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Stickler Sendromu Ortopedik Ozellikleri

L. Bernd,", M. Demirhan®, FU. Niethard®, M. Schitenwolf".

Stickler sendromu (kalitsal, progressif arthro-oftalmopati), bag dokunun otozormal dominant gegen bir hastahidir. Agir konjeni-
tal myopi genellikle cocukluk yaslaninda korlige yol agar. iskelet sistemi semptomatolojisi oldukga esitlidir, dnplanda uzun kemik-
lerin epi- ve metafizlerini tutan displazi ve hipermobil eklemler gelir. Benzer sendromlara yalunlih dolayistyla taruda aile anamnezi
oftalmolojik ve radyolojik bulgular 6nemli bir yer tutar. Bu yazida bir ailenin G¢ bireyinde géritlen Stickler sendromunun ortopedik
ozellikleri tartisilmistir. Tarus: kesinlesmis vakalarda iskelet sistemine cerrahi girisimden kaqinmak gerektigi karusindayiz.

Stickler’s Syndrome

Stickler’s syndrome (hereditary, progressive Arthro-Ophthalmopathy) is defined as an autosomal dominant inherited disease
of the soft tissue. A severe congenital leads to blindness often already in childhood. A variable symptomatology of the skeleton
include mostly hypermobile joints and dysplasia of epi- and metaphyses prefering the tubular bones. Within difficulties with diffe-
rential diagnosis to near syndromes it is important to get clear diagnosis by ophthalmologic, radiologic and family investigations.
Within three members of a family the orthopedic symiomatology is shown. In case of Stickler-Syndrome surgery in the skeletal

system should be prevented.

Ozellikler ve patogenez:

Stickler 1965 de bes generasyon takip edebildigi bir
ailede “'kalitsal progressif artro-oftalmopatinin” karakte
teristik semptomlari bildirmistir. Hastahk tablosunda en
onemli degisiklikler goz ve iskelet sisteminde ortaya Gik-
maktadir.(1929) Hastaligin ilk tarifi David'e (1954) kadar
uzanmaktadir.®). Ailevi bir hastalik olarak Stickler send-
romu, otozomal dominant olarak gecen, cesitli siddet ve
tablolarda ortaya c¢ikan bir hastaliktir.

Kuzey Amerika'da, bu sendrom en sik gérilen kalit-
sal dominant bay doku hastaliklan arasinda olup®2!3),
Marfan sendromundan daha sik rastlanmaktadur.(*713)

Bu hastahi@in patogenezinde biyiik bir olasilikla belli
bir genel lokalize enzim defektine bagh olarak, bag do-
kusu yapiminda bir bozukluk rol oynamaktadir.(1!.14.17)

Ayirici Tani:

Stickler sendromunun, Marshall -sendromu ve
Wiesenbacher-Zweimiiller sendromu ile ayinc tansi ol-
dukea zordur. Yukanda sayilan bitin bu sendromlarda
goz ve iskelet sistemi tutulmustur.®21 Ozellikle ¢ocuk-
larda Pierre Robin sendromu ile Stickler sendromunun
birbirinden ayrilmasi problem yaratir. Literatiirde bu iki
sendromunun aslinda aym hastahk olduguna dair goris-
ler mevcuttur.(*->?21) Biyiik bir olasilikla Pierre Robin
sendromu, Stickler sendromunun bir devamu olarak or-
taya cikmaktadir. '

Aile anemnezi taruda en énemli yardimaidir. Degi-
sik kalitsal gecisler hastalik tablolanmin aynlmasinda
yardimai bir unsurdur.(:619) Bunun yani sira iskelet sis-
temindeki degisikler sendromun tamisinda énemli rol
oynar.

Kalitsal gegis gdsteren artro-oftalmopatinin ana semp-
tomlan arasinda goz, iskelet sistemi ve kafatasindaki de-

isikler butunur.('?) Hastalar icin en adir tabloyu gbzde
dekolman ve kérlige kadar varan agir ve ilerleyici miyo-
pi olusturur. Miyopi karakteristik semptom olarak biitin
hastalarda bulunur.(-1619) Miyopinin yarunda glokom
ve katarakta da rastlanabilir.("-'9) Retinanin periferik tem-
poral damarlarninda gorilen tikanma biiyiik bir olasilikla
Stickler sendromuna spesifik bulunmaktadir.(1?)

