostermistir ancak ayakta, fibular kas eksikligi nedeniyle
itme giiclinde hafif azalma olabilir. Yine de, hastalarin
cogu kosabilir, ziplayabilir ve spor aktivitelerine katila-
bilir. Daha agir vakalarda, tim tedavilere ragmen hafif
uzunluk farki kalabilir; bu durumda kiglk bir yikseklik
telafisiyle hafif topallama duzeltilebilir. Sonug olarak,
FH rekonstriksiyonlarinda eklem fonksiyonu sonuglari
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oldukga iyidir. Diz korunur ve hareketlidir, kalga normal-
dir ve ayak bilegi cogunlukla plantigrad, agrisiz ve bazen
destekle calisir.' Bu hastalar, protez kullanicilarinda
gorilen pelvik tilt, yuksek enerji harcamasi gibi olum-
suzluklardan korunmus olur ve bir¢ogu kendi uzuvlarina
sahip olmaktan dolayi memnuniyet diizeyleri yuksektir.

Komplikasyonlar

Fibular hemimeli tedavisinde uzatma islemleri,
yogun ve uzun sireli bir tedavi siireci gerektirdiginden,
beraberinde iyi belgelenmis bir komplikasyon profi-
li tasir. Eksternal fiksatére bagli komplikasyonlar sik
gorilir ancak cogu duslik siddetlidir. Neredeyse tiim
hastalarda tedavi siirecinde pin yeri enfeksiyonu gelisir.
Bu enfeksiyonlar genellikle lokal bakim ve antibiyotik-
lerle kontrol altina alinir ve derin enfeksiyona ilerleme-
si nadirdir. Hacettepe Universitesi serisinde (Tiirkiye),
uzatma yapilan segmentlerin %29’unda komplikas-
yon nedeniyle dnceden planlanmamis cerrahi mida-
hale gerekmistir.'¥ Bu miidahaleler sunlar icermistir:
Prematiir konsolidasyonun yeniden kirilmasi, rejenera-
tin hizalanmasinin diizeltilmesi ve yavas iyilesen kemige
IM civi uygulanmasi. En énemli komplikasyonlardan biri,
cerceve gikarildiktan sonra rejenerat kirigi olmustur bu
durum, serideki 24 uzuvdan Gglinde (%12,5) gbzlenmis-
tir.n4

Sinir hasarlari, 6zellikle biiylik uzatmalarda (6rnegin;
peroneal sinir gerilmesi) dikkat edilmesi gereken baska
bir konudur. Bu riski azaltmak i¢in proflaktik sinir gev-
setmeleri (6rnegin; fibular osteotomi ile birlikte fibula
basinda peroneal sinir serbestlestirme) uygulanmakta ve
sinir paralizileri oldukga diisuk tutulmaktadir.

2023 yilinda bilgisayar destekli hekzapod eksternal
fiksator sistemleri kullanilmis ¢alismada, hig sinir hasari
bildirilmemistir." Paley siniflamasi ve SUPERankle yon-
temini kullanarak tedavi ettikleri tim vakalarda plantig-
rad ve stabil ayaklar elde etmis, elektif ampiitasyon plan-
lanmayan hi¢bir hastada amputasyon yapmamislardir.?!
Ozetle FH tedavisinde komplikasyon orani sayisal olarak
yuksek olsa da siddet agisindan yonetilebilir diizeydedir.
Deneyimli ekiplerle yiritilen tedaviler sonucunda bu
cocuklar, uzunluk ve fonksiyon acisindan basarili bir
rekonstriiksiyon elde ederek, glincel uzuv koruma stan-
dartlarina uygun sekilde amputasyonun 6niine gegebil-
mektedir.

