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iskelet displazileri ile birlikte olan spinal patolojiler -
displazilerde spinal sorunlar

Spinal pathologies associated with skeletal dysplasias -spinal problems of dysplasia
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iskelet displazileri, kemik ve/veya kikirdagin biiyiime ve
gelismesindeki anomalilerin neden oldugu heterojen bir
grup hastaliktir. Her ne kadar iskelet displazilerinin ¢ogu
nadir olsa da, grup olarak ele alindiklarinda pediatrik or-
topedi veya spinal deformite kliniklerinde oldukga sik rast-
lanir ve 10.000 dogumun 2,4’tinde goriiliir. Displazilerin
gogu, belirgin bir yastaki ortalama boy uzunlugunun iki
standart deviyasyon altinda boy kisalig ile kendini goste-
rir. iskelet displazilerinin 2010 yilinda yapilan siniflama-
sinda 456 degisik iskelet displazisi belirlenmis ve bunlarin
316’sinin, toplam 226 degisik genin en az birindeki de-
gisiklikle iliskili oldugu tespit edilmistir. iskelet displazisi
hastalarinda spinal manifestasyonlar siktir. Cogu igin 6z-
giin spinal karakteristikler olmakla birlikte, ortak bircok
ozellikleri vardir; dolayisiyla, 456 displazinin hepsini tek
tek ele almak yerine gruplar halinde tartismak muimkin
olmaktadir. Spinal deformite g6zlenen iskelet displazileri
arasinda akondroplazi, kondroplaziya punktata, diastro-
fik displazi, Kniest displazisi, Larsen sendromu, metafiz-
yel kondroplaziler, metatrofik ciicelik, mukopolisakka-
ridozlar, psédoakondroplazi, spondiloepifizyel displazi
konjenita ve tarda, ve spondiloepimetafizyel displazi sa-
yilabilir. En sik goriilen spinal anomaliler arasinda atlan-
to-aksiyel instabilite ve odontoid hipoplazi, servikal kifoz,
torakolomber kifoz, skolyoz, foramen magnum stenozu
ve spinal stenoz sayilabilir.

Anahtar sozciikler: iskelet displazisi; skolyoz; torakolumbar kifoz;
gibbus

iskelet displazisi hastalarinda farkh birkag spinal
anomali gorulur. En sik goriilen spinal anomaliler
arasinda atlanto-aksiyel instabilite ve odontoid hi-
poplazi, servikal kifoz, torakolomber kifoz, skolyoz,
foramen magnum stenozu ve spinal stenoz sayilabi-
lir. iskelet displazileri, spinal deformite cerrahlarinin
tedavi ettigi en zor problemlerin bir bolimiini olus-
turur. Deformiteler ileri derecede, kemik distorsiyonu

Skeletal dysplasia is a heterogeneous group of diseases
caused by anomalies in the growth and development of
bone and/or cartilage. Although skeletal dysplasia is
rare, it is quite common in pediatric orthopedics or spi-
nal deformity clinics when taken as a group and occurs
at 2,4 of 10,000 births. Most of the dysplasia manifests
itself with a short height under two standard deviations
of a mean age length at a significant age. In the 2010
classification of skeletal displasia, 456 different skeletal
dysplasia were identified and 316 of them were found to
be associated with a change in at least one of 226 differ-
ent genes. Spinal manifestations are common in patients
with skeletal dysplasia. Although most of them have
unique spinal characteristics, there are many common
features; so it is possible to discuss all of the 456 displa-
sies in groups instead of individually. Among the skeletal
dysplasia observed, chondroplasia, chondroplasia punc-
tata, diastrophic dysplasia, Kniest dysplasia, Larsen syn-
drome, metaphyseal chondroplasia, metatrophic dwarf-
ism, mucopolysaccharidoses, pseudoachondroplasia,
spondyloepiphyseal dysplasia congenita and tarda, and
spondyloepymetaphysial dysplasia can be considered as
spinal deformities. The most common spinal anomalies
include atlanto-axial instability and odontoid hypoplasia,
cervical kyphosis, thoracolumbar kyphosis, scoliosis, fo-
ramen magnum stenosis and spinal stenosis.

Key words: skeletal dysplasia; scoliosis; thoracolumbar kyphosis;
gibbus

belirgin, tespit noktalan kiigiik ve ulasimi zor, kemik
yumusak ve deformiteler rijiddir; kigiik 6lgekli imp-
lantlar gerekebilir ve pulmoner restriksiyon gibi se-
konder medikal problemler bir¢ok displazide sorun
olusturabilir. Bu hastalarin ¢ogu, kiiciik hava yolu,
hava yolu bag dokusu bozukluklar, sekli bozulmus
gogus yapisi ve restriktif akciger hastaligi gibi belir-
gin anestetik riskler tasir. Bu hastalar ayrica, ameliyat
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masasinda pozisyon verirken bile gelisebilecek, cer-
rahi sirasinda asiri artmis norolojik riskler tasirlar.
Cerrahlarin, hastanin cerrahi 6ncesi noérofizyolojik
calismalar ile elde edilen referans degerlerini g6z 6nii-
ne alarak, anestezinin indiiksiyonundan sonra hasta-
ya pozisyon verilmeden 6nce néromonitorizasyonu
baslatmasi gerekir.

Servikal vertebra, iskelet displazilerinde siklikla tu-
tulur. Tum iskelet displazilerinde servikal vertebra
grafisi temin etmenin genel kural olmasi yaninda,
anomalileri veya genel eklem laksisitesi olanlarda
fleksiyon ekstansiyon goriintiileri almak da gerekir.
En sik goriilen problemler; ¢cogunlukla odontoid hi-
poplazi ile goriilebilen atlanto-aksiyel instabilite
(spondiloepifizyel displazi, Kneist, mukapolisakkari-
dozis, psodoakondroplazi, Stickler sendromu ve me-
totropik displazi), servikal kifoz (diastrofik displazi,
kamptomelik displazi ve larsen sendromu), ve servi-
kal stenozdur (akondroplazi, metatrofik displazi ve
Jeune sendromu).

