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Sik goriilen iskelet diplazileri ve hareket analizi 6zellikleri

Common skeletal dysplasias and their gait patterns

ilhan Bayhan, William G. Mackenzie

Nemours Alfred I. duPont Hospital for Children, Wilmington, DE, USA

iskelet displazileri, kemik ve kikirdagin gelisim anomalileri
ile karakterize bir hastaliklar grubudur. Genellikle orantisiz
kisalik ile iliskilidir ve bu genis heterojen grubun dogurdugu
hastalagin siddeti erken osteoartritten perinatal 6liime kadar
degiskenlik gosterebilir. Iskelet diplazilerinin tedavisinde orto-
pedi uzmanlarinin rolii, mevcut fonksiyonun korunmasi veya
iyilestirilmesi ve ilerleyen donemlerde gelisebilecek kisithlikla-
rn 6niine gegmek olmalidir. iskelet displazisi olan olgularin
alt ekstremite dizilim bozukluklarinin degerlendirilmesinde
koronal ve sagittal plan deformiteleri igin yiiklenme altinda
gekilen bacak uzunluk grafileri ve torsiyonel deformiteler icin
bilgisayarli tomografi geleneksel yontemlerdir. U¢ boyutlu
hareket analizi ile hareketin dinamik degerlendirilmesi, iskelet
displazisi olan olgularin tedavi ve takibinde yiiklenme altinda
tiim planlardaki deformiteler konusunda hassas bilgi vermesi
ile, umut vaat eden bir gelisme olarak gozlenmektedir.
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steokondral displaziler, kemik ve kikirdak

gelisimi ve biiyiimesini etkileyen nadir hasta-

liklar grubudur. Bu hastaliklann patogenezi
cok cesitlilik gdstermektedir. iskeletin yapisal molekii-
lerinin hiicre ici veya disi islenmesinde veya transkripsi-
yonundaki degisiklikler sonucu olusabilecegi gibi iske-
let diferansiyasyon veya proliferasyon basamaklarinin
reseptor veya sinyal transduksiyonundaki degisiklikler
sonucu da olusabilir.

iskelet displazilerinin geleneksel olarak siniflandirma-
si, Uluslararasi Osteokondroplazi Siniflandirmasi’nda
oldugu gibi, kemik tutulum tipine gére olusturul-
mustur.["2l Son zamanlarda bu hastaliklarnn grup-
landinlmasi, etkilenen bolgenin bilindigi olgularda
spesifik etken gendeki defekte gore yapilmaktadir.l']
Giintimuze kadar dort yiiziin tizerinde iskelet displazisi
tipi tammlanmistir.

Iskelet diplazilerinin tedavisinde ortopedi uzman-
laninin  rolii, mevcut fonksiyonun korunmasi veya

Skeletal dysplasias are disorders characterized by develop-
mental abnormalities of the bone and cartilage. They are
usually associated with disproportionate short stature and
this large heterogenous group can range in severity from
early osteoarthritis to perinethal lethality. The goal of or-
thopedic surgeon caring for a person with skeletal dyspla-
sia should be to preserve or improve function and preven-
tion of future limitations. Traditional evaluation tools for
the lower extremity malalignments in patients with skeletal
dysplasia are weight-bearing orthoroentgenograms for the
coronal and sagittal plan deformities and CT for the tor-
sional deformities. Dynamic evaluation of gait with 3D gait
analysis seems to be promising improvement in the treat-
ment and follow-up of bone deformities in skeletal dyspla-
sia patients by giving accurate information about each plan
deformities under loading.
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iyilestirilmesi ve ilerleyen donemlerde gelisebilecek ki-
sithliklarin 6niine gecmek olmalidir.

iskelet displazisi olan olgularda ayakta yiik vererek
cekilen alt ekstremite uzunluk grafileri, alt ekstremite
deformitelerinin analizinde ve ameliyat 6ncesi planla-
mada siklikla kullanilmaktadir. Fakat bu hastalarda
siklikla gozlenen eklem laksitesi ve diger eklem ano-
malileri, yiirliylis ve yiiklenme esnasinda dizilim degi-
siklikligine neden olmaktadir. Hareket analizi, dinamik
bir inceleme saglayarak bu hastalarin daha ayrintili de-
gerlendirilmesinde yardimar olur. Ayrica, hareket ana-
lizi, torsiyonel deformitelerin yiik vermeden tomografi
esliginde yapilan fonksiyonel degerlendirmeleri yerine,
yuklenme sirasinda olusan degisikliklerini de 6lgmede
yardimci olmaktadir.l%]

Bu calismada sik gériilen iskelet displazileri ve on-
larin alt ekstremite dinamik hareket analizi 6zellikleri
yorumlanmustir.
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AKONDROPLAZI

