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Familyal karpal ve tarsal sinostoz ve simfalanjizm

Bir aile nedeniyle

Osman Koérikli @, Sitki Pergin @, Tansel Unsaldi @

Familyal olarak karpal ve tarsal sinostoz, simfalanjizm, el ve ayak deformiteleri ile birlikte, hareket kisitlanmasi gésteren bir
ailenin bes iiyesinden f{i¢ii incelendi. Ilgili literatir gbzden gegcirildi.

Familial carpal and tarsal synostosis and symphalangism (report of a family).

Three members of five affected persons of a family characterized by tarsal and carpal synostosis. Symphalangism and defor-
mity of the hand and foot were evaluated concerning literature were reviewed.

Sinostozlar konusunda ilk yayn, tarsal sinostozlarla il-
gili olarak bir anatomist olan Cruveilhier tarafindan
1829'da yapilmistir. Daha sonra bir¢ok otér ¢esitli kon-
jenital ve familyal sinostozlarla ilgili yaymlar yapmslar-
dir (9).

1944 yilinda Nievergelt bir baba ve (i¢ ¢ocugunda tar-
sal ve redioulnar sinostoz, radius basinda subluksasyon,
hipoplastik triangular tibia ve pes ekinovarus gibi famil-
yal malformasyonlar iceren bir sendrom tarif etmistir (7).

Pearlman ve arkadaslan 1964 yilinda masif tarsal ve
karpal sinostoz, metatarsofalangeal (MTP) ve metakarpo-
falangeal (MCP) fiizyon, simfalanjizm, dirsekte asiri bii-
yiime ve radius basinda subluksasyon olan bir anne ile
kizini Nievergelt sendromu olarak adlandirmislardir (8).

Daha sonra 1966 yilinda Fuhrmann ve arkadaslan, tar-
sal ve karpal sinostoz, kisa birinci metakarp, kisa ve or-
ta distal falanks, simfalanjizm, humeroradial fiizyon
gosteren bir anne ile oglunu tanimladilar (3).

Dubois, bir kiz gocugunda tarsal ve karpal sinostoz, bra-
kidaktili, simfalanjizm, dirsek displazisi ve "ball and
socket" tipi ayak bilegi tesbit etti ve olgusunu Nievergelt-
Pearlman sendromu olarak degerlendirdi (2).

Kassner ve arkadaslan ise Pearlman’in iki olgusuyla

Sekil 1-A:

akraba olan bir olguyu tarumladilar ve Pearlman’'in ol-
gulariyla Dubois’in olgusunun ve kendi olgularnin, Nie-
vergelt'inkilerle farkh oldugu sonucuna vardilar (5).

J.P. Drawbert ve arkadaslari, 1985 yilinda bir ailenin
bes jenerasyonundaki onbes tiyesini yaymnladilar. Bu ol-
gulardan onbiri, tarsal ve karpal sinostozun vamsira ki-
sa birinci metakarp, simfalanjizm, humeroradial fizyon
ve dirsek anomalilerini igeriyordu ve olgulanm Fuhrmann
tip olarak degerlendirdiler (1).

Biz, asafida sunumunu yaptigimiz ailemizdeki bes ol-
guda ana hatlariyla tarsal, karpal sinostoz, simfalanjizm
ve “ball and socket” tipi ayak bilek eklemi tesbit ettik
ve olgulanimizin dider otérlerin olgulanyla uyusan ve
uyusmayan yanlarin ortaya koyduk.