Son olarak, bazi FH rekonstriksiyonlarinin basarisiz
olabilecegi veya tedaviye son verilebilecegi de unutulma-
malidir. Birden fazla girisime ragmen ayak fonksiyonel
hale getirilemezse veya uzatma yeterli olmazsa, amp-
tasyon son care olarak akilda tutulmalidir.!
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Akondroplazi

Akondroplazi en yaygin gorllen iskelet displazisi olup
dlinya genelinde orantisiz boy kisaliginin tanimlanabilir
en sik nedenidir. Canli dogumlarda gortilme siklig yakla-
stk 1/25.000 olarak tahmin edilmektedir. FGFR3 geninde
meydana gelen mutasyon sonucu olusan bu hastalik,
ozellikle rizomelik tipte (proksimal segmentlerde) uzuv
kisaligl kendine 6zgli kraniyofasiyal ozellikler, normal
govde uzunlugu ve c¢ok sayida ortopedik, norolojik ve
fonksiyonel komplikasyonla karakterizedir (Sekil 13).
Akondroplazili bireyler genellikle ciddi psiko-sosyal zor-
luklar ve glinlliik yasamda fonksiyonel kisitliliklar yasar-
lar; bu durum, boy uzatma cerrahisinin, yasam kalitesini
artirmak ve boyu uzatmak amaciyla bir tedavi secenegi
olarak degerlendirilmesine neden olmaktadir.”

Tedavi
Akondroplazide uzatma ve deformite diizeltme
stratejisi

1950’lerde onculigi yapilan ve 1980’lerde genis
olctide uygulamaya giren distraksiyon osteogenezi igin
ilizarov yéntemi, akondroplazi olgularinda ekstremite
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uzatmalarinda ginumizde de temel yaklasim olmaya
devam etmektedir.BY Yontem, disiik enerjili kortikotomi
ve kemik segmentlerinin kademeli olarak glinde yaklasik
1 mm hizla distraksiyonunu icerir. Bu yaklasim, yeterli
kallus olusumunu desteklerken yetersiz rejenerat ve noro-
vaskiler komplikasyon riskini azaltir. Eksternal fiksator-
ler, klasik ilizarov tipi eksternal fiksatérden, cok diizlemli
diizeltme ve distraksiyona olanak saglayan bilgisayar
destekli eksternal fiksator gibi daha gelismis sistemlere
evrilmistir. Alti teleskopik strutlu hekzapod tasarimi saye-
sinde agisal, translasyonel ve rotasyonel deformitelerin
es zamanli dlzeltilmesine imkan tanir; bu 6zellik, akond-
roplazide sik goriilen genu varum ve internal torsiyonun
yonetiminde 6nemli avantaj saglar.®? Monolateral fiksa-
torler ve halkalarla yarim pinlerin birlikte kullanildigi hib-
rit yapilar da 6zellikle femur ve humerus segmentlerinde
onemli bir rol oynamaktadir. Sirkiiler sistemler, rijit cok
dizlemli stabilizasyon saglamasi nedeniyle tibia i¢in daha
uygunken monolateral sistemler cerrahi uygulamadaki
kolayliklari ve erken fizik tedaviye olanak tanimalari agi-
sindan femurda avantaj sunar.%3!

Geleneksel olarak uzatma islemleri ardisik bicimde
uygulanmaktadir. Tek seferde yalnizca bir ekstremite veya

