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Omurganin stabilitesi omurgaya, torakal ve lomber kas ve baglara, ayrica intervertebral disklere baglidir. Bu
komponentlerin herhangi birindeki dengesizlik stabiliteyi bozmaktadir. Skolyoz, omurgada meydana gelen 3
boyutlu kompleks bir hastaliktir. Skolyozlu olgularda, farkli derecelerde omurga seklinde ve diziliminde bozukluk,
toraksta deformite, solunum ve dolasim sistemlerinde kisitliliklar olustugu gézlenmektedir. Skolyoz hastaliginin
etyopatogenezi tam olarak bilinmemekle birlikte birgok teori 6ne siirlilmektedir. Cocukluk ¢caginin énemli defor-
mitelerinden olan skolyoz, idiopatik ve non-idiopatik olarak siniflandirilir.

En sik goriilen tip %90 oranla idiopatik (sebebi belli olmayan) iken daha az gériilen non-idiopatik skolyoz; kon-
genital, néromuskuler ve sendromik olarak siniflandiriimaktadir. Skolyoz olgularinin izleminde direkt grafiler ge-
nellikle yeterlidir. Ancak komplike yapidaki skolyoz olgulari, 3 boyutlu bilgisayarli tomografi ile cok daha ayrintili
olarak degerlendirilebilmektedir. Bu calisma ile birgok sendromla birlikteligi bulunan non-idiopatik skolyozlara
genel bir bakig sunulmasi amaglandi.

Anahtar Kelimeler: Skolyoz, non-idiopatik, néromuskiiler, konjenital, sendrom

ABSTRACT

The stability of the entire spine depends on the vertebrae, thoracic and lumbar muscles and ligaments, as well as
intervertebral discs. Imbalance in any of these components impairs stability. Scoliosis is a complex 3-dimensional
disease that occurs in the spine. In patients with scoliosis, different degrees of spinal deformity and alignment,
thoracic deformity, and limitations in the respiratory and circulatory systems are observed. Although the exact
etiopathogenesis of scoliosis is not known, many theories have been suggested. Scoliosis, which is one of the
important deformities of childhood, is classified as idiopathic and non-idiopathic. While the most common type
is idiopathic (with unknown cause) with a rate of 90%, non-idiopathic scoliosis, which is less common, is basically;
It is classified as congenital, neuromuscular and syndromic. In general, direct scoliosis radiographs are sufficient
in the follow-up of scoliosis cases. However, mostly complicated scoliosis cases can be evaluated in much more
detail with 3D computed tomography. In this study, it was aimed to provide an overview of non-idiopathic
scoliosis associated with many syndromes.
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GiRIS

Cocukluk ¢caginin énemli deformitelerinden olan skolyoz,
idiopatik ve non-idiopatik olarak siniflandirilir. En sik rast-
lanan tip %90 oraniyla idiopatik skolyozdur. Idiopatik skol-
yoz yas gruplarina goére infantil, juvenil ve ad6lesan olmak
Uzere Uc¢ gruba ayrilmaktadir.

Spinal biyime hizi infantil ve adélesan dénemde faz-
layken, juvenil dénemde sabittir. Cocuklarda gelismeyle
beraber, alveoler hacim ve arteriyel hacim ikiye katlanir.
Bu nedenle, 5 yas 6ncesi dénemde, spinal egrilikleri fazla
olan ¢ocuklarda kardiyopulmoner anormallikler (restriktif
pulmoner hastalik, pulmoner arteriyel hipertansiyon ve kor
pulmonale) daha sik goriilmektedir.

Non-idiopatik skolyoz temel olarak; kongenital (%1-4),
néromuskuler ve sendromik olarak siniflandiriimaktadir.
Bu derlemede ¢ok daha az olarak goriilen non-idiopatik
skolyoz Gizerinde duracagiz.

1- KONGENITAL SKOLYOZ

Dogum &ncesi omurlarin olusumu ya da farklilasmasi asa-
masindaki (gebeligin 4-8. hf) sorunlara bagli olarak ortaya
cikan skolyozdur. Yaklasik prevalans her 1000 canl do-
gumda 13-51 olarak bildirilmektedir. Tibbi yardim gerek-
cesiyle basvuruda bulunmayan asemptomatik vakalarin
varligi nedeniyle genel popiilasyondaki gergek insidansi
bilinmemektedir (1,2). Bu oran lumbosakral bélgenin da-
hil edilmedigi akciger filmi dederlendirilmelerine dayanan
calismanin sonucudur. Bu nedenle gergek prevalansin gok
daha ylksek oldugu tahmin edilmektedir (3).