Hastalarda kiigtik ve diz bir yiiz dikkati ¢eker. Bu-
na ilaveten dudak ve uvula yang ile birlikte mandibula
ve maxilla hipoplazisi ve genellikle isitme giiglagi mev-
cuttur (3411.20)

Iskelet sisteminde karakteristik olmayan bir gok
semptoma rastlanir. Omegin periferik eklemlerin sabah
sertlidi kronik poliartiriti distndirebilir. Genellikle diz,
dirsek ve parmak eklemlerinin hipermobilitesi tesbit edi-
lir. Sekil (6 ve 7). Diz ve dirsek éklemlerinde kitlenme-
ler, krepitasyonlar bir ¢ok  hastalarda
gorilmektedir. (1317 Baz; vakalarda eklem farelerine
rastlarur. Daha nadiren genu valgum, pectus carinatumn
ve pes equinovarus ta teshis edilebilir. Dis gorinis ola-
rak Marfonaid bir habitus gozlenmekte olup ayrica buna
ilaveten inter-pharingeal eklemlerin belirginlesmesi goze
carpmaktadir.-7-.10.13) jskelet sistemi tanusinda radyolo-
jik muayene en duyarl yéntemdir. Genislemis metafiz ve
daralmus diafizler nedeniyle uzun kemikler kama seklin-
de gorinti verir.(1916:21) Bitiin epifizlerde cesitli derece
displazi dikkati ¢ekebilir. Distal lateral tibian hipopla-
zisi ve diz bélgesinde distal femur ve proksimal tibia epi-
fizlerinin basiklasmasi1 ve hipoplazisi bu displazinin
6zelliklerindendir.(%!) Kollum femorislerde gittike ar-
tan bir valgizasyon ile birlikte genisleme dikkati geker.
Biydme kikirdaklan horizontallesmis; protrusio acetabuli

_ veya kalcamn sublukasyonu géralebilir. 31921, Vertebra-

larn 6n kisimlaninda diizlesme ve 6zellikle toraks bol-
gesinde artrrus kifoz gozlenir. Bazen skolyoza ve Schmorl
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SEKIL 1: Alle Agaci (A. Allesi)

nodiillerine raslanabjlir, (38:1020)

Biitiin bu iskelet degisiklikleri timiyle veya tek tek
gorilebilir. Patolojilerin ortaya cikisi en hafiften, en ajir
dereceye kadar mimkindiir.(*>!82021) {lging olan semp-
tomlann kliniginin yasla birlikte azalmasidir.(*)

Vakalar:

Bir ailenin G¢ bireyinde sendrom, retrospektif olarak
incelenmistir. Aile Giiney Almanya kédkenli olup, ilk tam
3 no'lu hastada, pediyatri kliniginde konmustur.
1;H.W.Erk. dog. 27.4.27:

Hasta gocuklugundan beri miyop olup, sol gozi de-
kolman nedeniyle 12 yasindan beri gormemektedir. Sag
goziinde -5D miyopi mevcuttur. Yiiz formu normal olup,
damak yan@ bulunmamaktadir. Bir siiredir 6zellikle uzun
stire bahge islerinde galistiktan sonra her iki kalgasina
vuran agndan sikayet etmektedir. Kalga hareketleri ser-
best olup, bilateral artms, dis rotasyon tesbit edilmekte-

dir. (60 derece). Diz, dirsek ve parmak eklemlerinde orta
derecede hiperekstansiyon mevcuttur. ($ekil 2) Biitin par-
makta kudu boynu deformitesi bulunmaktadir. Raydolo-
jik olarak coxa valga, iri ve yuvarlak caput femoris gériil-
mektedir. Bunun yaninda orta derecede acetabulum disp-
lazisi ve lateral bélgelerde subkondral skleroz dikkati gek-
mektedir. (Sekil 3)

2UA. Kad. dog. 2.6.56:

Hasta iki yasinda damak yang nedeniyle ameliyat
edilmistir. Cocukluk ve genglijinde artan miyopi sol goz-
de dekolman ve kérlige yol agmis, sad gozde -14 D mi-
yopi mevcuttur. Yiizi normal gérinimdedir. 1974 yilinda
hasta sol agik tibia kingi nedeniyle ameliyat edilmis ve
plak ile osteosentez yapilmustir.