Atlanto-aksiyel instabilite ve Odontoid Hipoplazi

Odontoid hipoplazi ve atlanto-aksiyel instabilite
ile iliskili iskelet displazisi olan hastalar herhangi bir
cerrahi islem igin basvurdugunda, servikal vertebra
mutlaka degerlendirilmelidir. Atlanto-aksiyel insta-
bilite ile siklikla iligkili olan iskelet displazileri ara-
sinda; Conradi-Hiinermann sendromu (kondropla-
zi punktata altgrubu), Kniest displazisi, metafizyel
kondrodisplazi (McKusick ve Schmid tipleri), me-
tatrofik ciicelik, Morquio sendromu, psédoakond-
roplazi, sponiloepifizyel displazi konjenita ve tarda
sayilabilir.

Atlanto-aksiyel instabilite servikal miyelopatiye
yol agabilir ve kendini progresif olarak dayaniklihgin
azalmasi ve list motor néron semptomlan (hiperref-
leksi, klonus, pozitif Babinski isareti ve spastisite) ile
gosterir. Ancak, iskelet displazisi olan gocuklarda at-
lanto-aksiyel instabilitenin neden oldugu miyelopati,
genel yorgunluk, ekstremitelerde belirsiz agrilar, sa-
bah uyandiginda ekstremiteleri hareket ettirememe,
yuriimede zorluk ve agiklanamayan paroksismal ta-
kipne gibi anormal belirtilerle kendini gosterebilir.
Bitkinlik, genellikle norolojik belirtilerden 6nce or-
taya cikar. Diiz grafilerle odontoid hipoplazisi veya
aplazisi saptanabilirken, lateral fleksiyon-ekstansiyon
servikal grafiler ile atlanto-aksiyel instabilite teshisi
konulabilir.

Atlantodens araligi 8 mm {izerinde olanlar veya
norolojik tehlikesi bulunanlarda C1-C2 artrodezi
endikasyonu vardir. Translasyon 5-8 mm arasin-
da ise fleksiyon ve ekstansiyonda servikal manyetik
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rezonans (MR) gorintiileme gereklidir ve fleksiyon-
ekstansiyon MR’1 omuriligin tehlikede oldugunu gos-
terirse artrodez gerceklestirilir. Spinal kanalin 14 mm
altinda oldugu durumlarda da C1-C2 artrodezi dusii-
nilir. Gerektigi durumlarda C1-C2 laminektomisi ve
foramen magnum genisletmesi yapilabilir. Kisa boylu
hastalarda servikal vertebranin internal tespiti kablo-
lar, lateral govde vidalari, pedikiil vidalari vaye C1-C2
intraartikiiler vidalan ile yapilabilir. Basarili bir artro-
dez icin otojen kemik grefti tercih edilir.

Servikal Kifoz

Servikal kifoz ¢ogunlukla anterior yetmezlikler, pos-
terior spondilolizis, spondilolistezis ve ossifikasyon
defektleri ile birlikte goriiliir. Servikal kifoz diastrofik
displazi ve Larsen sendromu hastalarinda goériilebi-
lir. Ancak, diastrofik displazi hastalarinda spontan
rezoliisyon gelisme potansiyeli yiiksek oldugundan,
bu displazilerdeki kifozun dogal seyri belirgin olarak
digerlerinden farklidir. Her ne kadar Finlandiya’da di-
astrofik displazili genis bir kohort grubunda servikal
kifozisli bircok hastada spontan rezoliisyon gosteril-
mis olsa da, erken fiizyon ge¢ gériilen ileri derece de-
formiteleri engelleyebilir. Ne yazik ki ge¢c deformiler
agir olabilir ve genis anteroposterior stabilizasyon ve
re-alignment gerektirebilir. Norolojik bulgu veya semp-
tomlarin oldugu durumlarda veya breyse ragmen ki-
fozun progresyona devam etmesi durumunda cerrahi
endikasyonu vardir. Cerrahi tedavi, posterior servikal
spinal artrodez ve eger anterior kompresyon varsa an-
terior dekompresyonu icerir. ileri derece spinal kord
kompresyonu veya miyelopati varligi, korpektomi ve
destek grefti yapilmasini gerektirir. Pedikiil boyutu
izin verirse enstriimantasyon kullanilir. Otojen kemik
grefti iliak kemikten elde edilir. Eger daha fazla ke-
mik ihtiyaci dogarsa, femur veya tibia kaynak olarak
kullanilabilir.

Kemik displazisi olmasina ragmen otojen iliak greft
ile fuzyon, atlanto-aksiyel instabilitede g¢ogunlukla
basanlidir, ancak kifozda basarnli olma ihtimali di-
stiktiir. Diyastropik displazide 60° altindaki kifozlar
tipik olarak spontan diizelir, ancak progresyon aci-
sindan takip edilmelidir. Daha ileri kifozlar, progresif
ise posterior fiizyon ile agir ise anterior korpektomi-
flizyon / posterior fiizyon ile tedavi edilmelidir. Larsen
sendromunda kifoz ayni dogal siirece sahip degildir;
hastalar, kifoz daha agirlasmadan, hafif derece oldu-
gu doénemde posterior fiizyon ile tedavi edilmelidir-
ler. Enstriimantasyon vertebranin boyutuna baglidir
ve yeterli ve giivenli stabilizasyon elde edilmelidir.
Yazar, deformitenin zamanla diizelebilmesi i¢in, an-
terior biiylimenin oldugu alanlarda enstriimantasyon
kullanmamstir.
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Torakal ve Torakolomber Kifoz

Torakal veya torakolomber kifoz bir¢ok iskelet
displazisinin klinik tablosunda yer alir: akondroplazi,
Conradi-Hunermann sendromu, diastrofik ciicelik,
metatrofik clicelik, mukopolisakkaridozlar ve spondi-
loepifizyel displazi.

