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Olgu

Yedi aylık erkek hasta iki gündür olan solunum sıkıntısı, 
ateş, öksürük şikayeti ile klinigimize başvurdu. Öyküsünden 
sık alt solunum yolu enfeksiyonu geçirdiği ve alt solunum yolu 
enfeksiyonu ve hipotonik infant tanılarılarıyla çocuk enfeksi-
yon servisine yatırıldığı öğrenildi. Hastanın fizik incelemesinde 
boy: 60 cm (3-10p), bas çevresi: 42 cm (3-10p), vücut ağırlığı: 
6kg (3-10p) di. Hastanın solunumu sıkıntılı, düzensiz, takipne 
ve apne atakları mevcuttu. Hastanın nörolojik muayenesinde 
yaygın hipotonisitesi vardı, derin tendon refleksleri normoak-
tif olup, motor gelişimi yaşına göre geri idi. Lomber kifozu 
ve ayaklarında bilateral beşik ayak (rocker bottom feet) de-
formitesi mevcuttu. Proximal extremitelerinde belirgin kısalık 
mevcut değildi. Takibinde solunum sıkıntısının artması nede-
niyle çocuk yoğun bakım servisine devranılıp izleminde apne 
atakları ve solunum yetmezliği gelişmesi üzerine entübe edilip 
mekanik ventilatörde takip edildi. Akciğer grafisinde bilateral 

parakardiyak pnömonik infiltrasyon dışında patolojiye rastlan-
madı. Hastanın çekilen kemik grafileri radyoloji bölümü tara-
fından değerlendirildi; vertebralarda özellikle yan grafilerde 
daha belirgin izlenen platispondili ve vertebra korpuslarında 
yükseklik kaybı ve deformasyon, lomber vertebralarda inter-
pediküler aralıkta daralma, torakolomber bölgede hafif kifoz, 
iliak kemikler normale göre küçük olup asetabular tavanda 
düzleşme, sakrum normalden küçük ve posteriora deplase, 
elde özellikle falankslarda kısalık ve kalınlaşma tespit edildi 
(Resim 1, 2). Hastanın klinik ve radyolojik bulguları hipokond-
roplazi ile uyumlu bulundu. Hastanın mevcut solunum yetmez-
liği ve hipotonisitesinin spinal kord basısına bağlı olabileceği 
düşünüldü. Hasta beyin cerrahisi ile konsülte edilip cerrahi 
dekompresyon planlandı. Operasyon öncesi darlık bölgesinin 
değerlendirilmesi için çekilen servikal MR incelemesinde bi-
rinci servikal vertebranın anteriora doğru yer değiştirdiği ve 
buna sekonder birinci ve ikinci servikal vertebra arasındaki 
mesafenin kanal düzeyinde belirgin daraldığı, birinci servi-
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ÖZET

Hipokondroplazi, klinik ve radyolojik olarak akondroplaziye benzer ancak 
daha hafif bulgularla seyreden bir iskelet displazisi tipidir. İlk olarak 1969 
yılında Beals tarafından tanımlanmıştır. Yedi aylık erkek hasta bize solu-
num sıkıntısı ve kas güçsüzlüğü şikayetiyle başvurdu, solunum yetmezli-
ği tespit edilen hasta entübe edilip mekanik ventilatörde izlendi. İskelet 
displazisi bulguları taşıyan olgumuz klinik ve radyolojik olarak hipokond-
roplazi tanısı aldı. Hipotonisitesi nedeniyle çekilen beyin MR’ında spinal 
kord basısı yapan ileri derecede foramen magnum darlığı tespit edildi ve 
cerrahi olarak dekomprese edildi. Operasyon sonrası ikinci gün ekstübe 
edildi. Hastamızın mevcut solunum sıkıntısı ve hipotonisitesi spinal kanal 
darlığına bağlandı. Yayınlarda klinik olarak bulgu veren foramen magnum 
darlığı akondroplazi ile birlikte sık bildirilirken, hipokondroplazi ile birlikte 
bildirilen vakaya rastlamadık. Bu olgu ile solunum sıkıntısı ve/veya hipoto-
nisite ile gelen, iskelet displazisi bulguları olan hastalarda spinal kanal ve 
foramen magnumun görültülenmesi gerektiğini vurgulamak istedik.
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ABSTRACT

