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Dogumsal Tibia Yoklugu: Vaka Sunumu
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Dogumsal Tibia Yoklugu: Vaka Sunumu

Dogumsal tibia yoklugu, tibial hemimeli, rolatif olarak
intakt fibula, tibia aplazi ve displazisinin eslik ettigi ender
bir konjenital bozukluktur. Prevalanst 1:1.000.000 canli
dogumdur. Unilateral veya bilateral goriilebilmektedir.
Izole bir bozukluk seklinde veya karmagsik bir malformas-
yonun pargast olarak goriilebilmektedir. Etiyoloji belirsiz-
dir. Bir¢ok vaka sporadik olmakla birlikte, otozomal domi-
nant veya otozomal resesif formlart bildirilmigtir. Tanu kli-
nik ve radyolojik bulgulara dayamir. Ultrason ile antenatal
tant olasidir. Tibial hemilelinin ve eslik eden ozellikle ayak-
taki malformasyonlarin (ekinovarus, ayagin parsiyel dup-
likasyonu) cerrahi diizeltme ameliyatlar: temel yaklagimi
teskil eder. Rekonstriktif cerrahi ve gelisime adapte edilmis
protezlerle birlikte post operatif diizenli izlem en uygun
fonksiyonel sonucun kazamilmasinda onemlidir.
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Congenital Deficiency of the Tibia: Case Report

Congenital tibia deficiency is a rare congenital anomaly
characterized by tibial hemimelia, a relatively intact fibu-
la, tibial aplasia and dysplasia. Prevalence is estimated at
1 in 1,000,000 live births. Tibial hemimelia can be unilate-
ral or bilateral. It may occur as an isolated anomaly, or as
a part of a complex malformation syndrome. The etiology
remains uncertain. Although the majority of cases with
tibial hemimelia are sporadic, affected families with pos-
sible autosomal dominant or autosomal recessive inheri-
tance have been reported. Diagnosis is based on clinical
and radiological findings. Prenatal diagnosis using ultra-
sound is possible. Management requires surgical correcti-
on of the tibial hemimelia and any associated malformati-
ons, especially those concerning the foot (equinovarus,
partial duplication of the foot). Reconstructive surgery and
a prosthesis adapted to growth, together with regular post-
operative follow-up, are necessary for optimal functional
results.
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GIRIS

Dogumsal tibia yoklugu, tibial hemimeli, tibia aplazi
ve displazisini de iceren karmasik bir tablo olup,
tibianin tam olarak ya da kismi yoklugu ile seyreden
son derece ender bir bozukluktur. Insidansi
1/1.000.000 canli dogum olarak bildirilmektedir ©.
Beraberinde dogumsal fibula yoklugu, fibula hipo-
plazisi ve hemimelisine de rastlanabilmektedir .
Siklikla sporadik olarak gortilmektedir. Genetik gegis
otozomal dominat veya otozomal resesif olabilmek-
tedir. Ancak, genelde otozomal dominant olarak
kalitimi gerceklesir @. Eslik eden anomaliler i¢inde;
uygunsuz vaskiiler gelisimli bacak, displazik ve apla-
zik kaslar, ayak bilegi eklemi yerine fibulo-kakaneo-
talar ve iki tarsal kemik arasi baglantilar, diz ve ayak
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bilegi instabilitesi, ekinovarus deformitesi sayilabilir
@ Eglik ettigi malformasyon farkliliklari ekspressi-
vite degiskenligi ve penetrans yoklugu ile aciklan-
maktadir. Bu nedenle sporadik olan vakalarin tanisi
glictiir. Literatiirde kardiyovaskiiler, anogenital ve
kostovertebral defektlerle iligkili 80 adet bozukluk
tanimlanmigtir ©. Vakalar genellikle dogum sonrasi
erken donemde tani almakta, bu sayede tedavilerinde
gelisme ve sosyal uyum daha fazla gerceklesebil-
mektedir.