Akondroplazide torakolomber skolyoz tipik olarak
diizelir. Diger displazilerdeki kifozlarin dogal seyri
olumlu degildir. ilerleyen kifozda, anterior ve posteri-
or fiizyon yapmak gerekir.

Skolyoz

Skolyoz birgok iskelet displazisi ile birlikte olabilir.
Kondrodisplazi punktata, diastrofik ciicelik, metatro-
fik cticelik, Morquio sendromu, psédoakondroplazi,
spondiloepifizyel displazi konjenita ve spondiloepi-
metafizyel displazi bunlarin arasinda sayilabilir.

Egriligin tipi ve dogal 6ykiisi, iliskili oldugu iskelet
displazisine gore degiskenlik gosterir. Genel olarak,
iskelet displazileri ile birlikte olan skolyoz tedavi il-
keleri idiyopatik skolyoz ile benzerlik gosterir. Egriligi
25-45° arasinda olan hastalarda breys endikasyonu,
50° uzerinde olanlarda ise posterior spinal artrodez
endikasyonu vardir. Uzayan rod enstriimantasyonu
veya anteroposterior artrodez gen¢ hastalarda ger-
geklestirilebilir. Kranksaft fenomenini ve egrilik ilerle-
mesini engellemek icin, kalici fiizyon hasta biyiyene
kadar ertelenir.

Foramen Magnum Stenozu

iskelet displazisi olan hastalarda, spinal deformi-
te ve instabilitesine ek olarak, spinal kanalda darlik
gelisebilir. Stenoz tum kanal boyunca gorilebilir.
Foramen magnum stenozu akondroplazi ve hipo-
kondroplazi hastalarinda gérilebilir.

Foramen magnum seviyesindeki stenozun en sik
semptomu asirn horlama ve apnedir. Stenoz, kifoz
veya instabilitenin neden oldugu miyelopatinin tes-
piti, spastisite gosterecek kadar yeterince miyelinize
olmamis olan bebek ve kii¢iik ¢ocuklarda zor olabi-
lir. Uyku galismalar yardimci olabilir. Kooperasyon
kurdugunuz bir radyologunuz varsa fleksiyon-eks-
tansiyon manyetik rezonans gorintileri yardim-
a olabilir, ancak ¢ogu radyolog anestezi altindaki
hastalardan fleksiyon-ekstansiyon goriintiileri al-
makta isteksizdir. Stenoz ayrica, alt kraniyal sinir
disfonksiyonu, hiperrefleksi, hipotoni, zayiflik veya
parezi, klonus ve yutkunma giigliigii gibi diger kro-
nik boyun sapi kompresyonu belirtilerine de neden
olabilir; gelisim geriligine de yol acabilir. En 6nem-
lisi, foramen magnum stenozu ani 6liime neden

olabilir. Bu nedenle, tani konulmasi kritik 6neme
sahip olup uyku testi ve MR ile yapilabilir. Tedavi
cerrahi dekompresyondur.

Spinal stenoz

Foramen magnumdaki stenozun yaninda, iskelet
displazisi hastalarinda daha distal seviyelerde de spi-
nal stenoz gelisebilir. Spinal stenoz akondroplazi ve
Conradi-Hiinermann sendromu hastalarinda gériile-
bilir. Spinal stenozun baslangi¢ tedavisi konservatif-
dir. Cerrahi endikasyonlar arasinda; progresif semp-
tomlar, idrar retansiyonu, 200 metre sonra siddetli
klaudikasyo ve istirahat halinde norolojik semptom-
lar gériilmesi sayilabilir.

Kiigiik Toraks

Kiiciik toraksla birlikte seyreden, ancak siklikla
tespiti yapilamamis bir¢cok iskelet displazileri bulun-
maktadir. Bunlar arasinda; simetrik kisa ekstremite-
ler ve daralmis toraks ile karakterize olan Jeune send-
romu veya diger bir ismiyle bogucu torasik displazi;
segmentasyon defektleri, multipl kaburga fiizyonla-
r ile karakterize, notch sinyal yolag ile iliskisi tespit
edilmis, orta derece solunum sikintisina neden olan
spondilokostal displazi (kiigiik hiicre degisimli displa-
zi veya Jarcho-Levin sendromu); ve Porto Riko’lu aile-
lerde gozlenen, segmentasyon defektleri ve posterior
kaburga fiizyonu ile karakterize, notch sinyal yolag ile
iliskisi tespit edilmis, ileri derece solunum sikintisina
neden olan, ancak %25’ yetiskin doneme kadar rahat
yasayabilen spondilotorasik displazi (spondilotorasi
dizostozis veya Lavy-Moseley sendromu) sayilabilir.
Bu hastaliklarda, toraks voliimiinii arttirmak amaciy-
la, vertikal genisleyebilen prostetik titanyum kaburga
ile ekspansiyon torakoplasti uygulanmaktadir.