Hypochondroplasia was first reported in the English literature by Beals 
(1969). The features are similar to those of achondroplasia but are less se-
vere and are usually reported not to involve the skull. The foramen mag-
num and whole spinal canal are reduced in diameter in achondroplasia, 
but less  so in hypochondroplasia. In this study, we  present an unique 
case of a seven month old child with hypochondroplasia with symptomatic 
foramen magnum stenosis which required surgical decompression.  This 
7-month-old child with hypochondroplasia presented with hypotonia and 
severe respiratory  disabilities,  including  apneic episodes requiring con-
tinuous positive airway pressure. Magnetic resonance imaging revealed 
marked foramen magnum stenosis. Foramen magnum decompression 
was performed. Postoperatively, steady motor improvement has been ob-
served and the patient no longer requires ventilatory support. To the our 
knowledge, this is the first report of hypochondroplasia and symptomatic 
foramen magnum stenosis. In this case we wish  to emphasize the necessity 
of the radiological imaging of foramen magnum and spinal cord for the 
patient  who has respiratory distress and hypotonia with skeletal dysplasia.  
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kal vertebra çevresindeki ligamantlerin gergin oldugu, spinal 
kordun bu düzeyde belirgin bası altında olduğu ve ön arka 
çapının yaklaşık 2 mm’ye kadar daralmış olduğu tespit edildi 
(Resim 3). Distal kordda belirgin syrinks kavitesi izlenmedi an-
cak servikal yedinci vertebra yüksekliğinde orta hatta belirgin 
azalma mevcuttur şeklinde yorumlandı. Yapılan operasyonda, 
foremen magnum posteriordan açılarak kişner teli ters U şek-
linde bükülüp oksipital kemik ile kolumna vertebralis açıları 
verilerek sörkilaj telleri ile oksipitale açılan deliklerle servikal 
2, 3, 4 vertebraları sublaminar olarak tespit edilerek posteri-
ordan stabilize edildi. Hastanın opereasyon sonrası takibinde 
solunum sıkıntısı düzeldi ve ikinci günde ventilatörden ayrıldı.

Tartışma

En sık görülen iskelet displazisi olan akondroplazi, otozo-
mal dominant geçişli ciddi boy kısalığına yol açan, enkondral 
kemik şekillenmesinde bozuklukla karakterize bir hastalıktır. 
Ekstremite kemiklerinin kısalığı, özellikle proksimal kısımları 
ilgilendirir (rizomeli) (1). Hipokondroplazi ise klinik ve radyo-

lojik olarak akondroplaziye benzer ancak daha hafif formudur. 
Hipokondroplazide orantısız boy kısalığı, kısa el ve ayaklar, 
radyolojik olarak ise uzun kemiklerde kısalık, inferior lomber 
interpedinküler mesafede daralma, iliak kemiklerde kısalık ve 
düzleşme en sık görülen bulgulardır (2). Hastanın fizik bakı ve 
çekilen direkt grafilerindeki bulgular iskelet displazisi ile uyum-
lu ancak akondrolaziye göre hafif seyrediyordu. Mevcut klinik 
ve radyolojik bulgularla hastaya hipokondroplazi tanısı kondu. 
Hastanın hipotonisitesi nedeniyle planlanan kranial MR ince-
lemesinde servikal ikinci vertabra apeks düzeyinde foramen 
magnumda posteriordan kanalı daraltan ve anteriordan ciddi 
spinal kord basısı yapan kemik oluşum tespit edildi ve cerrahi 
olarak dekompresyon uygulandı. Yayınlarda spinal kanal ve fo-
ramen magnumda cerrahi girişim gerektirecek düzeyde darlık 
akondroplazi ile birlikte sıklıkla bildirilmektedir (3-7). Literatür-
de klinik olarak bulgu veren veya spinal korda bası nedeniyle 
operasyon gerektiren foramen magnumda darlıkla seyreden 
hipokondroplazi vakasına rastlamadık. Hastamızda sık tekrar-
layan alt solunum yolu enfeksiyonu ve yaygın hipotonisite ve 
solunum yetmezliği mevcuttu. Literatürde hipokondroplazi ile 
birlikte hipotonisite bildirilmemektedir. Akondroplazi ile bir-
likte değişik düzeylerde hipotoni bildirilmekte ve bu konuda 
farklı görüşler olmasına rağmen yaygın görüş bu hipotonisite-
nin foramen magnum darlığına bağlı spinal kord basısı ile iliş-
kili olduğu şeklindedir (8, 9). Bizim hastamızdaki hipotonisite 
ve solunum yetmezliğinin cerrahi dekompresyon sonrası hızla 
düzelmesi, hipotonisitesinin foramen magnum darlığına bağlı 
spinal kord basısı nedeniyle olduğunu düşündürdü. Sonuç ola-
rak, klinik ve radyolojik olarak hipokondroplazi tanısı koyduğu-
muz hastamızda literatür bilgilerinden farklı olarak klinik bulgu 
veren ve ciddi boyutta spinal kord basısı yapan, cerrahi müda-
hale gerektiren foramen magnum darlığı tespit ettik. Bu olgu 
ile solunum sıkıntısıyla ve /veya hipotonisite ile gelen, iskelet 
displazisi bulguları olan hastalarda spinal kanal ve foramen 
magnumun görültülenmesi gerektiğini vurgulamak istedik. 
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Resim 1. Uzun kemik grafisi

Resim 2. Distal alt extremite grafisi

Resim 3. Servikal MR; Spinal kord basısı  yapan spinal kanal-
da darlık görüntüsü
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