Olgularimizin sunumu

OLGU 1: B.P., 16 yasinda erkek, poliklinigimize 16.6.
1988 tahirinde 236814 Prot.No'su ile sol el bilegi radi-
us, ulna distal 1/3 malunionu nedeniyle basvurdu. Par-
maklanndaki deformiteleri dikkat ¢eken hastarun, gekilen
el bilegdi ve el radyografisinde karpal dizide sinostoz ve
parmaklarda simfalanjizm tesbit edildi ($ekil 1-A). Da-
ha sonra sorgu derinlestirildiginde; babasinda iki erkek

Sekil 1-B:

Olgu 1'in yumruk yapma pozisyonunda 3 ve 4. parmaklarda MP ve DIP

_ Olgu 3'0n her iki elinin dorsal géranamande 2-3-4 ve 5. parmaklardaki
eklemlerdeki agin fleksiyon ile PIP eklemlerdeki hareketsiziik goriiOyor.

ekstansiyon kivnmiannin olmadii ve her 2 el 5. parmaklarda klinokamp-
todaktili dikkati gekmektedir.

(1) C.U.Tip Fakilltesi Ortopedi ve Trav.A.b.d. Yrd.Do¢.Dr.
(2) C.U.Tip Fakalltesi Ortopedi ve Trav.A.b.d. Uz.Dr.
(3) C.U.Tip Fakiltesi Ortopedi ve Trav.A.b.d. Dog.Dr.
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Sekil 2-A-B: Olgu 1'in her iki ayadinda pes plano valgus deformitesi gorilmektedir.

kardesinde ve ablasinda da benzer deformiteler oldugu
ogrenildi.

Hastanin ortopedik muayenesinde: Bilateral pes planus
deformitesi mevcut, ama ayak bilek hareketleri, her yonde
serbestti (Sekil 2-A, 2-B). Her iki el 3.4.5. parmaklarin
PIP eklem dorsal kivrimlan segilememekteydi ve bu par-
maklann hareketleri kisithydi. El bilegdi hareketlerinde ise
belirli bir kisitlanma yoktu. Hastanin sol énkol distal 1/3
kisminda deformite mevcuttu.

Olgunun tim viicut radyografileri alindi. Tesbit edilen
kemik ve eklem patolojileri sunlard:: Her iki ayak 2.3.4.5.
parmaklarinda orta ve distal flankslar aras: simfalanjizm
vardi. 2.3. metatarslar, orta ve lateral kuneiformlarla fiiz-
yone, talus-kalkaneus-navikiler-kiboid ise blok halindey-
di. Ayak bilek eklemleri, ball and socket tipindeydi. Her
iki el 3.4.5. parmaklarinda proksimal ve orta falankslar
arasinda simfalanjizm vardi. Ancak sag el 4. parmak PP
eklemdeki fiizyon, tam tesekkil etmemisti. Her iki el bi-
lek radyografilerinde; kapitatumun trapezoidlerle ve tri-
kuetrumun hamatum ve psiforme ile yaptd iki ayn karpal
sinostoz kitlesi gorilmekteydi. Sol el bileginde radius, ul-
na distal 1/3 kisminda dorsale agilanmis malunion izle-
niyordu.

Hastarun sol el bilegine 20.6.1988 tarihinde acik re-
diiksiyon ve Kirschner teli ile internal fiksasyon uyguland.
26.6.1988 tarihinde taburcu edildi.

OLGU 2: Baba. K.P., 43 yasinda. Cagrimiz tizerine kli-
nigimize geldi.

Ortopedik muayenesinde: Sagda rocker-bottom foot,
solda rijit pes planus deformitesi tesbit edildi. Ayak bi-
lek hareketleri, sajda daha belirgin olmak tizere dorsal
ve planter fleksiyonda kisith ve agriliydi. Her iki elde
2.3.4.5. parmaklarin PIP eklem hareketleri yok ancak DIP
eklem hareket acilan artrmisti.