Akondroplazi, enkondral ossifikasyon bozuklugu
olup, 25.000 dogumda bir gériilen en sik iskelet disp-
lazisi tipidir.'"*5] Dérdiincii kromozomun kisa kolun-
daki FGFR 3 geninin kodlanmasindaki mutasyondan
kaynaklanmaktadir. Akondroplazi otozomal domi-
nant gegisli bir rahatsizlik olmasinda ragmen %80 olgu
sporadikdir.["6]

En belirgin kisalik femur ve humerusta olusarak, ri-
zomelik tipte ciicelik gbzlenmesine neden olur.['7]
Omurgada, torakolomber bileskede kifoz yaygin olup,
1-2 yas arasinda siklikla gézlenir. Bircok olguda yii-
rimenin baglamasi ile kifoz diizelme géstermektedir;
fakat yiirime, akondroplazili olgularda siklikla gecik-
mektedir. Kifozun diizelmesi ile birlikte lomber lordoz
progresyon gosterebilir. Omurganin ilerleyen takiple-
rinde, erken ¢ocukluk déneminde foramen magnum
stenozu ve ileri yaslarda spinal stenoz agisindan dikkatli
olunmalidir. Govde yiiksekligi normal sinirlarda veya
normalin bir miktar altindadir. Ayak bilegi ve dizin mor-
folojisinden kaynakl alt ekstremitede siklikla varus diz-
limi gozlense de, nadiren valgus dizilimi de gozlenebilir
(Sekil 1). Genu varuma biiyiik oranda internal tibial
torsiyon eslik eder. Tipik olarak ayak bilegi ve diz ekle-
minde de siklikla eklem laksisitesi gozlenmesine ragmen
bu olgularda prematiire artrit nadiren gelisir.!"]

inan ve arkadaslan Akondroplazili olgularin alt ekstre-
mite dinamik dizilimini inceledigi calismalarinda normal
popiilasyona gore adim mesafelerinin kisa ve yiiriiyis
hizinin yavas oldugunu gézlemlemislerdir. Olgularin boy
ve agirlik farkhliklarindan dolayr gozlemsel sonuglarda
buyiik farkliik oldugu saptanmistir. Adim uzunlugunun
genisletilmesi ve normale yaklastinlmaya calisilmasi so-
nucunda pelvik rotasyonun arttigi saptanmistir. Ayrica
lomber lordozun artisina sekonder, anterior pelvik tiltin
arttig) da gozlemlenmistir (Sekil 2. a, b).[®

Kalga kinematikleri, artmis pelvik anterior tilt nede-
ni ile kisith kalga ekstansiyonunu yansitmasi disinda
normal popiilasyon ile uyumlu bulunmustur. Kal¢a
rotasyonu da normal popiilasyonla uyumlu olmasina
ragmen degiskenlik gostermistir. Koronal ve transvers
planda yapilan hareket analizi grafikleri, dizde varus di-
zilimi ve degisken oranlarda tibial internal torsiyonun
oldugunu gostermistir. Sagittal plandaki dizin fleksi-
yon grafiklerinde, topuk temas, yiiklenme esnasinda
ve salinm fazinda normal popiilasyonla uyumluluk
bulunmustur. Dizin varus dizilimine sekonder olarak,
pedobarografik incelemede ayagin artmis varus basin-
ci oldugu gézlenmistir (Sekil 3).

Dizin kinetik analizinin, normal popiilasyona gore
artmis internal valgus momenti (eksternal varus mo-
menti) yansittigi ortaya konmustur (Sekil 4). Artmis
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diz valgus momentine ragmen, benzer boydaki saglkli
olgulara kiyasla diisiik viicut kitle indeksi ve eklem mor-
folojisindeki farkliliklar sayesinde, akondroplazili olgu-
larin bu moment degisikligini daha iyi tolere ettigi ve
diz osteoartritinin gelismedigi siklikla gozlenmektedir.

PSODOAKONDROPLAZI

Adlandirma olarak akondroplazi ile benzerlik gos-
terse de, fenotipik ve genotipik olarak farkli bir has-
talik grubudur. Psédoakondroplazi, COMP (Cartilage
Oligomeric Matrix Protein) proteinindeki bir mutasyon-
dan kaynaklanmaktadir.["*1% Bu protein mutasyonu
bazi multipl epifizyel displazi tiplerindeki mutasyon
ile benzerlik gostermektedir. Ps6doakondroplazili ol-
gulann kondrositlerinde, endoplazmik retinakulumda
COMP proteini birikimine bagl lamellar inkliizyon ci-
simcikleri gozlenmektedir.