s o s i ORI . . o

Sekil 13.a,b. Akondroplazi hastasinin klinik (a) ve radyolojik goriintisu (b).
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once tibiaya, ardindan femura midahale edilmekte ve
islemler genellikle 1-2 yillik araliklarla gergeklestirilebil-
mektedir. Ancak bu yaklasim, ozellikle tek bir kemikte 10
cm’den fazla uzatma yapildiginda, belirgin yumusak doku
travmasina, sinir hasari riskinin artmasina (6zellikle pero-
neal sinir felci), eklem kontraktirlerine ve tedavi siiresinin
uzamasina yol acabilmektedir.BY Giincel stratejiler, bila-
teral femur ve tibiada es zamanli uzatma (dort segmentli
uzatma) yonlnde degisim gostermistir. Bu yaklasim tek
seansta ya da birkag yil arayla gergeklestirilen iki agamali
dort segmentli prosediir seklinde uygulanabilmekte olup,
Paley ve digerleri tarafindan ayrintili bicimde tanimlanmis
ve literatlirde simultaneous bilateral femoral and tibial
lengthening (SBFTL) olarak anilmaktadir. Toplam hedef-
lenen uzatma miktari (cogunlukla ¢cocukluk ve addlesan
dénemde 30-40 cm) dort segmente dagitildigindan, her
bir segmentteki doku travmasi azalmakta, segment basina
komplikasyon riski en aza indirilmekte ve daha guvenli,
ongorilebilir boy kazanimi saglanmaktadir.BY Kritik tek-
nik detaylar arasinda osteotomi yeri (tibialarda genellikle
metafiz, femuralarda diafiz-metafiz bolgeleri), periostun
titizlikle korunmasi ve planli nérovaskiiler izlemin sag-
lanmasi yer almakta; distraksiyon hizi, rejeneratin periyo-
dik radyolojik degerlendirmelerine gore ayarlanmaktadir.
B Simultaneous bilateral femoral and tibial lengthening,
akondroplazi hastalarinda her iki femur ve her iki tibianin
es zamanli olarak uzatilmasini igerir. Genellikle eksternal
fiksatorler kullanilir (tibialar icin bilgisayar destekli eks-
ternal fiksator, femurlar icin monolateral sistemler) ve
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distraksiyon fazi ameliyat sonrasi 4-7 giin icinde baslatilir.
B Standart guinliik distraksiyon, giinde 3-4 kez uygulanan
0,25 mm’lik araliklarla boliinmekte ve toplamda yaklasik
1 mm/glun duzeyinde gerceklesmektedir. Bununla bir-
likte, hiz, radyolojik olarak degerlendirilen kallus kalitesi
veya yumusak doku semptomlarina gore ayarlanabilir.
3 Onemli olarak, bu strateji, her bir segmentteki uzatma
miktarini (genellikle femurda 5-8 cm, tibiada 4-7 cm/pro-
sediir) orta diizeyde tutarken ardisik prosedirleri hedefler.
Bu yaklasim, tek segment riskini azaltmakta ve ergenlik
veya ¢ocukluk baslangicli takip mudahaleleri ile birlesti-
rildiginde eriskin donemde toplam 20-40 cm’ye varan boy
artisina olanak taniyabilmektedir.?Y Eksternal fiksasyon
esnekligi nedeniyle halen altin standart olsa da yeni tek-
nikler hibrit stratejilerden yararlanmaktadir; bu yaklasim-
da femur segmentleri igin IM uzatma civileri, tibialar igin
ise eksternal fiksasyon kullanilmaya devam eder. Hibrit
extensive limb lengthening (ELL) olarak adlandirilan bu
kombinasyonun, pin bolgesi ve yumusak doku komplikas-
yonlarini daha da azaltabilecegi ve erken kismi yuklenme-
ye olanak saglayabilecegi gosterilmistir.*¥ Extensive limb
lengthening, kiimulatif toplam uzatma hedefi 25-40 cm
olan asamali protokolleri ifade eder ve boylece akondrop-
lazili bireylerin eriskin normal boy araligina (kadinlarda
157 cm, erkeklerde 163 cm) ulasmasini veya yaklagmasini
saglar. Geleneksel protokoller genellikle sunlari igerirdi:

1. 2-Segment ELL: Genellikle 6nce bilateral tibial
uzatma (10 cm’ye kadar), ardindan femoral uzat-
ma (15 cm’ye kadar) (Sekil 14).

Sekil 14. Akondroplaziye bagli tibia kisaligl olan hastaya sirkiiler eksternal fiksatorle bilateral

tibia uzatmayi gosteren radyolojik gértiniim.
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2. 4-Segment ELL: Bilateral es zamanli orta diizey
femur ve tibial uzatma; belirli araliklarla birden
fazla kez tekrarlanabilir (gocukluk ve ergenlik
baslangicli).

4-segment yaklasiminin avantajlari arasinda segment
basina daha dusuk distraksiyon miktari, azalmis agr,
daha disuk sinir yaralanmasi veya ciddi kas kontraktuirl
riski ve Ozellikle kiiglik cocuklarda tek kemikte cok blyiik
uzatmalarda gorilen fiziksel buylime bozuklugu riskinin
daha diisiik olmasi yer almaktadir.*