Olgunun tim viicut radyografileri alindi. Her iki ayak
2.3.4.5. parmaklarinda orta ile distal falanks arasi sim-
falanjizm vardi. Talus-kalkaneus-kuboid-navikiler blok
halinde gorilmekteydi. 2.3. metatarslar orta ve lateral ku-
neiformlarla fizyone idi. Sag ayak yan radyografisinde
tarsal kitle, timiyle ekin pozisyonunda ve her iki ayak
bilek eklemi, ball and socket tipindeydi. Her iki el 2.3.4.
parmaklarda proksimal ve orta falankslar arasinda, 5. par-
makta orta ile distal falanks arasinda simfalanjizm mev-
cuttu. Her iki el bilek radyografilerinde iki ayr karpal
sinostoz kitlesi segiliyordu ki; bu kapitatumla trapezoid-

ler ve trikuetrum-hamatum-psiforme arasinda gelismisti
(Sekil 3).

OLGU 3: Abla. N.P., 19 yasinda. Cagrimiz tizerine kli-
nigimize miracaat etti.

Ortopedik muayenesinde: Bilateral pes planus defor-

Sekil 3:
Olgu 2'nin el ve bilek radyografisinde kapitatum ile trapezoidier ve
triguetrum-hamatum ve pisiform arasindaki sinostoziar goriimektedir.

mitesi mevcuttu ve ayak tabanlarinda 4.5. metatarslar al-
tinda Kkalloziteler goriliyordu. Her iki elde 2.3.4.5.
parmaklarin PIP eklem dorsal kiviimlan secilemiyordu
ve el fonksiyonlan azalmsti (Sekil 1-B). Olgunun el ve
ayak radyografileri alindi. Asagidaki kemik ve eklem pa-
tolojileri saptands: 3.4.5. ayak parmaklarinda orta ve distal
falankslar aras: simfalanjizm mevcuttu. 2. metatars, orta
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Sekil 4-A-B: Olgu 3'Gn her 2 ayak 6n arka ve yan radyografilerinde tarsal fizyon kitlesine 4. metatarsinda katldigi géraimektedir

kuneiform ile, 3. metatars lateral kuneiform ile flizyone
olarak gériliiyordu. Tarsal kitle olarak izlenen blok ige-
risine talus-kalkaneus-navikiler-kuboid ve 4. metatars da-
hildi ve bu kitle, lateral kuneiform ile 3. metatarsin
olusturdugju ikinci bir fiizyon kitlesi ile istirakhi olarak gé-
rilmekteydi (Sekil 4-A, 4-B). Bilateral el radyografilerin-
de 2.3.4.5. parmaklarda PIP eklemlerde simfalanjizm
vardi. Bilek radyografilerinde ise navikiler-kapitatum ve
trapezoidlerin ayrica trikuetrum-hematum ve psiformla-
rin yaptifji iki ayn karpal sinostoz kiltesi izlenmekteydi.
ayak bilek eklemleri, ball and socket tipindeydi ($ekil 5).

Sekil 5:
Olgu 3'an her 2 ayak bilegi radyografisinde ball and socket tipi ayak
biledji eklemi gérilmektedir

OLGU 4 ve 5: Cagrimiza ragmen muayene ve tetkikle-
ri mimkiin olamadi. Ancak baba ve difer kardesin ifa-
desinden 9 ve 5 yasindaki bu iki erkek kardesinde el ve
ayaklarinda benzer deformitelerin oldugu égrenildi. Ay-
rica 7 yasindaki kiz kardesin saglam oldugu ifade edildi.

Tartisma

Aile agaci incelendiginde; ilk tutulan kisi, baba olup an-
nesi, babasi, ne de erkek kardesleri tutulmamustir. Baba
ve onun bes ¢cocugundan (ici erkek, biri kiz dort cocugu
tutulmustu. Bir kiz ¢cocugu saglamdi. Bu nedenle ailemiz-
deki bu hastalifin, spontan bir mutasyonla olustugu ve
otozomal dominant bir gecis gosterdigi sonucuna vardik
(Tablo 1).

CD Normal kadin

EI i

@E Muayene edilen
kadin erkek

(:D[]:I [I;Eztka kadin
) (1] d) d]

Tablo 1: Aile agacinda hasta baba ve gocuklar otozomal
dominant kalitim gostermektedirler

Normal erkek

Ilisikteki 2 numaralh tablodan da anlasilacag tizere, ce-
sitli otdrlerin yayinlarindaki olgular arasinda baz farkh-
liklar vardi. Ozellikle Nievergelt'in olgularinda bu daha
belirgin olarak gézlenmektedir (1,2,5,7,8).