VAKA

Antenatal izlemi olmayan 28 yasindaki annenin ikin-
ci gebeliginden zamaninda, normal spontan dogum
ile 2.750 g (10-25p) agirhiginda, 48 cm (10-25p) boy
ve 34 cm (50-75p) bas cevresi ile dogdu. Postnatal
adaptasyonunda sorun yasamayan erkek bebegin
fizik muayenesinde sag bacakta kisalik, sag ayakta
hipoplazi ve pes ekinovarus tespit edildi. Sag ayak
metatars kemikleri hipoplazik ve dordiincii ayak
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falanksi1 aplazikti (Resim 1). Diger sistem muayene-
lerinde patolojik bulgu yoktu, dogumsal anomali ve
fasiyal dismorfizim tespit edilmedi. Kal¢a eklemi
muayenesi normaldi. Aile anamnezinde annenin ante-
natal donemde takipsiz oldugu ve gebelik komplikas-
yonu yasamadigi 6grenildi. Gebeliginde ilag ve kim-
yasal madde kullanmamuigt ve teratojen 6zellikte ilag
alim Oykiisii yoktu. Ik bebegi normaldi. Akraba evli-
ligi yoktu. Aile dykiisiinde dogumsal anomalisi olan
birey yoktu.

Hastanin fizik muayenesi ve pelvis ve bacak grafileri
ile sagda tibia yoklugu ve fibular hipoplazi ile uyum-
Iu bulgular tespit edildi. Eksiklik olan bacakta tipik
klinik g6riiniimle uyumlu olarak ekinovarus, hipopla-
zik metatars kemigi ve dordiincii ayak kemiginde
aplazi saptandi (Resim 2). Kromozom analizinde
karyotipi normal bulundu. Kan biyokimyasi ve diger
kan ve idrar tetkikleri normal olarak sonuglandi. Ek
anomaliler a¢isindan yapilan radyolojik incelemele-
rinde (ekokardiografi, tiim viicut grafisi, kranial USG
ve MR, akciger ve batin BT) patolojik bulgu saptan-
madi. G6z muayenesi ve isitme testi normaldi.
Ortopedik degerlendirme ile tanisi dogrulanan hasta
ayak malformasyonlariin eglik ettigi tibia yoklugu
tanistyla izleme alinarak taburcu edildi.
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Resim 2.

TARTISMA

Tibia yoklugunun radyolojik bulgularina dayanilarak
yapilmis iki siniflamast bulunmaktadir. Yapilan ana-
tomik caligmalarda elde edilebilen 6rnekler sinifla-
maya yardimct olamamaktadir. En basit smiflama
Kalamchi ve Dawe siniflamasidir ©. Bu smiflamaya
gore Tip 1’de tam tibia yoklugu, Tip 2’de distal tibia
yoklugu ve proksimal kismin femurla normal artikii-
lasyonu, Tip 3’te ise distal tibiofibular diastaz mev-
cuttur. Jones ve ark. yaptiklari siniflamalarinda
Klamchi ve Dawe’nin siniflamasint 1a ve 1b seklinde
gelistirmigtir. Tip 1°de radyolojik olarak tibia gortil-
memekte ve la tipinde ektensor mekanizma olmaksi-
zin tibianin gercek yoklugu séz konusu iken, 1b’de
ektensoér mekanizma korunmug ve kartilajinéz bir
kalan doku bulunmaktadir ©. Ender olarak fibular
dimeli tibial eksiklige eslik edebilmektedir. Vakamiz
klinik ve radyolojik olarak Jones sinflamasina gore
tip 1b tibia yoklugu olarak degerlendirildi.