Sonuglar

Guncel klinik calismalar, SBFTL protokollerinin femur
basina ortalama 5-8 cm ve tibia basina 4-7 cm segmental
kazanim saglayabildigini géstermektedir. iki veya daha
fazla dort segmentli miidahale birkac yil boyunca uygu-
landiginda, ozellikle 7-8 yaslarinda baslayan ¢ocukluk
baslangicli vakalarda, kiimdilatif boy artisi 26-40 cm
araliginda olabilmektedir.?>* iyilesme indeksleri uzatma
basina giin olarak tanimlanan fiksasyon suresi 30-44 giin/
cm araliginda olup, tibialarda genellikle femura kiyasla
daha iyi indeksler gozlemlenmektedir. SF-36, Rosenberg
0z saygl Olcegi, PedsQL gibi gecerli araglar kullanan
calismalar, uzatma basarili oldugunda ve komplikasyon
oranlari kabul edilebilir seviyelerde kaldiginda, 6z saygl,
fiziksel iyi olus ve saglik algisinda tutarli iyilesmeler gos-
termekte; zihinsel saglik skorlarinda ise minimal veya
hi¢bir diistis gozlenmemektedir. Psikososyal alanlardaki
gelismeler, 6zellikle hem ust hem de alt ekstremite oran-
lari normal popllasyon ortalamalarina yaklastiginda
belirgin olarak artmaktadir.

Uzun donem takip ¢alismalari, ekstremite uzatma-
lariyla Ozellikle destekleyici sosyokdiltiirel ortamlar ve
yerlesik multidisipliner bakimin bulundugu durumlarda,
dahayuksek istihdam ve egitim oranlari arasinda bir iliski
oldugunu gostermektedir. Bununla birlikte, tiim hastalar
mutlak memnuniyet bildirmemektedir; onemli bir kismi
kararsiz kalmakta veya prosediirl kesin olarak 6nerme-
mektedir; bu durum 6zellikle komplikasyonlar meydana
geldiginde veya beklentiler gercek¢i olmadiginda goral-
mektedir.

Eklem fonksiyonu ve yiiriiyiis

Akondroplazide ekstremite uzatmanin 6nemli avan-
tajlarindan biri, dogal eklem butinluglinin korunma-
sidir. Diz sertligi, ozellikle gercevenin eklemi kapsadig
durumlarda, uzun siireli eksternal fiksasyon veya kuad-
riseps zayifligindan kaynaklanabilir. Calismalar, agresif
fizik tedavi uygulanmasini ve miimkiin oldugunda eklem
kapsayan yapilar kullanilmamasini 6nermektedir.*
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Paley’in 2021 yilinda Precice® givisiyle yUruttugu seride,
tedavi sonrasi diz hareket agikligi korunmus, kalicr kont-
raktlir veya subluksasyon bildirilmemistir. Gegici sertlik,
cihazin ¢ikarilmasi ve rehabilitasyon sonrasi ¢ozilmus-
tir.BY

Ayak bilegi fonksiyonu genel olarak korunmakta olup
¢ogu hastada plantigrad ayak ve aktif dorsifleksiyon sag-
lanmaktadir. Diger displazilerden farkli olarak, flizyon
nadiren gerekmekte; valgus deformiteler ise rehberli
biuylime veya yumusak doku prosedirleriyle duzeltil-
mektedir.B¥ Schiedel ve Rodl’in yiirlylis analizi, kalga ve
diz kinematiginin neredeyse normal oldugunu ancak kas
dengesizligine bagli olarak ayak bilegi itme gliciinde hafif
azalma oldugunu gostermistir. Buna ragmen, cogu ¢ocuk
tam ylriyls fonksiyonunu geri kazanmis ve kosmayla
spor aktivitelerine katilim saglamistir.

PedsQL gibi yasam kalitesi ol¢utleri cesaret vericidir.
Shabtai ve ark., tedavi sonrasi ortalama 83,5/100 puan
bildirmistir ve bu, uzun donemde minimal fonksiyonel
kisithlik oldugunu géstermektedir.? Ozetle, modern tek-
niklerle eklem korunumu saglanabilir; ylrtyls sonuglari
olumlu olup hasta memnuniyeti ve mobilite yliksektir.