DiSPLAZILERIN SINIFLANDIRILMASI

iskelet displazileri degisik metodlarla siniflandiril-
maktadir. Metodlardan biri, viicut asimetrisine go-
redir: kisa ekstremite ve kisa govde. Kisa ekstremite
tipleri ayrica, kisa segmentin bulundugu ekstremite-
nin boliimine gére de siniflandinlir: proksimal (rizo-
melik), orta (mezomelik) ve distal (akromelik). Diger
bir metod, displaziye neden olan genetik defekte gore
siniflama yapilmasidir. Son olarak, iskelet displazile-
ri spinal deformite bulunup bulunmamasina (mul-
tipl epifizyel displazi gibi) gore de siniflandinlabilir.
Spinal deformite ile seyreden iskelet displazileri de;
akondroplazi, diastrofik displazi, psodoakondropla-
zi, kollajen sentezindeki mutasyona sekonder displa-
ziler, mukopolisakkaridozlar ve diger iskelet displazi-
leri olarak siniflandirilir.
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Akondroplazi

Akondroplazi, 30.000 kiside bir insidans ile en sik
iskelet displazisidir. Akondroplazinin nedeni, fibrob-
last buiytime faktorii reseptoriindeki bir mutasyon ne-
ticesinde enkondral kemik formasyonundaki defekt-
tir. Otozomal dominant gecis gosterir. Rizomelik kisa
boy, trident el, genu varum ve dirsekte fleksiyon kont-
raktiirii iskelet bulgulandir. Medikal komplikasyon-
lan arasinda; sik orta kulak iltihabi, obstriiktif uyku
apnesi, azalmis solunum dirtiisii, azalmis solunum
fonksiyonu ve hidrosefali sayilabilir. Akondroplazinin
spinal bulgulan arasinda; torakolomber kifoz, fora-
men magnum stenozu ve spinal stenoz sayilabilir.

Akondroplazide gozlenebilecek ilk spinal bulgu fo-
ramen magnum stenozudur ve hayatin ilk iki yilinda
ortaya ¢ikabilir. Stenoz, dogumda nispeten kiigiik
olan foramen magnumun enkondral ossifikasyonda-
ki aksaklik nedeni ile hayatin ilk yilinda gelismesinde
gerilik olmasi nedeniyle gelisir. Foramen magnum ste-
nozu cerrahi dekompresyon ile tedavi edilir. Her ne
kadar semptomatik olan hastalarnn biyiik bolimi
hayatin ilk iki yihlnda dekompresyona ihtiya¢ duysa
da, semptomlar daha ileri yasta da kendini gosterip
tedaviye ihtiyac dogurabilir. Dekompresyon, geng
hastalarda C1’e kadar uzanirken daha ileri yaslarda
T4’e kadar uzanir.

Bagley ve ark., foramen magnum stenozu igin ser-
vikomediiller dekompresyon yapilan 43 akondroplazi
hastasini (ortalam yas 5 yil 10 ay, 2-199 ay) degerlen-
dirdiler. Bebeklerde solunum semptomlarinin diizel-
mesi dekompresyonun hemen ardindan gergeklesti.
Komplikasyon olarak; yedi hastada serebrospinal sivi
sizintisi, bes hastada revizyon cerrahisi gerektiren tek-
rarlayici stenoz ve dort hastada enfeksiyon gézlendi.

Gelisim siirecinde gelisen ikinci spinal bulgu tora-
kolomber kifozisdir. Torakolomber kifoz, akondrop-
lazide sik gozlenir ve 1-2 yasinda insidansi %87 dir.
Akondroplazi hastalan yenidogan déneminde iken,
torakolomber kifoz tipik olarak 20°’dir. Bebekler
oturmaya basladiklarinda (6-18 aylarda), sikhkla hi-
potoni ile birlikte normalden genis kafa ve sis karinla
6ne dogru yigilirlar. Bu devam ettikge kifoz artar ve
vertebra anteriorunda kamalagma gelisir. Bu kifozla-
rin ¢ogu, gévde giiclendikge ve bebek yiiriimeye bas-
ladikga, 12-18 aylarda diizelmeye baslar. Bu dogal
seyir nedeni ile, kifoz insidansi 2-5 yaslarda %39’a ve
5-10 yaslarda %11’e diiser.

Kifoz gelisimini engellemek icin, bebeklerin des-
teksiz oturmasi ve destekli de olsa 60°’den daha dik
oturmasi engellenir. Kifozu devam eden hastalarda;
deformitede progresyon, kalcada fleksiyon kontrak-
tiirii ve hiperlordoz goriilebilir. Ayrica, kifozun devam
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etmesi, beraberindeki spinal stenozun siddetinin art-
masina yol acar.

Kifoz ilerliyor veya vertebrada kamalagmaya yol a¢i-
yor ise breys kullanimi diisiiniilmelidir. Breys kullani-
mi1, kamalasma gecene ve kifozu azalana dek devam
ettirilir. Pauli ve ark. tarafindan tedavi edilen 66 has-
tanin hi¢birinde oturma degisiklikleri ve gerektiginde
breys kullanimi ile kifoz progresyonu goriilmemis-
tir. Ancak, kisa boylu ve hipotonik ¢ocuklarda breys
kullanimi sik diismelere ve azalmis mobiliteye neden
olur. Bu nedenle, bu tip hastalarda breys her zaman
uygulanmaz.

Vertebra kamalagmasi veya kifoz devam ettiginde
cerrahi endikasyon dogar. Persistan kifozun dogal
seyri tam olarak tanmimlanamamistir, ancak 50° (ize-
rindekiler siklikla nérolojik semptomlar ile seyreden
rijid acil kifoza ilerler. Bu nedenle, nérolojik riskle
birlikte kifoz veya 50° ustiinde kifoz varliginda cer-
rahi endikasyon bulunur. Cerrahi tedavide, posterior
artrodez veya anterior ve posterior artrodez yapilabi-
lir. Anteroposterior cerrahi igin endikasyonlar arasin-
da; anterior sikisma ve pedikiil vidalan igin pedikiil
capinin yetersiz olmasi sayilabilir. Anterior sikisma
varsa destek grefti ile birlikte anterior korpektomi ya-
pilabilir. Spinal stenoz varsa laminektomi gercekles-
tirilir. Posterior enstriimantasyon icin, spinal kanalin
darligindan dolay tel ve hook’lar kontendike olmasi
nedeniyle, pedikiil vidalan tercih edilir. Eger sakrum
dekompresyon ile destabilize edildiyse, artrodez iliak
tespit ile veya iliak tespitsiz sakruma kadar uzatilr.
Ancak, artrodezin sakruma kadar uzatilmasi kisisel
hijyen ile ilgili problemler dogurabilir.