Pseédokondroplazi, yiiz yapisinin normal olmasi ve
erken ¢ocukluk doneminde herhangi bir bulgu verme-
mesi nedeni ile siklikla gec fark edilir. Hastalik siklikla
2-4 yas arasinda belirti vermeye baglar.

Akondroplazide goriildiigu gibi psédokondrolpazili
olgularda da kisalik rizomelik tiptedir. Bu olgularda
genu varum, genu valgum ve windswept deformitesi gibi
gesitli eklem dizilim bozukluklari gézlenebilir. Sikhkla
eklem laksisitesi eslik eder. Erken yaslarda kalca, diz ve
ayak bilegi ekleminde artroz gozlenebilir (Sekil 5).

Gaebe ve arkadaslan yaptiklari bir calismada, 12 ps6-
doakondroplazi olgusunun hareket analizlerini deger-
lendirilmislerdir. Kinematik analizde gévde saliniminin

internal tibial torisyon.
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Sekil 2. a, b. Ug yasinda Akondroplazili bir olguda adim mesafesini genisletmek igin pelvik rotasyon ve lomber lordozu kompanse
etmek igin pelvik tiltte artis g6zleniyor (a). Ayni olgunun kalga fleksiyon ve ekstansiyon grafilerinde lomber lordozun kompanzasyonu
icin artmis kalga fleksiyonu gozlenmektedir (b).

Lateral midfoot

Sekil 3. Bes yasinda Akondroplazili bir olguda varus ayak basinci. Dizden kaynaklanan varus ayagin lateral béliimiinde basing
artisina neden olmaktadir.
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Sekil 4. U, 15 ve 16 yaslarinda akondroplazili ti¢ olgunun diz varus ve tibial torsiyon grafileri. Diz eklemindeki eklem laksisitesi
kaynakli basma fazinda varus deformitesinde artis ve salinim fazindaki diizelme gozlenmektedir. Benzer bulgular tibial torsiyonda

da izlenmektedir.
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ve pelvik tiltin arttigi ve adim mesafesinin normal
popiilasyona gére azaldigi gozlenmistir. Bu olgularin
diz dizilimleri biiyiik oranda degiskenlik géstermesine
ragmen varus diziliminin baskin oldugu saptanmistir.
(21,5° valgus ile 40° arasi varus, ort. 13.5°+13.1°).
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Tibial torsiyonun, ii¢ olgu hari¢ internal oldugu gézlen-
mistir (6° eksternal, 54° internal torsiyon).["]

Kinetik analiz, kinematik analiz ile uyumlu olarak de-
giskenlik gosterse de, dizde valgus momentinin baskin
oldugu gozlenmistir (Sekil 6, 7).
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Sekil 6. a, b. Dinamik varus ve valgus diz kinematik grafikleri: Varus agilanma (a) ve valgus agilanma (b). Her iki olgunun sol alt
ekstremitesinin (orta boliimdeki grafik) daha siddetli tutuldugu gorilmektedir.
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Sekil 7. a, b. Dinamik varus ve valgus diz kinetik grafikleri: her iki olgunun sol alt ekstremitesinde (orta béliimdeki grafik) varus
agilanmasindan kaynakli artmis valgus internal momenti (a) ve valgus agilanmasindan kaynakli varus internal momenti (b) goriilmektedir.
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DIASTROFIiK DiSPLAZI

Diastrofik displazi, 5. kromozomda yer alan kikirdak
matriksindeki proteoglikanlann siilfatlanmasini saglayan
stlfat transport genindeki mutasyonlar sonucu olusur.

Ekstremitelerde rizomelik tipte kisalik gozlenir.
Servikal vertebradan ayaga kadar yaygin iskelet ano-
malileri saptanabilir. Servikal vertebranin alt segment-
leri sikhikla bifiddir; 1/3-1/2 arasi olguda servikal kifoz
gozlenebilir. 1/3 olguda skolyoz gelisebilir ve (¢ yas
altinda baslayan olgularda daha agir seyredebilir. Alt
ekstemite cerrahisi uygulanmadan 6nce omurganin
stabil oldugu mutlaka kontrol edilmelidir. Dirsek ek-
leminde radius basinda ve omuzda subluksasyon goz-
lenebilir. Neonatal kal¢a ¢ikigi saptanabilir. Proksimal
interfalangeal eklemlerde siklikla fiizyon gozlenir
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(simfalangizm). Kalga ekleminde ¢ogunlukla fleksi-
yon kontraktiirii olusur ve proksimal femur epifizinde
progresif deformasyon gézlenebilir. Diz ekleminde de
ligament6z kontraktiir ve epifizyel deformasyon sonu-
cu fleksiyon kontraktiirii yaygindir. Artmis genu val-
gum ve eslik eden deformiteler sonucunda, 1/4 olguda
patella ¢ikigi gézlenir.[2] Dejeneratif eklem hastalikla-
r1, siklikla erken eriskin donemde gelisir.