Komplikasyonlar

Modern protokollerle komplikasyon oranlari azalmis
olmakla birlikte, hasta bilgilendirmesi, tedavi karari ve
olgu seciminde hala onemli bir degerlendirme unsuru-
dur.BY% Rapor edilen komplikasyonlar;

e Hafif: Pin bolgesi enfeksiyonlari (en sik goriilen
hafif komplikasyon, genellikle antibiyotikle yone-
tilir), yumusak doku irritasyonu, eklem hareket
kaybr (hafif), ylizeyel yara iyilesme problemleri.

e Orta: Erken kaynama (prematir konsolidasyon),
gec kaynama (dikkatli izlem ve distraksiyon hizi-
nin ayarlanmasiyla nadir), revizyon kortikotomi
gereksinimi, hafif sinir irritasyonu (genellikle hizin
azaltilmasiyla duzelir), gegici kas kontrakturleri.

e Ciddi: Rejenerat kiriklar (6zellikle fiksator cikari-
mi sonrasl; bircok merkezde profilaktik titanyum
elastik civi veya gecici algi ile dnlenir), derin
enfeksiyon, kaynamama (nonunion), belirgin
norovaskiler yaralanma (dikkatli teknikle nadir),
eklem dislokasyonu veya subluksasyonu, kali-
¢l sinir felci (6zellikle genis tibial uzatmalarda
peroneal sinir; dort segmentli protokollerde
orta diizey segment uzatmasiyla blyuk olgude
onlenir), biylime bozuklugu (6zellikle ¢ok kiigiik
cocuklarda asiri uzatmaiile).
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Sekil 15.a-c. Dort yasinda konjenital tibia psddoartrozu olan hastanin klinik (a) ve radyolojik gérintiimi (b,c).

Konjenital Tibia Ps6doartrozu

Konjenital tibial psédoartroz (KTP), tibianin nadir
gorilen konjenital bir hastaligi olup, ilerleyici anterolate-
ral egrilik, spontan kirik gelisimi ve ardindan kaynamama
(nonunion) ile karakterizedir (Sekil 15). Elde edilen her
tarli kaynama, siklikla tekrar kirik (refraktir), deformite,
bacak uzunlukfarki, eklem sertligi, agri ve fonksiyon kaybi
gibi komplikasyonlarla birlikte seyreder.B Konjenital
tibia psodoartrozu terimi tam olarak dogru kabul edil-
memektedir ¢linki psddoartroz, tibianin kaynamamis
kemik uclari arasinda olusan yalanci eklem anlamina
gelse de, bu yapilarin cogu dogumda mevcut degildir. Bu
nedenle, giinlimizde tibial displazi terimi daha dogru ve
tercih edilen bir ifadedir. Tahmini prevalansi, 140.000 ile
250.000 canli dogumda bir arasinda degismektedir."=9
Vakalarin yaklasik %40-55’i, norofibromatozis tip | (NF1)
ile iliskilidir.®*! Patolojik belirleyici 6zellik, displastik
periostun yerine gecen fibro-vaskiiler hamartomatoz
dokudur; bu yapi, kemikteki damarlanmayi ve osteoge-
nezi bozar, dolayisiyla zayif kemik iyilesmesi ve tekrar-
layan kiriklara (refraktir) yol acar. Klinik tablo genellikle
erken bebeklik doneminde ortaya ¢ikar. En sik ilk bulgu,
dogumda ya da hemen sonrasinda fark edilen antero-
lateral tibia egriligidir. Hastalarin biiylik ¢cogunlugunda,
iki yasindan 6nce ya kendiliginden ya da hafif bir travma
sonrasi patolojik kirik olusur ve bu kirik kaynamaz, sonug
olarak psoédoartroz gelisir (Sekil 16).E” Tutulan tibia seg-
menti genellikle kisa ve displastiktir, bu da zamanla iler-
leyici bacak uzunluk farkina (LLD) neden olur. Vakalarin

yaklasik ugte ikisinde fibula da etkilenir; bu durumda
fibulada displazi gozlenebilir veya fibulanin kendisinde
de psoédoartroz gelisebilir.E”

(@) ol (b) —

Sekil 16.a,b. Yedi yasinda konjenital tibia psédoartrozu olan erkek
hastanin radyolojik goriintiisi.
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Siniflandirma sistemleri

Konjenital tibia psddoartrozunu siniflandirmak igin
iki basit kriter kullanilabilir:

1. Kinginvarligi veya yoklugu,
2. Kirniginilk ortaya ¢iktigi yas buna gore kirik:

e Erken baslangicli olarak siniflandirilirsa dort
yasindan Once,

e  Gecikmis baslangicli olarak siniflandirilirsa
dort yasindan sonra meydana gelmistir.