Etyoloji

Konjenital skolyozda, 6zellikle cevresel ve genetik faktorler
vertebra gelisim anomalilerine neden olurlar. Cevresel fak-
torler icinde en sik karsilasilan sebep hipoksidir. Annenin
karbonmonoksit gibi toksik gazlara maruz kalmasi hipoksi
gelisiminde suglanmaktadir. Yapilan hayvan deneyleri ile,
vertebra gelisiminde &zellikle gestasyonun ilk 9 glininde
maruz kalinan hipoksinin olumsuz etkisi gosterilmistir. Bir
diger etken, anne karninda gegirilen enfeksiyonlardir. An-
nedeki diyabet gibi kronik hastaliklar, hipertermi, annenin
alkol kullanimi, antiepileptik olarak valproik asit kullanimi,
annedeki vitamin ve mineral eksiklikleri de suclanan diger
sebepler arasinda yer almaktadir (3,4).

Eslik eden anomaliler VACTERL (V: Vertebral, A: Anore-
ctal, C: Cardiac, T: Tracheal, E: Esophageal, R: Renal, L:
Limb) olarak kisaltiimaktadir. Vertebral aks boyunca gergin
omurilik sendromu, Chiari malformasyonu gibi cesitli n6-
ral doku anomalileri goérilir. Bu olgularda %30 oraninda
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gergin omurilik sendromu, %25 oraninda konjenital kalp
hastaliklari, %20 oraninda genitolriner anomaliler gordldr.
Kas iskelet sistemi anomalileri de bu sendroma eslik eden
diger anomalilerdendir (5).

Siniflama

Konjenital skolyoz vertebra anomalisinin lokalizasyonuna
ve tlrline gore tanimlanir (6). Omurga anomalilerinin yak-
lasik %10'unda lomber, %5‘inde ise lumbosakral yerlesim-
lidir. intrauterin dénemdeki vertebra gelisim bozukluklari
segmentasyon ve formasyon anomalisi veya her ikisinin
kombinasyonu seklinde olabilir (4).

1- Formasyon kusuru

a- Tam olmayan formasyon kusuru (Kama vertebra)

b- Tam formasyon kusuru (Hemivertebra; Tam segmente
hemivertebra, kismi segmente hemivertebra ve segmente
olmayan hemivertebra (unsegmente)

2- Segmentasyon kusuru
a- Blok vertebra
b- Unilateral bar

3- Karisik tip (Formasyon ve segmentasyon birlikteligi)
Bu deformitelerin dogal seyrini bilmek, tedavide dogru
yonteme karar verme asamasinda ¢ok dnemlidir. Verilecek
olan tedavi karari egriligin ilerleyip ilerlemeyecegine, iler-
leyici egriliklerde ise ilerleme hizina gére degisiklik goste-
rir (7). Yapilan istatiksel degerlendirmelere gore konjenital
egriliklerinin derecesinde %25'inde hig artis goriilmezken,
% 25'inde hafif artig gorilir ve %50'sinde ise bu derece
hizla artar.

iki komsu vertebra arasinda bulunan intervertebral disk bu
bélgede blylime plagi oldugunu gésterir. Eger bu blyd-
me plaklar asimetrik yerlesmis ise vertebral blylime de
asimetrik olur. Vertebralarin iki tarafi arasinda olusan den-
gesiz biylme egriligin artmasina ve skolyozun ilerlemesi-
ne sebep olur. Hastalarin yasi da egriligin ilerlemesini de-
gerlendirmede blylme potansiyeli agisindan gz éniinde
tutulmalidir.

Olusum kusuru inkomplet oldugunda kama vertebra,
komplet oldugunda ise hemivertebra ile sonuglanir. Kama
vertebranin her iki pedikiili de vardir, fakat bir tarafi hipop-
lastik olup asimetrik bir yapiya sahiptir. Hemivertebra'da
ise bir pedikiil eksiktir; yarim omur gévdesi ve yarim lami-
na vardir (5,8). Hemivertebralar, konjenital skolyozun en
sik goriilen tipidir. Tam segmente hemivertebra anomalisi,
ansegmente hemivertebraya gore deformitenin ilerlemesi
acgisindan cok daha fazla risk tagimaktadir. Kismi segmente
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hemivertebra anomalisinde vertebranin tek tarafinda (in-
ferior veya slperior) intervertebral disk ve blyiime plagi
vardir. Bu sebeple, deformite ilerleme riski ansegmente
hemivertebraya gore daha fazla iken, tam segmente he-
mivertebraya gére daha azdir (3).