Pedikdl vidalarinin giivenli yerlestirilmesi teknik be-
ceri ve akondroplazi hastalarinin pedikil morfomet-
risi hakkinda bilgiye bagldir. Akondroplazi hastala-
rinda pedikiillerin kraniyal inklinasyonu vardir ve vida
yerlestirmek igin baslangi¢ noktalari, lumbar verteb-
rada progresif olarak birbirinden ayrilir. Pedikiil boy-
lan bariz olarak kisadir ve yetiskin akondroplazi has-
talarinda alt torakal ve lomber pedikiiller i¢in 20-25
mm uzunlukta pedikiil vidalari uygundur. Yetiskinlerin
¢ogunda 5-7 mm ¢apli pedikiil vidalar kullanilabilir.
Transvers agilanma en ¢ok L5’te en az T12’dedir.

Ain ve Shirley, anterior enstriimantasyon ile yapi-
lan iki basamakli anterior ve posterior flizyon yapilan
dort hastayr bildirdi. Diizeltme %23-31 arasinda idi
ve hi¢c komplikasyon olmadi. Ain ve Brown, posterior
spinal artrodez (7 hasta), posterior enstriimantasyon
ile anteroposterior artrodez (2 hasta) ve anterior ens-
triimantasyon ile anteroposterior artrodez (3 hasta)
yaptiklari toplam 12 hastayi (ortalama yas 12,4-21
yil) bildirdi. Tiim hastalarda fiizyon basar ile saglandi
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ve cerrahi sirasinda veya sonrasinda hi¢ norolojik
komplikasyon olmadi. Ortalama cerrahi 6ncesi tora-
kolomber kifoz 64° (43-88°) idi. Cerrahi sonrasi to-
rakolomber kifoz ortalama %50 (%17-73) diizelerek,
29° (16-48°) seviyesine geriledi.

Akondroplazi hastalari, spinal stenoz gelisimi agi-
sindan risk altindadirlar. Stenoz tipik olarak tgiinci
veya dordiincii dekadda semptomatik hale gelir, an-
cak bulgular iskelet matiiritesi olmamis hastalarda da
goriilmeye baslanabilir. Semptomatik spinal stenoz
insidansi artarak, 10 yasinda %10’dan altinc dekad-
da %80’e ¢ikar.

Akondroplazide spinal stenoz gesitli nedenlere
bagli olarak gelisir. Enkondral ossifikasyon defekti,
hem vertebra korpusunun hem de pedikiillerin kisa
olmasin neden olur. Pedikiiller ayrica kalinlasmistir.
interpedikiiler mesafe tipik olarak L1 den L5’e dogru
azalir, ancak bu her hastada olmaz. Yumusak doku
elemanlarn da etkilenir ve intervertebral disklerde ve li-
gamentum flavumda hiperplazi gérilir. Bu anomali-
ler, spinal kanalin sagittal ve koronal plandaki ¢apinin
%40 azalmasina neden olur. Spinal kanalin daralma-
sina karsin medulla spinalis ve néral elementler nor-
mal buyiikliktedir. Semptomlar progresif oldugunda
veya konservatif tedaviye cevap alinamiyorsa, cerrahi
dekompresyon endikasyonu dogar. Bilgisayarl to-
mografi miyelografi ve MR preoperatif olarak elde
edilir. Tekrarlayici stenozu ve ikincil cerrahi miidaha-
leyi 6nlemek igin, dekompresyon stenoz seviyesinin
en az g seviye yukarisina ve altta en az S2’ye kadar
uzanmasi gerekir. Nadiren toral kraniyospinal de-
kompresyon gerekebilir. Uematsu ve arkadaslarinin,
akondroplazi hastalarinin spinal dekompresyonunu
rapor ettikleri calismada, 111 hastanin 13’tine (%12)
total kraniyospinal dekompresyon yapmak gerekmis-
tir. Cerrahi 6ncesi goriintiileme ¢alismalarinda lateral
stenoz mevcutsa, her iki tarafta sinir kokleri eksplore
edilerek genis bir dekompresyon yapilir.

iskelet matiiritesi tamamlanmamis akondropla-
zi hastalarinda spinal stenoz dekompresyonunun
komplikasyonlarn arasinda; eksik iyilesme, dural yir-
tiklar, idrar disfonksiyonu, yara enfeksiyonu ve post-
laminektomi kifozu sayilabilir.

Streeten ve ark., laminektomi yapilmis 20 akond-
roplazi hastasinin 14’tinde nérolojik defisitin diizel-
digini rapor ettiler. Parapleji ve sfinkter disfonksi-
yonu gibi cerrahi 6ncesi siddetli nérolojik defisitler,
akut tedavi edilmedikleri siirece biyiik 6l¢iide diizel-
medi. Toplam 60 dekompresyon isleminin yapildig
44 pediatrik akondroplazi hastasinda, Sciubba ve
ark., olgularin %11’inde komplikasyon rapor ettiler.
Bunlarin d6rdu dural yirtik, ikisi yara problemi ve biri

enstriimantasyon yetmezligi idi. Altrmis prosediiriin
11’i revizyon cerrahisiydi. Revizyon cerrahisi nedenleri
arasinda; fiizyon olmamis vertebrada ilerleyen defor-
mite (bes olgu), birleske yeri stenozunda dekompres-
yon (bes olgu) ve ayni seviyete dekompresyon tekrari
(bir olgu) vardi. Her ne kadar Sciubba ve ark. %7 ola-
rak rapor etmis olsalar da, dura ince ve kirilgan oldu-
gu icin, akondroplazi hastalarinda dura yirtigi sikhg
yuksektir.