Body siniflamasi, Crawford ve Schorry siniflamasi
ile Andersen siniflamasi agirlikli olarak radyografik ve
tanimlayici nitelikteydi; psédoartroz bolgesindeki kemik
morfolojisine dayanarak siniflandirma yapmaktaydilar
(Tablo 6).14044

Buna karsilik, Paley’in siniflama sistemi, patolojiye ve
tedaviye odakli olarak gelistirilmistir. Bu sistem, hasta-
lar rekonstriksiyon potansiyeline gore gruplandirarak,
cerrahi planlamayi dogrudan yonlendirmeyi amacglamak-
tadir (Tablo 7).
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Tedavi

Tedavide temel hedefler; tibianin kaynamasini sagla-
mak, deformiteyi diizeltmek ve uzunlugu geri kazandir-
maktir. Algi uygulamalari veya ortezleme gibi geleneksel
yaklasimlar etkisizdir. Giniimiizde tedavi stratejileri,
hamartomatoz periostun radikal rezeksiyonu, stabil fik-
sasyon ve biyolojik destekleme (izerine odaklanmakta-
dir.

Uygulanan teknikler arasinda:
e Vaskdilarize fibula grefti,
e intramediiller civileme,

e Periostal greftleme veya kemik morfogenetik
protein (BMP) uygulamalari,

e  Eksternalfiksator ya da bilgisayar destekli ekster-
nal fiksatorle kombine fiksasyon yer almaktadir.

Son yillarda, cross-union teknigi olarak bilinen ve tibia
ile fibula arasinda proksimal ve distal flizyon olusturan
yontem, uzun donem kaynama oranlarini belirgin sekilde
artirmistir.

Tablo 6. Body siniflamasi, Crawford ve Schorry siniflamasi ile Andersen siniflamasi

Sistem Tip Tanim

Boyd Siniflamasi |

Kirik olmaksizin tibianin anterior egriligi

Il Psodoartroz gelismis; dar tibial uclar, minimal skleroz mevcut

1] Kistik form: Proksimalde sklerotik fragman, distalde balonlasmis kistik yapi

\Y Sklerotik form: Psddoartroz bolgesinde daralmis, incelmis, sklerotik kemik uglari
\ Displastik form: Psédoartroz hem tibia hem de fibulayi icerir.
VI Psddoartroz, intraossedz noérofibrom veya fibréz hamartom ile birlikte gérilir.

Crawford ve Schorry Siniflamasit! |

Medailler skleroz ile birlikte anterolateral egrilik; kirik yok

Il Kortikal ¢capta daralma veya tiibiilasyonun basarisizligi

1] Kistik lezyon ile birlikte psédoartroz

\% Atrofik kemik uglari ile birlikte belirgin psédoartroz (seker emilmis gibi incelmis uglar)

Andersen Siniflamasi —

Tablo 7. Paley’in konjenital tibia psédoartrozu siniflamasi®?

Basitlestirilmis formlar: Kistik, displastik veya sklerotik desenler

Tip Tanim Ozellikler

Tip| Kirik yok Anterolateral bowing (6ne-disa egrilik), tibia ve fibula saglam
Tip IIA Tibial kirik yok; fibula kirik ama “yerinde” Distal fibula hizada, proksimal migrasyon yok.

Tip 1IB Tibial kirik yok; fibula kirik ve proksimal migrasyon var Distal fibula yukari dogru yer degistirmis.

Tip 1l Tibial kirik; fibula saglam Klasik CPT, fibula saglam

Tip IVA Tibia ve fibula kirik; fibula yerinde Her iki kemik kirik, distal fibula hizada

Tip IVB Tibia ve fibula kirik; fibula proksimal migrasyon géstermis. Her iki kemik kirik, fibula yukari gd¢mis.