Unilateral bara bagl olan deformitede, vertebranin karsi
tarafinda intervertebral disk ve blyime plagi oldugdu icin
blylme potansiyeli vardir. Deformitenin artma riski ise
daha fazladir. Blok vertebrada ise vertebranin iki tarafin-
da da buyime plag: yoktur, bu sebeple deformite gelis-
me riski neredeyse hi¢ yoktur. Nadiren de olsa unilateral
bar ile birlikte tam segmente hemivertebra goérilebilir. Bu
grup, deformite gelisme ve olusan deformitenin ilerleme
riskinin en fazla oldugu gruptur.

ilk 5 yas ve addlesan dénem biyiimenin en hizli oldugu
dénemlerdir. Bu yas gruplarinda ki deformitenin siddeti-
nin artma olasiligi diger yas gruplarina gére daha fazladir.
Konjenital skolyozlu bir olgu hastanin yasi ve anomalinin
cinsi goz oniine alinarak degerlendirilmelidir. Bu sayede,
deformitenin seyri ile ilgili daha dogru yorum yapilarak, en
ideal tedavi yontemi belirlenebilir (2,3,5).

Hasta Degerlendirme

Olgularin degerlendiriimesinde vertebra anomalisi tani-
sinin konulmasinin yaninda deformitenin ilerleme riskinin
belirlenmesi 6nemlidir. Bu nedenle hastalarin tim sistem-
lerinin detayli bir sekilde degerlendirilmesi ve kayit altina
alinmasi gerekir. Yenidoganlarda spinal disrafizm bulgusu
olan cocuklarda vertebra anomalisi olabilecegini disln-
mek énem arz eder. Clinkl vertebra anomalisi ile spinal
disrafizm birlikteligi sik gériilmektedir. intrauterin rutin
kontrollerde de ultrasonografi ile vertebra anomalisi slp-
hesi olusabilir. Vertebrada belirgin skolyoz gelismeden er-
ken tani almis bu olgular yakin takip ile izlenmelidir. Omu-
rilik ici patolojileri veya varsa eslik eden iskelet sistemi
anomalilerini tespit etmek icin alt ekstremite muayenesi
yapiimalidir. Cilt muayenesi ile renk degisikligi gibi spinal
disrafizme bagl cilt bulgulari, dermal sinls agzi ve asir
killanma degerlendirilir. Toraks deformitesi olup olmadigi
énemlidir. Bu olgularda restriktif akciger hastaligi potansi-
yeli oldugunu unutmamak gerekir (3).

Tim hastalarda norolojik muayene detayl olarak yapilma-
Ii, sfinkter kontroli olup olmadigi ve motor fonksiyon geli-
simi agisindan sorgulanmalidir.

Skolyozlu vakalarin izleminde genel olarak on-arka, yan
ve egilme grafileri yeterlidir. Ancak ¢ogunlukla komplike
yapidaki konjenital skolyoz olgulari, 3 boyutlu bilgisayarli
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tomografi ile cok daha aynntili olarak degerlendirilebil-
mektedir.

TEDAVI

Amacg erken tani ve tedavidir. Deformite gelismis ise de-
formiteyi diizeltmek, gelismemis ise deformitenin gelis-
mesini engellemek amaclanir. Toraks gelisimini saglayarak,
omurganin biyliime potansiyelini ve akciger fonksiyonlari-
ni korumak temel hedeflerdir. Temel olarak tedavi; kont-
rolli gbzlem, konservatif ve cerrahi tedavilerden olusur.