Diastrofik displazideki ayak deformitesi genellikle
pes ekinovarus deformitesi ile 6zdeslestirilir; fakat be-
lirgin farkliliklar igerir.3] Ekin deformitesi diastrofik
displazili olgularda daha belirgin olup, navikula talu-
sun lateralinde yer alir. Ayak basparmag;, elde oldugu
gibi, otostopgu parmagi deformitesini taklit eder. Ayak
deformitesi, kemik malformasyonlan ve eklem kont-
raktiirleri nedeni ile oldukca rijiddir (Sekil 8, 9).

Sekil 8. Diastrofik displazide alt ekstremite dizilimi.
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Sekil 9. a—c. Diastrofik displazili bir olgunun kalga (a), diz (b) ve ayak bilegi (c) kinematik grafileri. U¢ eklemde de basma ve
salinim fazinda yetersiz eklem hareket aciklig ve fleksiyon kontraktiirleri gozlenmektedir.
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SPONDILOEPIFIZYAL DISPLAZi KONJENITA

Spondiloepifizyal displazi konjenita, kromozom
12°de yer alan Tip 2 kollajen anomalisi sonucu gelisen
bir hastaliktir. Omurga tutulumu sonucu hem gévde
hem de ekstremite boyu kisalmistir. Kalga ekleminde
siklikla koksa vara deformitesi gozlenir. Hastaligin
agirhgr ile varus deformitesi arasinda iliski oldugu

Sekil 10. Spondiloepifizyal displazi konjenita olgusu.
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dustiniilmektedir.['4l Eger varus deformitesi ileri dii-
zeyde ise bu deformiteye siklikla fleksiyon kontraktiirii
ve retroversiyon eslik eder. Hastalar siklikla kontrakti-
ri tolere edebilmek i¢in govde ve basi geride tutarak
mobilize olurlar. Diz ekleminde genu valgum ve femo-
ral eksternal tosiyona eslik eden tibial internal torisyon
siktir (Sekil 10, 11).
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Sekil 11. a, b. Ayniolgunun kal¢a ve diz kinematik grafileri. Koksa vara deformitesine sekonder basma fazinda kalga adduksiyonunda
artis (a) ve sag diz eklemindeki deformite nedeni ile artmis ekstansiyon ve valgus agilanmasi (b) gézlenmektedir.
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MULTIPL EPIFiZYEL DiSPLAZI

Heterojen bir hastalik grubudur. Her ne kadar mu-
tasyonlar bircok hastada 19. kromozomda yeralan
COMP matriks glikoproteinini kodlayan genden kay-
naklansa da, Tip 9 kollajende yer alan alfa 2 lifleri-
nin yapisal bozuklugu, matrilin-3 defekti ve transport
protein mutasyonlarinin da etken olabilecegi gosteril-
mistir.[1,15-17]
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Hastalar genellikle juvenil donemde, alt ekstremi-
te kaynakli eklem agrilan, eklem hareket genisliginde
azalma, yiriyis bozukluklan, dizin rotasyonel veya
agisal deformiteleri nedeni ile doktora basvururlar.
(1181 Multipl epifizyel displazi olgularinda diz valgus de-
formitesi siklikla gozlenir. Buna diz ve dirsek fleksiyon
kontraktiirii eslik edebilir. Semptomlarin ortaya ¢ik-
masi eriskin doneme kadar uzanabilir (Sekil 12, 13).

Sekil 12. Multipl epifizyel displazili bir olguda solda daha

belirgin olmak iizere diz valgus deformitesi.

um '&-531 L] i
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i i o DB3- 1 i

Sekil 13. a, b. Ayni olgunun diz kinematik ve kinetik grafileri: Solda daha belirgin olmak tizere her iki diz basma fazinda artmis
valgus agilanmasina (a) sekonder, artmis internal diz varus momenti (b) gozlenmektedir.
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iskelet displazilerine bagl gelisen deformiteler ¢ok

fazla cesitlilik géstermektedir. Ug boyutlu hareket
analizi bu hasta grubunda deformitelerin degerlendi-
rilmesinde yardima bir arac olarak goriilmektedir. Bu
konuda yapilacak 6ncii calismalar, hem iskelet displa-
zilerinin neden oldugu deformitelerin yarattigi hareket
paternlerinin degerlendirilmesinde hem de tedavinin
iyilestirilmesinde yardimci olacakuir.
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