Tip IVC Segmental tibial kemik defekti ve fibular migrasyon Tibial kemik kaybi + fibula yukari migrasyon
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Konjenital tibial psdédoartroz tedavisinde psédoartroz
odaginin eksizyonu, intramediiller ¢ivileme (IM nailing),
otojen kemik grefti uygulamasi, rekombinant kemik mor-
fogenetik protein (rBMP) kullanimi ve dairesel fiksator ile
kompresyon saglanmasi gibi yontemlerin kombinasyo-
nu, kaynamayi (union) elde etmede oldukga etkilidir. Bu
modern cerrahi stratejiler, 6zellikle zayif kemik biyolojisi-
ne sahip ve refraktur riski yiiksek olgularda uzun dénemli
basarili sonuglar saglamaktadir.l*?

Ekstremite uzatma stratejisi

BlylUme inhibisyonu ve tekrarlayan kisalik gelisi-
mi nedeniyle, hastalarda genellikle kademeli distrak-
siyon osteogenezi gereklidir. Eksternal fiksator veya
bilgisayar destekli eksternal fiksator gibi harici fiksa-
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torler, ayni anda hem deformite diizeltimi, hem kay-
nama saglanmasi hem de asamali uzatma yapilma-
sina olanak tanir (Sekil 17). Uzatma islemi genellik-
le stabil kaynama saglandiktan sonra gerceklestirilir.
Her bir islemde 5-10 cm’lik kazanglar elde edilebilir; bu
islemler bazen kontrlateral epifizyodez ile kombine edi-
lerek nihai uzunluk esitligi saglanir.”!

Sonuglar

Modern eksternal fiksator tabanli yaklasimlar ve 6zel-
likle cross-union teknikleriyle bildirilen kaynama oran-
lart %80-90’in Uzerine cikmistir; bu oranlar, gecmiste
%50’nin altinda kalan basarilarla kiyaslandiginda 6nemli
bir ilerlemeyi temsil eder (Tablo 8).

Sekil 17.a-c. Sekiz yasinda sol tibia konjenital psdédoartrozu olan ¢ocuk hastanin ameliyat 6ncesi (a) ve ameliyat sonrasi grafileri
(bc).

Tablo 8. Derlemede incelenen konjenital anomalilerde uzuv uzatma sonuclari

Durum

Her Prosediirde Ortalama Uzatma iyilesme indeksi (giin/cm)

Notlar

Konjenital Tibial
Psodoartroz
(KTP)

5-10 cm (*%8-12 tibia uzunlugu)

Fibular Hemimeli  6-8 cm (bir segment)

Konjenital

femoral yetmezlik S S

Akondroplazi Kemik basina 7-10 cm (femur/tibia)

60-80 giin/cm

35-50 glin/cm

40-55 glin/cm

30-45 glin/cm

En zorlu gruptur; konsolidasyon stiresi uzun-
dur, refraktiir riski yiiksektir; genellikle kade-
meli uzatma ve cross-union teknigi gerektirir.

Rejenerat olusumu iyidir; nihai esitleme icin
genellikle birden fazla uzatma gerekir.

Konjenital tibial psodoartroza gore daha iyi
iyilesme ancak kalca/diz instabilitesi uzatma
miktarini sinirlayabilir.

Rejenerasyon potansiyeli mikemmeldir; coklu
kademeli ya da 4 segmentli stratejiler uygula-
nir; toplam boy artisi 20-30 cm’yi bulabilir.
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Ancak, kemik biyolojisinin zayif olmasi nedeniyle,
iyilesme indeksleri genellikle uzundur (60-80 glin/cm) ve
bu da distraksiyon hizinin dikkatle ayarlanmasini ve kon-
solidasyon siiresinin uzatilmasini gerekli kilar.!

Eklem fonksiyonu

Tekrarlayan cerrahi miidahaleler, hastalari diz ve ayak
bilegi sertligi agisindan risk altina sokar. Kontrakturler
oldukca yaygindir ve tedavi siireci boyunca titiz bir fiz-
yoterapi takibi gerektirir. Ozellikle ayak bilegi hareket
acikliginin korunmasi, fonksiyonel yiriime paternleri
acisindan kritik bir belirleyicidir.