Postlaminektomi kifozu, iskelet matiiritesi tamam-
lanmamis akondroplazi hastalarinda sik gériilen bir
komplikasyondur, ancak yetiskinlerde o kadar sik de-
gildir. Ain ve ark., 10 yilhk bir donemde, semptoma-
tik spinal stenoz nedeni ile 5-8 seviye torakolomber
laminektomi gegiren on iskelet matiiritesi tamam-
lanmamis akondroplazi hastasini gézden gegirdiler.
Ortalama cerrahi 6ncesi kifoz degeri 31° (10-50°)
idi. Her ne kadar tiim mediyal fasetlerin %50’den
fazlasi korunsa da, tiim hastalarda postlaminek-
tomi torakolomber kifoz gelisti ve hepsi ilk cerrahi-
den 10 ay ila 2,6 yil sonra sekonder artrodeze gitti.
Postlaminektomi kifozu gelismesi riski yiiksek oldugu
icin, torakolomber laminektomi yapilan iskelet matii-
ritesi tamamlanmamis akondroplazi hastalarina es-
zamanli spinal artrodez yapilmasi gerekmektedir.

Diastrofik Displazi

Diastrofik displazi, silfat transport geninde mu-
tasyon sonucu gelisir ve proteoglikan molekiillerinde
negatif yikli siilfat gruplan bulundugu icin, 6nce-
likle kikirdag etkiler. Otozomal dominant gegislidir.
Finlandiya disinda ¢ok nadirdir. Belirtileri arasin-
da; rizomelik kisalikla birlikte belirgin boy kisalig,
otostopgu basparmagy, rijid pes ekinovarus, skew-
foot, eklem kontraktiirleri ve ileri derece osteoartrit
sayilabilir.

Ortopedik olmayan bulgular arasinda; yark da-
mak, trakelomalazi ve karnabahar kulak sayilabilir.
Spinal bulgulan; servikal kifoz, servikal spina bifida,
skolyoz ve kifoskolyozdur.

Servikal kifoz, diastrofik displazi hastalarinin iigte
birinde gorilur. Kifozun tipik olarak C3-C5 vertebra
govdelerinde hipoplazi ile birlikte C2-C3’te apeksi
vardir. Hastalarin %80’inde servikal spina bifida da
bulunur. Ancak, kifozun etiyolojisi spina bifidanin
varligina degil vertebra govdelerinin hipoplazisine
baglhdir.

Diastrofik displazide servikal kifozun dogal seyri
olumludur. Cocuklar baslarini dik tutmaya baslayip
ekstansor kaslarini giiclendirerek vertebralan tizerin-
deki stresi azalttik¢a, kifozlarin gogu diizelir. Mekanik
yuikiin azalmasi, ayni zamanda vertebra hipoplazisinin
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diizelmesini de saglar. Ancak, kifoz 60° lzerinde, api-
kal vertebra yuvarlak veya tiggen seklinde ve tamamen
posteriora deplase ise progresyon muhtemeldir.

Genellikle tedavi gerekmez, ancak kifoz ilerliyorsa
breys kullanilabilir. Bu hastalarda Milwaukee breys
etkili olabilir. Norolojik bulgu vasa veya breys kulla-
nilmasina ragmen ilerleme devam ediyorsa, cerrahi
tedavi endikasyonu vardir.

Diastrofik displazi hastalarinda skolyoz son derece
siktir (%90). Skolyoz gelisimi anolmal disk yapisi ve
erken dejenerasyona bagli olabilir. Bu hastalarda ¢
tip egrilik vardir: hafif-ilerlemeyen, idiyopatik benzeri
ve erken ilerleyen. Erken ilerleyen tip, infantil skolyo-
zun progresif formuna benzer ve li¢c yasindan 6nce
baslangic, asin rotasyon ve hizli ilerleme ile karakte-
rizedir. Beraberinde kifoz olabilir. Tedavi edilmezse
bu egrilikler 100°’yi gegebilir. Tedavide, gen¢ hasta-
larda uzayan rod enstriimantasyonu yapilirken, daha
buyiik hastalarda posterior spinal artrodezi ve/veya
anterior spinal artrodezi uygulanir.

Ps6doakondroplazi

Ps6doakondroplazi, kikirdak oligometrik mat-
riks proteininin genideki mutasyon neticesi olusur.
Kikirdak oligometrik matriks proteini, kondrositleri
saran territorial matriksde bulunur; otozomal do-
minant gecer. Psédoakondroplazi, vertebranin, me-
tafizlerin ve epifizlerin tutulumu ile karakterizedir.
Belirtileri arasinda; kisa boy, ekstremitelerin rizome-
lik veya mezomelik kisaligi, bag laksitesi, metafizler-
de genisleme, epifizlerde kiigiilme ve fragmantasyon,
kal¢a subluksasyonu, alt ekstremite dizilim bozuklu-
gu ve narin yiiz sayilabilir. Yiik tasiyan eklemlerde ileri
derece osteoartrit gelisir. Spinal bulgular, odontoid
hipoplazi ve skolyozdur.

Psodoakondroplazi hastalarinin %60°inda os odon-
toideum vardir. Dogustan eklem laksitesi ve os odon-
toideum bulunmasi, hastalarin %10-20’sinde atlan-
to-aksiyel instabiliteye yol acar. Psédoakondroplazi
hastalarinda skolyoz hafif derecedir. Egriligi 25-45°
arasinda olan skolyozlarda breys kullanilir. Egrilikler
¢ogunlukla 50° lzerine ¢ikmaz ve nadiren cerrahi ge-
rekir. Cerrahi gerektiginde, progresif respiratuvar kas
paralizisi solunum yetmezligine yol agabildigi igin,
cerrahi 6ncesi pulmoner degerlendirme gereklidir.