2- NOROMUSKULER SKOLYOZ

Kas hastaliklari ve nérolojik hastaliklar ya kas zayifligina yol
acgarak ya da kas kontrollinli bozarak skolyoza sebep ol-
maktadir, idiyopatik skolyozdan sonra en sik gériilen ikinci
spinal deformite néromiiskiiler skolyozdur. Néromskdler
skolyozlu hastalarda siklikla kalp, solunum, mide ve bagir-
sak bozukluklari da gérilir. Bu nedenle, skolyoz yoneti-
minde dikkatli multidisipliner tedavi gerektirir (9). idiopatik
skolyozla karsilastirldiginda, néromuskuler skolyozda eg-
rilik, néromuskuler hastalik basladigr andan itibaren iler-
lemeye baslar. Bircogu prenatal donemde basladigi igin
eslik eden omurga deformiteleri erken ¢ocukluk dénemin-
de tedavi edilmeyi gerektirecek boyutlara ulagir (Tablo 1).

Noéromuskdiler hastaliklar; néral (santral ya da periferik si-
nir tutulumlu), miyopatik veya karigik tipte tutuluma sebep
olanlar olarak ayrilabilir.

Noéromuskiler hastaliklarda skolyozu engellemek igin ne-
ler yapilabilir?

N6romuskdler hastalarda 6zellikle postiir dnemli bir fak-
tordir. Skolyoz gelisimini engellemek icin postirin iyi ol-
masi sarttir. Ayaga kalkabilen hastalarda pelvis yere para-
lel olmali, ayaga kalkamayan ancak oturabilen hastalarda
ise her iki kalga zemine esit oturmalidir. Bu sayede, pelvik
tilte sekonder gelisebilecek olan skolyoz olusumu engel-
lenebilir.

Gece korsesi kullanimi ile periferik néropati, serebellar
ataksi, serebral palsi gibi hastaliklari olan olgularda pelvik
asimetri duzeltiimeye caligilabilir. Blylime cagindaki ¢o-
cuklarda, toraksin gelisimini tamamlamasini beklemek icin
skolyoz ameliyatlar geciktiriimeye calisilir. Bu dénemde
gegici tedaviler uygulanabilir.

3- SENDROMIK HASTALIKLAR

a- Klippel Feil Sendromu: 1/42000 canli dogumda go-
rGlir. En az iki servikal vertebranin segmentasyon kusuru
ve/veya konjenital flizyonu ile karakterizedir. Klasik triadi;
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distk sa¢ cizgisi, kisa boyun ve kisith boyun haraket agik-
ligindan olusur. Bu triad hastalarin %50'sinden azinda go-
riltr. Hastalar tortikolis ile de bagvurabilirler (10,11) (Tablo 2).
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b- Sakral Agenezi: Omurganin yanisira bir cok sistemi de
etkileyebilen konjenital bir rahatsizliktir. Kaudal regresyon
sendromu (KRS) olarak da bilinir.

Tablo 1. N6éromuskdiler hastaliklarda skolyoz insidansi

Siniflama

Ust Motor Néron

Alt Motor N6ron

Ust ve Alt Motor Néron (Mixt)

Noéromuskiiler Kavsak

Tani

Serebral Palsi (CP)
Siringomiyeli

Akut Poliomiyelit

Spinal Muskdiler Distrofi
Kalitsal Motor Duyu Néropati
Miyelodisplazi

Travmatik Paralizi
Meningomiyelosel

Myasteni

Duchenne Muskuler Distrofi

Skolyoz insidansi (%)

Muskiiler
Artrogripozis

Tablo 2. Klippel Feil Sendromuna Eslik Eden Anomaliler

Anomali

Konjenital skolyoz

Kosta anomalileri

Sagirlik

Genitouriner anomaliler
Sprengel deformitesi
Sinkinezi

Kardiovaskiler anomaliler
Meningomiyelosel
Myasteni

Duchenne Muskuler Distrofi

Artrogripozis

Genellikle spina bifida (myelomeningosel) ile birlikte go-
riltr ve spinal malformasyon seviyesinin altinda degisen
derecelerde sensorial ve motor defisit bulgulari, muskuler
deformiteler ve parapleji eslik edebilir. Her 100.000 canli
dogumda 1-5 oraninda gorilir (12,13).