Komplikasyon oranlari

Komplikasyonlar hala sik gorilmektedir; bunlar ara-
sinda pin yeri enfeksiyonlari, rejenerat kiriklari, yanlis
hizalanma (malalignment) ve fiksator cikarimi sonrasi
yeniden kink (refraktlr) one cikar. Cross-union tekni-
gi uygulanmis olmasina ragmen, iskeletsel olgunluga
kadar refraktir oranlari %4-10 arasinda bildirilmektedir.
Buna ragmen, uzun donem takiplerde hastalarin biytk
cogunlugunda plantigrad, stabil ekstremite hizalamasi ve
bagimsiz yiiriime yetenegi basariyla saglanmaktadir."4

Konjenital Posteromedial Tibia Egriligi

Konjenital posteromedial tibia egriligi (KPMTE),
dogumda belirgin olan nadir bir alt ekstremite anomali-
sidir. Tibia saftinda duzglin birposteromedial egrilik ile
karakterizedir ve genellikle kalkaneovalgus ayak deformi-
tesi ile birlikte gorilur. Konjenital tibial psodoartrozdan
farkli olarak, KPMTE'de periostal hamartom izlenmez;
bunun yerine, en olasi neden ge¢ gestasyonda olusan
intrauterin pozisyonel veya vaskiiler hasara bagli olarak
gelisen tibial fizis biyime bozuklugudur.“>#! Hastalik
dogumda gozle gorullrdir; bacakta posteromedial egrilik
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ve siklikla fleksibl olan kalkaneovalgus tipi ayak defor-
mitesi izlenir (Sekil 18).1¢ Acisal deformite yasamin ilk
yillarinda genellikle spontan olarak remodele olur ancak
tibia buyimesinde kalici bir yavaslama s6z konusudur. Bu
durum ilerleyici LLD’ye yol agar; eriskinlige gelindiginde
genellikle 2-6 c¢cm bildirilmistir.“s47 Fonksiyonel bozuk-
luklar esas olarak kisalik nedeniyle ortaya cikar; reziduel
agisal deformite ise nadiren engelleyici dlizeydedir.

Konjenital posteromedial tibia egriligi icin evrensel
olarak kabul gormis bir siniflama sistemi bulunmamak-
tadir. Hastaligin siddeti genellikle baslangictaki agisal
deformitenin derecesine gore tanimlanir (30° tizeri valgus
deformiteleri ciddi kabul edilir) ve Paley ¢arpan yontemi
gibi biylime tahmin yontemleriyle hesaplanan eriskin
doénemdeki beklenen uzuv uzunluk farki dikkate alinir.!

Tedavi

Acgisal deformite siklikla kendiliginden diizeldigi igin,
erken donemde duzeltici osteotomi nadiren gereklidir.
Tedavinin ana odagl bacak uzunluk farkinin yoénetimi
Uzerinedir:

e lizlem: Hafif deformiteler (<20-30°), genellikle
dort yasina kadar tamamen remodele olur.

e Epifizyodez: Eriskin donemde beklenen LLD <5
cm ise ergenlik donemine yakin yapilan kontrala-
teral epifizyodez yeterli olabilir.®

e Ekstremite Uzatma: Daha buyik farklarda (=5
cm), konvansiyonel sirkiiler eksternal fiksator
ve bilgisayara destekli eksternal fiksatorle yapi-
lan distraksiyon osteogenezi 6nerilir. Bu yontem,
uzatmayla es zamanli olarak kalan valgus veya
rotasyonel deformitelerin diizeltilmesini de sag-
lar. Kesin uzatma islemleri, dogal remodelingin
tamamlanmasindan sonra, genellikle okul ¢cagin-
da planlanir (Sekil 19).1¢!

Sekil 18.a-c. Yenidoganda KMPTE’nin radyolojik (a,b) ve klinik gériinimii (c).
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diizeltme ve uzatma sonrasi radyolojik gorlntisu (c,d).

Komplikasyonlar

Komplikasyon orani, diger tibial anomalilere kiyasla

daha distiktir. "84

Siklikla gorulen mindr problemler:
e  Pin yeri enfeksiyonlari,

o Eklem sertligi gibi durumlardir ve genellikle fizyo-
terapi ile geriler. Refraktlr veya yetersiz rejene-
rat olusumu gibi major komplikasyonlar, KTP’ye
kiyasla oldukga nadirdir.k”
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