Kollajen Sentezindeki Mutasyonlara Sekonder
Displaziler

Kollajendeki mutasyonlara sekonder birgok iskelet
displazisi vardir. Spinal anomalilerle seyredebilen bu
displaziler: Kniest displazisi, spondiloepifizyel displazi
konjenita ve tarda ve metafizyel displaziler.

TOTBID Dergisi

Kniest displazisi, orantisiz kisa gévde ile karakterize
Tip Il kollajen a1 zincirindeki mutasyonun (COL2A1)
neden oldugu, otozomal dominant bir hastaliktir.
Belirtileri arasinda; genis metafizleri ve diizensiz disp-
lastik epifizleri olan dambil sekilli uzun kemikler, ek-
lem kontraktiirleri, genu valgum ve ekinovarus ayak
sayilabilir. Dejeneratif artrit, 10 yasindan itibaren
gelisebilir. Ortopedik olmayan diger belirtiler; mid-
face hipoplazisi, miyopi, retinal ayrilma ve sagirliktir.
Spinal belirtiler; odontoid hipoplazi, diger servikal
vertebralarin hipoplazisi, tim vertebralarn diizles-
mesi (platyspondyly), kifoz ve hafif derece skolyozdur.
Platyspondyly bir¢ok iskelet displazisinde goriiliir ve
tedavi gerektirmez. Cerrahi miidahale gerektiginde,
hastalarin pulmoner komplikasyonlara yol agabilecek
yarik damak ve trakeomalazi acisindan degerlendiril-
meleri gerekir.

Spondiloepifizyelis konjenita ve tarda, spinal ano-
maliler ile seyredebilir. Spondiloepifizyelis konjenita,
Tip Il kollajendeki mutasyon (COL2A1) neticesinde
olusur. Otozomal dominant gecis gosterir, ancak
cogu olgu yeni mutasyonlara sekonder gelisir. Bu asiri
nadir displazi; kisa gbvde, kisa ekstremite, uzun kemik
epifizlerinin anormal formasyonu ve alt ekstremite di-
zilim bozuklugu ile kendini gosterir. Diger belirtileri;
retinal ayrnlma, asir miyopi ve sensérindral isitme
kaybidir. Spinal belirtileri; atlanto-aksiyel instabilite,
platyspondyly, kifoz ve skolyozdur. Atlanto-aksiyel ins-
tabilite, odontoid hipoplazisine veya bag laksitesine
sekonder olabilir. Bu hastalarda skolyoz hastaligin er-
ken doneminde baslar ve breys tedavisine direnclidir.
Tedavi, 50° uizerindeki egrilikler i¢in cerrahidir. Biiyiik
egrilikler veya asiri kifoz icin anterior greftleme ile bir-
likte anteroposterior fiizyon gerekebilir.

Spondiloepifizyelis tarda, spondiloepifizyelis kon-
jenitadan daha hafif seyreder. En sik X’e bagh gecis
gosterir. Spondiloepifizyelis tarda, Tip Il kollajendeki
bir mutasyana bagli gelisiyor olabilir, ancak meka-
nizma heniiz gosterilememistir. Belirtileri arasinda;
odontoid hipoplazi, hafif platyspondyly, skolyoz ve os-
teoartrit sayilabilir.

Spinal problemler metafizyel kondrodisplazi has-
talarinda da goriilebilir. Bu grup hastaliklar, epifizin
tutulmadigi, metafizin etkilendigi, kisa boy ve genu
varum ile seyreden rahatsizliklardir. Schmid tipi Tip
X, kollajenin a zincirinin mutasyonu (COL110A1)
neticesi gelisir. Otozomal dominant gegis gosterir.
McKusick tipi, ayrica kikirdak-sa¢ hipoplazisi olarak
da bilinir ve RMRP geni (mitokondriyal ribozomal
niikleik asit isleyen endoriboniikleazin ribozomal
niikleik asit komponenti) mutasyonu neticesi olusur.
Belirtileri arasinda; bag laksitesi, pektus anomalile-
ri, ince sa¢, T hiicre imminitesi bozuklugu, anemi,
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Hirschprung hastaligi ve artmis malignensi riski sa-
yilabilir. Bu iki tip metafizyel kondrodisplazide de at-
lanto-aksiyel instabilite goriilebilir.

Mukopolisakkaridozlar

Mukopolisakkaridozlar, enzimatik noksanhktan
kaynaklanan bir grup lizozomal depo hastaligidir.
Genetik gegis X’e bagli olan Tip Il (Hunter sendromu)
disinda otozomal resesiftir. Belirtiler her tip i¢in de-
gisiklik gosterir. Genel olarak bu displaziler, kisa boy,
sert eklem ve genis asetabulum ile karakterizedir. En
sik goriilen tipler Tip | ve Tip IV’tiir.

Mukopolisakkaridoz Tip I, Hurler ve Scheie altgrup-
larina ayrilir; Hurler agir formu, Scheie hafif formu-
dur. Hurler sendromu, ilerleyen mental retardasyon,
ileri derece deformiteler ve organ disfonksiyonlari ile
karakterizedir. Oliim 10 yasindan énce gerceklesir.
Scheie formu ise eklem katihg;, ekstremite dizilim bo-
zuklugu ve normal hayat siiresi ile karakterizedir. Her
iki formda da odontoid hipoplazi ve atlanto-aksiyel
instabilite gibi iist servikal anomaliler goriilebilir.

Morquio sendromununda (Tip 1V) kornea, kikir-
dak ve intervertebral disklerin niikleus pulpozusun-
da bulunan keratan siilfatin parcalanmasinda defekt
vardir. Bu defektif pargalanma, korneada opasitelere
ve idrarda keratan siilfat salinmasina yol acgar. Diger
belirtileri; kisa govdeli ciicelik, genu valgum, bag lak-
sitesi ve erken kalga ve diz artritidir. Spinal belirtileri
platyspondyly, odontoid hipoplazisi, atlanto-aksiyel
instabilite ve skolyozdur.