25-74
25-85
17-65
67
26
60
100
52-89
Bilinmiyor
90
30-67
Hasta Yiizdesi
> % 50
% 33
% 30
% 25-35
% 20-30
15-20
% 4-29
52-89
Bilinmiyor
90
30-67

c- Marfan Sendromu: Otozomal dominant (OD) gegis
gosterir. 15. kromozomun uzun kolundaki FBN1 (fibril-
lin-1) geni bozuktur. Bu hastalarda, elastik bag dokunun
esansiyel elemani olan ve TGF-B baglanmasini saglayan
fibrillin-1 sentezi gerceklesemez. Bdylece, kollajen yapisi
bozulur ve ligamentdz dokularda dayaniklilik kaybina ve



JAMER 2023;8(1):26-32

laksiteye yol acar (14). Multisistemik tutulum gdsteren bir
sendromdur. Ozellikle géz, dolasim ve kas-iskelet sistem-
lerini tutan bir bagdokusu hastaligidir. Tani Gent kriter-
lerine gore konulur. Bu kriterlere gbre en az iki sistemde
g6rilen major bulgu yaninda t¢iinci sistemde de tutulum
gorilmelidir.

Marfan sendromlu olgularin 2/3'linde skolyoz tespit edi-
lir. Adolesan idiyopatik skolyozla klinik bulgulari benzerlik
gOsterir. Ancak marfan sendromlu hastalarda skolyoz, idi-
opatik tipten daha erken yasta ortaya cikmaktadir. Egrili-
gin de daha siddetli oldugu ve daha hizli ilerledigi ortaya
konmustur. Skolyoz yénetimi idiopatik skolyoza gére ol-
dukga farklidir. Hastalarin yaklagik 1/8'inde skolyoz cerra-
hisi gerekir. Cerrahi diizeltme ihtiyaci, cerrahi sonrasinda
ozellikle fizyon yapilmayan bolgede deformite gelisme
riski ve implant komplikasyonlari yiksektir. Bu nedenle,
cerrahi planlama iyi yapilmali, ameliyat sonrasi yakin takip
edilmeli ve uygun rehabilitasyon teknikleri ile de tedavi
strdurilmelidir (15,16).

d- Beals Sendromu (Dogumsal Kontraktiirel Arakno-
daktili (DKA)): Bu sendromda fibrilin-2 (FBN-2) enindeki
mutasyon vardir. OD gegcisli bir sendromdur. Hastalar, el
ve ayak parmaklarinda araknodaktili (parmaklarin ince ve
uzun olmasi), uzun boy ve ince uzun ekstremitelerle ka-
rakterize marfanoid gériiniime sahiptir. Ust kulak heliksi-
nin kivirmis olmasi ise nerdeyse tim hastalarda gorilen
tipik bir 6zelliktir. Bir diger karakteristik 6zelligi de eklem
kontrakttrleridir. Siklikla kardiyovaskiler ve gastrointes-
tinal anomaliler eslik eder. DKA'da skolyoz karakteristik
bulgulardan degildir. Ancak gorildigu zaman erken bas-
langic gdstermesi ve progresif seyirli olmasindan dolayi
cok onemlidir. Deformitelerdeki hizli progresyon tedaviyi
zorlagtiran ana faktérdir. Bu olgularda farkli derecelerde
torakolomber kifoz da gérilebilmektedir (17).

e- Ehlers- Danlos Sendromu: Kollajen sentezindeki de-
fekt ile ortaya cikan bir konnektif doku hastalik grubudur.
Yaklagik olarak 1/5000 oraninda gérilmektedir. Eklemler-
de hipermobilite, deride elastisite, frajil doku yapisi ve ka-
nama ile karakterizedir.

Bu hastalarda frajil doku yapisi olmasi ve omurga defor-
mitelerinin progresif karakterde olmasi nedeniyle korse ve
algl tedavisi 6nerilmez. Yumusak dokunun iyilesme kapa-
sitesinin zayif olmasi ve kanamaya yatkinliklarn sebebiyle
bu hastalara cerrahi tedaviyi dnermeyenler de vardir. An-
cak omurga deformitelerinin ozellikle adolesan dénemde
progresif seyretmesi ve respiratuar problemlere yol agma-
si nedeniyle cerrahi tedavi gerekliligi genel kabul edilen
bir yontemdir (18).
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f- Norofibramatozis: Multisistemik tutulum gésteren (yu-
musak doku,néral doku,bdbrek, kemik, deri) ve OD gecisli
bir hastaliktir. iskelet tutulumlari genellikle hayatin erken
déneminde ortaya cikar. Makrosefali, anormal kemik bu-
yimesi, boy kisaligi ve osteopeni, osteomalazi gibi iskelet
anormallikleri eslik edebilir. Daha nadiren de dental prob-
lemler ,spinal deformite, uzun kemiklerin displazisi, ve kis-
tik osseoz lezyonlar gorilebilir (19).