Daha sonra gelisen osteomiyelit ve takip eden ope-
rasyonlar sonucu yaygin kemiksel konsolidasyon olus-
mustur. Su anda tibiada varus pozisyonu ile birlikte 3
cm'lik bir kisalik mevcuttur. Kisalik ayakkab ile telafi edil-
mistir. Bize basvurma nedeni, 5 yildan beri her iki kal-
¢asinda yiklenme ile artan afn sikayeti olup, hasta aym
zamanda sol dizine vuran agnidan sikayet etmektedir. Kli-
nik olarak parmak eklemleri, dirsek ve dizde hiperekstan-
siyon tespit edilmistir. Radyolojik olarak belirgin coxa
valga ile birlikte bilateral acetabulum displazisi ve sub-
kondral skleroz gérillmektedir. (Sekil 4). Sol dizde ca-
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stansiyon.

SEKIL 4: Hasta U. A. 32 yasinda, sikayeti kalgalannda agm.

dir formunda tibia platosu, daralmis eklem arahin ve
baslangic sathasinda bir gonartroz géze ¢arpmaktadir.

(Sekil, 5). .

3; DA. Erk. dog. 2.8.83:

Dogumdan hemen sonra hipertelorizim ve damak ya-
nd: tespit edilen hasta, solunum gicliga nedeniyle 20

gun yogun bakimda kalmis 25. ginde damak yang: ge--

cici olarak bir plak ile kapatilrrustir. 1 yasinda damak ya-

SEKIL 2: Hasta H. W. Belirgin PIP eklemler ve parmakiarda hiperek-

2.88

!

SEKIL 6: Hasta D. A. Sag el bas parmaktaki eklem hipermolitesi

rig1 nihai bir operasyon ile tedavi edilmistir. Incelemeye
alinan aile igersinde ilk olarak bu gocukta kromozom in-
celemesi yapilmis ve normal bulunmustur. 1 yasinda bas:
layan ve gittikge artan miyopi su anda sagda -7D, solda
-6D ye ulasmustir. Yiiz kiiciik burun koki basik ve mik-
rognati mevcuttur. iskelet sisteminde herhangi bir hare-
ket kisithdi ve agn tarif edilmemektedir. Parmak, dirsek
ve diz eklemlerinde hiperekstansiyon meveuttur. ($ekil 6)
Kalca hareketleri, artrms dis rotasyon disinda normal si-
rurlardadir. Radyolojik olarak acetabulum displazisi ile bir-
likte coxa valga meveuttur. Kontrollerde 2-4 yas arasinda
kalca displazisi spontan iyilesme géstermistir. ($ekil. 7)

Her ii¢ hastada klinik semptomatolojinin cerrahi gi-
risim gostermemesi nedeniyle, konservatif kalinarak ta-
kip edilmislerdir.

Tartigma:

Hi¢ sOphesiz ki, herediter progressif artro-
oftalmopati'nin biitin hastalarda gérilen en énemli semp-
tomu korlige kadar varan miyopidir. Her hastada cesitli
derecelerde gérilen iskelet sistemi degisiklikleri cerra-
hi girisimi gerektirecek boyutlarda degildir. Literatiirde
Stickler sendromunun cerrahi tedavisi hakkinda herhangi
bir bilgiye rastlanmarus olup, postoperatif kemik iyiles-
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SEKIL 7: Hasta D. A. 5 yasinda, ildyet yok.

mesinin nasil oldugu bilinmemektedir.

inceledigimiz ailenin bir bireyinde acik tibia kingin-
dan sonra uzamis bir iyilesme dikkati cekmektedir. Kli-
nik ve radyolojik olarak kalca displazisi her ug
generasyonda da tespit edilmis olup, takip sonuglar iyi-
dir. Stickler, klinik iskelet sistemi semptomatolojisinin ar-
tan yasla birlikte azaldijina dikkati cekmektedir.

Sonug:

Normal bir iyilesme stireci tam olarak garanti edile-
meyeceginden dolay, Stickler sendromunda radyolojik
morfolojiye dayal: bir operasyon indikasyonu vermekten
kacinilmalidir. Aile anemnezi ve oftalmolojik inceleme,
radyolojik bulgularla birlikte tan: koydurmaktadir. Genetik
damsma tavsiye edilmektedir.
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