Tarsal sinostoz, tiim olgularda degisik sekillerde mev-
cuttur. Fuhrmann, Dubois, Drawbert ve bizim olgularn-
mizda Pearlman'in olgularindan farkh olarak kuboid
kemidi, tarsal kitle ile flizyonedir. Bizim olgulanmizda bi-
rinci metatars medial kuneiformdan ayndir. Bu da Pe-
arlman'in olgularina uymaktadir. Ayrica tarsal kitlenin
metatarslarla iliskisi de degisik sekillerde olabilmektedir
(1:2:3:8).

Karpal sinostoz; ya Pearlman'in olgularinda gértlda-
gl gibi tim karpal dizi kemiklerinin birbiri ile fizyonu
seklinde veya bizim ve Dubois'in olgusunda oldugu gibi
iki ayr sinostoz kitlesi halindedir (2,8).

Uzamis metakarplar, MTP ve MCP fiizyonlar, sadece
Pearlman'in olgularinda gérilip diger yayinlarda yoktur.
Ayrica yine ayni olgularda proksimal ve orta falanks ayir-
tedilememekte, tek bir falanks gibi gormilmektedir. Oysaki
diger tim olgularda iki falanksin flizyone oldugu belir-
gin olarak saptanmaktadir (1,2,8).

Kisa I. metakarptan Fuhrmann ve Drawbert'in olgular
disinda diger olgularda soz edilmemistir (1.3). Bizde ol-’
gularimizda kisa I. metakarpa rastlayamadik.

Rocker-bottom foot'dan club foot’a kadar degisen ayak
anomalileri ve deformiteler, tim olgularda goriilmekte-
dir. Bizim olgulanmizda digerlerinden farkl olarak ayak-
larda pes planus goriiniimii mevcut gibi olmakla beraber;
I. metatarslanin vicut agirh§ini tasimadidi ve 4. ve 5. me-
tatarslar altinda kallozitelerin olustugu dikkati cekmistir.

Ball and socket tipi ekleme biz {i¢ olgumuzda da rast-
ladik. (Tablo 2)'den de anlasilacatyi izere, sadece Du-
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Tarsal Karpal Smfalan- Kisa I. Ayak Ball and Dirsek

Sinostoz Sinostoz jizm Metecarp Det. Socket Patolajisi
Nievergelt 1944 + — - — + —_ 3+
Peariman 1964 + + + + —_ +
Fuhrmann 1966 + + + + + - i
Dubois 1970 4 - + - H + F
Drawbert 1985 + + + - + —~ +
Bizim calig- + + + — + + =

mamiz 1988

Tablo 2: Ailernizin Literatirdeki Benzer Ailelerle Mukayesesi.

bois’in bir olgusunda sozi edilen bu deformitenin, tarsal
sinostozla birlikte olabilecedi gesitli yayinlarda da belir-
tilmistir (4.6).

Dirsek eklemi patolojisi, genel olarak tiim olgularda sdz
konusudur. Bu ise, dirsek ekleminde hafif bir hareket ki-
sitlanmasi ve displaziden fiizyona kadar degisebilmek-
tedir (1,2,3,7,8). Humeroradial fiizyon ise Fuhrmann'in
iki olgusu ile Drawbert’in onbir olgusundan sadece ig¢
tanesinde tesbit edilmistir. Biz olgulanmizda dirsek ek-
lemi ile ilgili bir patolojiye rastlayamadik.
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Sonug olarak; bizim olgularimizin ortak 6zellidi, tarsal
ve karpal sinostoz ile simfalanjizm olarak gorilmektedir.
(Tablo 2)'de gérildiga gibi tim yayinlann mukayesesi
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