NF-1" de 1/3 oraninda spinal deformite gorilebilmektedir.
En yaygin osseoz patoloji ise skolyozdur. Asagidaki 7 &zel-
likten en az 2'sinin gorilmesi ile tani konulur.

1- Alti veya daha fazla Cafe au lait lekeleri (prepubertel
bireyde 5 mm daha blyk olacak, postpubertel breyde 15
mm’den daha buyik olacak

2- ki veya daha fazla herhangi bir tip nérofibrom veya 1
pleksiform nérofibromdan daha fazla olacak

3- Aksiller veya inguinal bolgede cillenme

4- iki veya daha fazla Lisch nodiilii (iris hamartomu)

5- Optik glioma

6- Belirgin osseoz lezyon (sfenoid displazi veya uzun ke-
mik korteksinde zayiflama gibi, ek olarak psédoartrozis var
veya yok)

7- Birinci derece akrabalarinda NF-1

Yumusak doku tiimédrleri, ekstremitede asin blyime ve
kifoz, skolyoz, kifoskolyoz, konjenital bowing gibi kemik
displazileri de goriilebilmektedir.

Servikal omurgada en yaygin servikal patoloji kifoz iken,
torakolomber omurgada skolyozdur. Lomber bdlgede en
az 4 mm, torasik bolgede en az 3 mm derinlik olmasi halin-
de skalloping varligindan séz edilir. En sik olarak vertebra
cisminin posterioruda olmak lzere lateral ve anteriorda da
gorilebilir (20) (Sekil). Ayrica 2. kottan daha kiiclik ¢apa
sahip olma anlamina gelen kotta kalemlesme (rib penci-
ling), vertebral kamalasma, incelmis transvers progesler,
darlasmis pedikil ve genislemis intervertebral foramen
gibi distrofik érneklerden en az lc¢linin eglik etmesi du-
rumunda distrofik skolyozdan bahsedilmektedir. Distrofik
skolyozlu form daha nadir gérilmektedir. Ancak deformite
oldukga siddetli ve hizli progresyon gésterir. Cerrahisi ise
problemli ve yliksek psédoartroz riski tasimaktadir (21,22).

NF-1'li hastalarda en yaygin gérilen form non-distrofik
skolyozlu formdur. Siklikla kifoskolyoz olmak Uzere kifoz
ve skolyoz seklinde de gérilebilir. Dural ektazi, timér ve
meningosel eslik edebilecedi gibi intraspinal patoloji de
gorilmeyebilir. Bulgulari, tedavisi ve komplikasyonlari idi-
opatik skolyozla benzerdir.
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Sekil. Bilgisayarli Tomografi ile scalloping goriinimi

g- Osteogenezis imperfekta: Tip 1 kollojen sentezindeki
defektten kaynaklanmaktadir. Klinik ve genetik ve incele-
meye gore 11 tipe kadar alt tipleri bulunmaktadir. Klinikte
multiple kemik kiriklarr ile karsilagiimaktadir (23).

Tip 1, en sik goriilen tiptir. Daha az kemik kiriklari ve daha
fazla deformite ile karakterizedir. Hastalarda osteoporoz,
mavi sklera ve periferik isitme kaybi gorilmektedir.

Tip II, kemik kirik riski ileri derecede olan tiptir. Dogumda
veya sonraki dénemde &lim orani yiksektir. Uzun kemik-
lerde kivrilma ve kafatasi ossifikasyonunda gecikme gori-
|Gr.

Tip Ill, goklu kirik riski, ilerleyici kemik deformitesi ve buyu-
mede duraklama ile karakterizedir.

Tip IV ise hem kalitatif hem de kantitatif olarak Tip 1 kol-
lojen bozuklugu ile karakterizedir. Farkli derecelerde oteo-
poroz, kemik kiriklari ve deformite ile kendini géstermek-
tedir.

Tip V'de ise uzun kemik fizisine komsu radyodens bant
olusumlar, 6n kolda intraossebz membran kalsifikasyonu
ve kirik sonrasi hipertrofik kallus dokusunun varligint igeren
Ugll kriterlerin varligi patognomoniktir.