Tibia yoklugunun tipik klinik gériiniimiinde, rijit bir
ekinovarus ve ayak bdlgesinden perineye supinasyon
yapan kisa bir fibula mevcuttur. Paraksiyal polidakti-
li ve rolatif uzun fibula beklenen diger bulgulardir.
Tibia eksikligi tiplerinden bagimsiz olarak diger
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muskuloskeletal anomalilerle birlikte olmakta, ender
olarak diger organ sistemleri etkilenebilmektedir ©.
Iliskili anomalilerin siklig1 % 60-75 arasinda degis-
mektedir. Cocuklarda tibial eksiklik durumunun daha
cok yiiksek genetik gecis potansiyeli nedeniyle oldu-
gu digiintilmektedir ©. Vakamizin genetik klinigi ile
degerlendirilmesi sonrasinda spesifik bir sendrom
duigiintilmedi. Kromozom analizinde karyotipi nor-
mal saptandi. Diger sistemlerin degerlendirilmesi
amactyla yapilan radyolojik degerlendirmede patolo-
jik bulguya rastlanilmadi. Eksiklik olan bacakta tipik
klinik goriiniimle uyumlu olarak ekinovarus, hipopla-
zik metatars ve dordiincii ayak kemikleri aplazik
olarak tespit edildi.

Kalamchi ve Dawe’in simiflamasindaki Tip 1°de ve
Jones siniflamasinda Tip la’da baglica tedavi diz
disartikulasyonudur. Aktif diz ekstansiyonunun
bulunmamasi halinde bacagin rekonstriiksiyon olasi-
lig1 bulunmamaktadir. Ancak, siklikla uygulanan
ortopedik yaklasim; fibulanin femur kondili altina
santralize edilmesidir. Bu yontem Amerika’da Brown
tarafindan popiiler hale getirilmis, daha sonrasinda
seri klinik caligmalar ile gelistirilmistir . Eski uygu-
lamalarda fibular santralizasyon tedavisi (Brown
teknigi) ve diz disartikiilasyonu oldukca tartigilmis-
tir @,

Bu girisim sayesinde hastalarda aktif olarak erken
donemde fonksiyon elde edilebilmesi miimkiin ola-
bilmektedir. Loder ve ark. yaptiklari calismalarinda
fibular santralizasyon uyguladiklari vakalarin uzun
stireli izlemlerinde eklemlerdeki haraket agikligini
yeterli bulmadiklarini ve prognozu kétii olarak deger-
lendirdiklerini belirtmigtir ©. Palazzi ve ark. Brown
teknigi ile yaptiklar: girisimlerinde en 6nemli komp-
likasyon olarak dizde fleksiyon kontraktiirii tespit
ettiklerini bildirmistir. Bu durumun nedeni olarak da
tibial yokluga eslik eden popliteal perdelesmeye dik-
kat ¢ekilmistir . Ancak, daha sonraki caligmalarda
bu yontemin basarisinin diz eklemi stabilizasyonunu
saglayan kuadriseps kasi ve diz ekstansiyonunu sag-
layan mekanizmanin giicii ile orantili olabilecegi

sonucuna vartlmigtir V. Bu durumda ekstansor kas-
larin yeterliligi 6nem tagimaktadir. Bir¢ok arastirma-
ct kuadriseps fonksiyonu yeterli oldugunda c¢ok
bagsarili sonuglar elde ettiklerini bildirmigtir 2.
Giinlimiizde tedavideki konsensus modern protezle-
rin kullanimi ile hareketin saglanabilmesidir.
Vakamizda tedavi plani olarak literatlirle uyumlu
olarak disartiktilasyon tedavisinin uygulanmasi plan-
landu.

Sonug olarak, tibia yoklugu oldukca ender gortiliir.
Erken tan1 ve yaklagimin sergilendigi vakalarda
rekonstriktif cerrahi, gelisime adapte edilmis protez-
ler, post operatif diizenli izlem ve ekstremite koruyu-
cu tedavilerin uygulanabilmesi, en iyi fonksiyonel
sonucun kazanilmasimi saglayarak vakalarin sosyal
hayata uyumunu artirabilecektir.
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