Tium Morquio hastalarinda odontoid hipoplazisi
vardir. Atlanto-aksiyel instabilite, gecikmis motor ge-
lismeye yol acan miyelopatiye neden olabilir. Motor
gelismedeki bu gecikme yanlislikla genu valguma
baglanabilir. Atlanto-aksiyel instabilite cerrahi mii-
dahaleyi gerektirdiginde, pulmoner hipertansiyonu ve
kardiyak anomalileri ekarte etmek icin cerrahi 6ncesi
solunum ve dolagim sistemi degerlendirilmesi yapil-
malidir. Restriktif akciger hastaligi, uyku apnesi veya
pumoner hipertansiyon bulunabilir. Kardiyak tutu-
lumda, aort yetmezligi veya koroner arterlerin muko-
polisakkaridlerle infiltrasyonu nedeniyle koroner iske-
mi gozlenebilir. Atlanto-aksiyel instabilite ile birlikte
anterior hipertrofik yumusak doku kitlesi bulunabilir.
Posterior fiizyon basan ile gerceklestirildikten sonra
yumusak doku kitlesi kaybolur. Bu nedenle, ilk cer-
rahide anterior dekompresyon her zaman yapilmaz.

Diger iskelet Displazileri

Spinal belirtiler veren diger iskelet anomalileri; kond-
rodisplazi punktata, Larsen sendromu, metotropik cii-
celik ve spondilometafizyel displazidir.

Konjenital benekli epifiz olarak da bilinen kond-
rodisplazi punktata bir¢ok alt tipe sahiptir. Nedeni,
defektif kolesterol sentezi ile iligkilidir. Belirtileri; kisa
govde, ylz anomalileri ve radyolojik beneklenme-
lerdir. En sik rastlanan alt tipi Conradi-Hiinermann
sendromudur. Conradi-Hiinermann sendromunun
spinal belirtileri; atlanto-aksiyel instabilite, skolyoz,
kifoz ve spinal stenozdur. Servikal stenoz gelisebilir,
ancak nadirdir. Skolyoz iki sekilde goriliir: displatik
vertebra ile birlikte olmayan yavas ilerleyen skolyoz
ve displastik vertebra ile birlikte olan, hizl ilerleyen
skolyoz ve kifoskolyoz. Yavas ilerleyen skolyoz icin
cerrahi miidahale gerektiginde posterior artrodez ye-
terli olacaktir. Hizli ilerleyen tipte ps6doartroz riskini
onlemek icin, siklikla anteroposterior fiizyon yapmak
gerekir. Hemiepifizyodez, displastik vertebra ile sey-
reden diger konjenital deformitelerde oldugu kadar
fayda etmez, c¢iinkii bu hastalarda tim vertebralar
potansiyel olarak displastiktir. Cerrahi miidahale
gerektiginde, potansiyel konjenital anomaliler nede-
ni ile, cerrahi 6ncesi kardiyak ve renal fonksiyonlar
degerlendirilmelidir.

Larsen sendromu, multipl eklem dislokasyon-
lan, hipertelorizm ve hipotoni ile karakterizedir.
Dislokasyonlar siklikla dirsek, kalca ve dizde olur.
Genetik gecis, otozomal dominant veya otozomal
resesiftir. Gozlemlenebilecek spinal problemler; servi-
kal kifoz, servikal/torasik spina bifida, atlanto-aksiyel
instabilite, subaksiyel instabilite, spondilolistezis ve
skolyozdur. Larsen sendromu hastalarinin %60’inda
servikal kifoz gézlenir. Kifoz C4 ve C5’teki hipoplas-
tik vertebra korpuslarindan kaynaklanir. Servikal ki-
foz ve diastrofik displazi hastalarinin tersine, kifozun
spontan diizelmesi goriilmez. Kifoz agisi 40° lizerin-
de olanlarda, posterior spinal artrodez endikasyonu
vardir. Artrodezden sonra, ¢ocuk biiyiidiikce fiizyon
kitlesi posteriordan uzamaya engelleyici olacag igin,
ek diizeltmeler yapilmasi gerekebilir.

Metatrofik ciicelik, kifoz ve skolyoz gelistik¢e kisa
govde ciiceligine donen, kisa ekstremite ciiceligi ile
karakterizedir. Genislemis metafizler ve eklem kont-
raktiirleri goriliir. Omurga boyunca vertebralar diiz-
lesmistir. Kifoz ve skolyoza ek olarak atlanto-aksiyel
instabilite gelisebilir. Metatrofik displazide, skolyoz
karakteristik olarak rijiddir. Cerrahi tedavide, an-
terior gevsetmeyi takiben posterior spinal artrodez
yapmak gerekebilir. Cerrahi miidahale gerektiginde,
pulmoner yetmezlik olabileceginden pulmoner deger-
lendirme gereklidir.

Spondiloepimetafizyel displazi, yaygin verteb-
ra, metafiz ve epifiz tutulumu ile karakterize, nadir
bir displazidir. ileri derecede kifoskolyoz gelisebilir.
Kifoskolyoz, hayatin ilk iki yilinda ortaya cikabilir ve
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hizla ilerleyerek parapleji ve kor pulmonaleye yol aca-
bilir. Cerrahi tedavisi zorludur ve siklikla anteroposte-
rior spinal artrodez gerekir.

SONUC

iskelet displazisi hastalarinda spinal belirtiler siktir.
Bunlann arasinda; atlanto-aksiyel instabilite, servikal
kifoz, torakolomber kifoz, skolyoz, foramen magnum
stenozu ve spinal stenoz sayilabilir. Bu problemlerin
dogal seyri ve tedavisi, beraber gorildiigi iskelet disp-
lazisine gore degiskenlik gosterir.

TOTBID Dergisi
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