Alt ekstremitenin uzun kemiklerinde olusan “bowing” de-
formitesinin sebebinin, diafizer kemikte gelisen transvers
kirk sonrasinda kastaki kontraksiyon oldugu diigtiniimek-
tedir. Hastalarda lGggen surat ve belirgin dar alin gérilmesi
tipiktir. Eklemlerde hiperlaksite ve kaslarda hipotoni gori-
lebilir. Haslarin ciltleri ince ve translusan iken skar dokulari
genellikle genistir. Mavi skleralar patagnomonik degildir.
Dislerdeki kahverengi sari veya mavimtirak dis lekeleri
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dentin tabakasi kaynaklidir. Eriskin dénemde ise otoskle-
roz ve c¢esitli derecelerde sagirlik gorilebilir.

Osteogenezis imperfekta hastalarinda skolyoz goériilme
orani farkliliklar géstermekle birlikte %39-100 oraninda ol-
dugu bilinmektedir. Hastaligin tutulum derecesi ile skolyoz
gorilme riski dogru orantilidir. Egriligin sebebinin, ¢oklu
vertebra kingina bagl olarak vertebra epifizinde meydana
gelen yaralanma oldugu dustinilmektedir Ayrica, para-
vertebral ligamanlarin hipermobilitesi, intervertebral disk
bozukluklar ve gelisen pelvik tilt diger sebepler arasinda
gosterilmektedir. Osteogenezis imperfekta olgularinda
kemik kalitesindeki zayiflik, cerrahi diizeltmenin istenilen
dlzeyde yapilamamasina ve hatta implant yetmezligine
bagli olarak gelisen komplikasyonlara yola agmaktadir
(24).

h- Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD): Hastalik X'e bagl
resesif kalitim gdsteren, ilerleyici bir kas hastaligidir. Erkek
cocuklar hastaliktan etkilenirken, kiz cocuklar tagiyicidir.
Yaklagik 3500 canli dogumda bir gorilir. Hastalar dogum-
da klinik olarak normalken ilk bulgular genellikle 3-6 yas
arasinda kas gli¢stizlGgu ile gorilmeye baslar. Merdiven
¢ctkmada zorluk genellikle ailelerin dikkatini ¢eken bulgu-
sudur. Simetrik kas tutulumu 6zelligine sahip olan hastalik,
dncelikle alt ekstremitede baslar (25).

Skolyozun cerrahi olarak duzeltilmesi ile solunum fonksi-
yonlarinda ve yasam beklentisinde iyilesme olup olmamasi
tartisma konusudur. Bazi ¢aligmalar, DMD'li hastalarda ya-
pilan skolyoz cerrahisinin solunum fonksiyonlarini dizelt-
medigini ve surveyi degistirmedigini savunurken bazilar
da ameliyat edilen hastalarin vital kapasitesinin daha sta-
bil oldugunu ve mortaliteyi dislrdigint bildirmislerdir.
DMD'li hastalarda goérilebilen trombosit adezyon defek-
ti, kan kaybini arttiracagindan, ameliyat 6ncesinde yeterli
kan planlamasi yapiimalidir. Bu hastalarda, tranexamik asit
uygulamast ile intraoperatif kanamanin azaltildigini goste-
ren yayinlara rastlamak mimkindur (26,27).

i- Friedreich Ataksi: 9. Kromozomdaki mutasyonla olu-
san ve OR gegis gosteren bir hastaliktir. Ataksi erken do-
nemde olusurken ylriime ataksisi en erken semptomdur.
Hastaligin ileri donemlerinde ise ataksi, gbvde ve ekstre-
miteleri de etkilemektedir. Ayrica dizartri ve disfaji de go-
rilebilir. Alt ekstremitede tendon refleksleri yoktur. Duyu-
sal aksonal néropati belirtileri vardir. Kardiyak sorunlarda
eslik eder (28).

Yapilan ¢alismalarda, Friedreich ataksisi olan hastalarda
skolyoz insidansinin %80-%100 arasinda goérildigu bildi
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rilmektedir. Skolyoz genellikle ataksi ortaya ciktiktan bir-
kag yil sonra gelisir. Egrilik paterni degiskendir ve idiopatik
egriliklere benzemeyen bir gelisim gosterir (29).

Cikar catismasi

Yazar tarafindan herhangi bir ¢ikar ¢atismasi beyan edil-
memistir.

Finansal aciklama

Yazar, bu calismanin herhangi bir finansal destek almadigi-
ni beyan etmiglerdir.
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